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1) Treacher collins syndrom je autozomalné¢ dominantni dédi€né onemocnéni, coZ

2)

znamena, ze postihuje jak muze, tak 1 Zeny. Osoby stimto syndromem maji
charakteristické télesné vlastnosti, kdy mohou mit deformované licni kosti, bradu, nos,
celisti a spanky, vyskytuji se rozstépové vady a deformace zevniho a stiedniho ucha.
V ramci diplomové prace chci zkoumat hlavné vliv tohoto postiZzeni na celkovy Zivot
osob s TCS. Problematika TCS mé& zaujala, jelikoz jsem se s nim poprvé setkala pfi
své odborné praxi. BohuZel neexistuje témét zadny materidl a zdroj psany v ¢eském
jazyce, proto bych se chtéla touto problematikou zabyvat blize.

Cilem diplomové prace je hlavné piekladova ¢innost z cizich zdrojl, chci vysvétlit
terminologii, popsat symptomatologii a etiologii Treacher collins syndromu.
V praktické ¢asti diplomové prace je cilem popsat symptomatologii u konkrétnich
osob s timto syndromem a zjistit, jakym zplisobem je syndrom omezuje v Zivote. Jak
vyrustaly, kde se vzdé€lavaly, poptipadé budou vzdélavat nebo jaky vliv ma TCS na

vybér povolani.

Hlavni vyzkumna otazka:

Jaky vliv ma treacher collins syndrom na zivot osob, které jim trpi?
Vedlejsi vyzkumné otazky:

Jaka je symptomatologie u jednotlivych osob s TCS?

Jaké jsou dalsi zdravotni obtize souvisejici s TCS?
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Jaky byl psychomotoricky vyvoj déti?
Jaké problémy se vyskytovaly v interakci s lidmi v okoli?
Jak a podle ¢eho probihal vybér ZS, stfedni $koly popt. vysoké skoly?

Jak tézky je vybér povolani a jak se na osoby s TCS divaji zaméstnavatelé?

3) Vyzkumna cast bude provadéna kvalitativni strategii a v rdmci vyzkumného Setfeni
bude pouzita metoda kazuistickd a dalsi techniky pak pozorovani, polostrukturovany
rozhovor a analyza dokumentt. Tuto strategii jsem si vybrala hlavné proto, Ze se jedna
o ne prili§ popsané téma. JelikoZ mym cilem je popsat symptomatologii a kvalitu
zivota jednotlivych osob, musim snimi byt v uzkém kontaktu, a proto jsem se

rozhodla vyuzit kvalitativni strategie.

4) Hlavni metodou sbéru dat bude metoda kazuistickd. Jiz jsem kontaktovala celkem pét
osob s TCS. Jednoho osobné¢ pies jeho zakonného =zastupce a ostatni jsem
kontaktovala pomoci emailu. Spolupraci pii vyzkumné praci mi pfislibily ¢tyfi osoby.
Vyzkum bude probihat hlavné formou rozhovoru a pozorovani. Vychazet budu
z vypravéni zkoumanych osob o jejich Zivoté a z dokumentt, které mi zap(ci. Vse

budu samoziejmée opirat o jiz publikované poznatky.

5) Scénar rozhovoru:
e Dotazovani na symptomatologii u danych osob (ptiznaky nemoci):
- deformace usnich boltcu,
- mala dolni a horni Celist,
- narusSeni komunika¢ni schopnosti,
- nedostate¢né vyvinuté licni kosti,
- poruchy sluchu,
- ortodontické potize,
- orofacialni rozstép,
- specifické poruchy uceni
- ajiné symptomy vyskytujici se u konkrétni osoby.
e Sepsani rodinné anamnézy.

e Sepsani osobni anamnézy:



- Jak probihalo t¢hotenstvi a porod?

- Vyvoj do jednoho roku Zivota, do tii let, v obdobi skolni dochazky...?

- Vyvoj feci?

- Do jaké matefské Skoly chodil/a? Jak probé&hla adaptace na matetskou skolu?

- Do jaké zakladni Skoly chodil/a? Jak probé¢hla adaptace na Skolu (tésil/a se,
netésil/a, byl/a uzkostny/a)?

- Jaké operace podstoupil/a?

- Prodélal/a né&jakou vaznou nemoc, vysoké horecky, opakované zanéty
sttedniho ucha, néjaky vazny Graz — kdy?

- Navstévujete (navstévovali jste) logopedku?

- Byly dostupné néjaké informace o TCS?

Pozorovani budu provadét pouze u nezletilych osob a to piimo v jejich domacim,
pfirozeném prostredi spolu se zdkonnymi zastupci. Budu se zaméfovat na pozorovani hry,

sebeobsluznych ¢innosti, interakce v roding a dalsi.

6) Pfi vyzkumu musim dbat zejména na soukromi zkoumanych osob s Treacher
Collinsovym syndromem. Dilezité je nezminovat Zadné osobni Udaje, aby si je nikdo
nemohl s vyzkumem spojit. Zkoumanym osobam bud’ zménim jméno, nebo budu
uvadét pouze jejich inicidly. Dale se budu muset spoléhat na ochotu téchto osob
spolupracovat a na pravdivost jejich vypovedi, a také si vyhradit ¢as podle jejich

casovych moznosti.

7) Provadéla jsem rozhovor, podle které¢ho nasledn€¢ vypracuji kazuistiku. Ta bude
vypracovana podle samotného sdéleni E. D. (25 let) a podle dostupnych 1ékatskych
zprav. Nase komunikace probihala nejprve pomoci emaild a nakonec jsme se setkaly
v kavarné, kde se uskute¢nil nas rozhovor.

Zaznam rozhovoru:

MiiZu se té zeptat, jaké symptomy TCS se u tebe vyskytuji?

TakZe ztoho, co si vzpomenu deformace uSnich boltcii a neuplna atrézie zevnich
zvukovodil, hypernazalita, naruSend komunikacni schopnost kvuli sluchovému postiZeni,

hypoplézie licnich kosti, rozstép patra.



Vi§, jak probihalo téhotenstvi? Kolik jsi vaZila a mérila? Jestli byly néjaké komplikace?
Tehotenstvi probéhlo ziejmé bez komplikaci, porod v terminu, porodni vaha byla
kolem 3000 az 3500 gram1l.
Ale potom jsem zila necelé 4 roky v kojeneckém ustavu. Nakonec si mé vzala do
péstounské péce babicky z mat€iny strany.
Rodice se té ziekli?
Oni se asi lekli, kdyZ jsem se narodila, nebyli na to pfipraveni. Dnes uZ jsem s obéma
rodici v kontaktu, ale bydlim sama.
A jak probihal tviij rany vyvoej?
Myslim, ze probihal upln¢ normélné bez komplikaci.
A co vyvoj Fe€i?
To pfesn€ nevim, ale problémy s vyslovnosti jsem méla, hlavné kviili rozstépu.
A chodila jsi nékam na logopedii?
Ano, chodila v ptedSkolnim véku a hodn€ mi to pomohlo.
Jakou jsi nav§tévovala Z8?
Nastésti jsem méla na to navitévovat b&znou ZS.
A po ZS8 byla tvoje studia jaka?
Potom jsem nastoupila na stfedni zdravotnickou Skolu, kde jsem udélala maturitu. Pak
jsem studovala na zemédé€lské univerzité, kde jsem dostala titul Be. a ted’ studuju navazujici

magistersky program.

Toto je zatim pouze zaznam (ukédzka) rozhovoru, ktery jsem provedla. Na piiStim
sezeni se budu zabyvat zejména zdznamy z odbornych vySetieni a budeme hovofit o
prodélanych operacnich zakrocich. Dale také chci vést nezavazny hovor o jejich pocitech a

dojmech, co se tyce zivota s postizenim a o Spatnych i dobrych zkusenostech.

8) Zahajeni spoluprdce a prvni setkani probeéhlo v potddku a podle mych ptedstav.
Doufam, ze takto jednoduse ptijde i spolupréace s dalsimi respondenty.

Mozna bych v budoucnu mohla nékteré otazky pokladat trochu detailngji, co se tyce
rodinného a osobniho Zivota, ale jen tak, aby to nebylo nikomu nepiijemné. Zajimavé by bylo
uskute¢néni n&jaké ankety ohledné informovanosti o TCS pro Sirokou vetejnost, ale bohuzel
mi to pfijde jiZ moc obsahlé a slozité.

Treacher collins syndrom je urcité velice zajimavé téma a doufam, ze bude mit pfinos

nejen pro mé, ale 1 pro ostatni zajemce o tuto problematiku.
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Zajimavy vyzkum, mohla jste se vice rozepsat u n€kterych ¢asti, zvlasté v uvodu, predpoklada
se, Ze uz o tématu mate néco nacteno, takze jste mohla vice rozepsat ten vliv na kazdodenni
zivot, atd. V kazuistikdch byste méla vyuzit co nejvice moznych zdrojti dat, zkuste zvazit,

z ¢eho byste mohla jesté vychazet, mohla byste pozadat zpovidané aby pfinesly Iékaiské
zpravy, mohla byste se podivat na né¢jaké internetové diskuse téchto osob, atd..... Pfeji hodné
zdaru v realizaci vyzkumu.



