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fivet v snameni CDKLS

Emka je nase prvé, ocakavané

anadovsetko ltibené diefa.
Narodila sa v termine, bez komplikacii
a bola povazovana za zdravu. Z pérodnice
sme si ako $tastni rodic¢ia odniesli krasne,
doj¢ené dietatko. Ale tato radost trvala len
do 2. tyZdna. Hned po prvom o¢kovani sme
u nej spozorovali trhavé pohyby nézkami i
ruckami. Neskor ich intenzita silnela, najméa
v spanku. Lekari to vyhodnotili ako epi-
leptické zachvaty a absolvovali sme kvoli
tomu vySetrenia i lie¢bu, ale az do jej 3,5
roka sme nepoznali ich pri¢inu. I ked sme
skusali mnohé druhy liecby, zachvaty sa
nepodarilo uplne zastavit. Kym sme nepo-
znali Emkinu diagnoézu, davali sme jej kom-
plikacie za vinu ockovaniu. Neskér sme
zistili, Ze ockovanie bol iba prvotny spus-
ta¢ ochorenia, ktore bdelo v jej DNA. Prva
zatazova skuska na jej imunitu a organiz-
mus ochorenie nastartovala...

Do 5. mesiaca bola velmi Sikovna

v pohybe i vo vnimani.
No potom nastal zlom a jej psychomoto-
ricky vyvoj sa zac¢al prudko spomalovat,
Objavovali sa stereotypné pohyby ruciciek
a postupne ich na hranie a chytanie pre-
stala pouzivat. Neustdle si , dupkala” pred
tvarou do prstikov, utiahla sa do seba a ne-
reagovala. Uz v jej 10. mesiaci vyslovila ge-
neticka podozrenie na zriedkavé geneticke
ochorenie - atypicka forma Rettovho syn-
drému (tzv. Hanefeldov variant), spésobena
mutaciou CDKL5 génu. Tomuto ochoreniu
sa od zaciatku Emkin stav najviac podobal,
no potvrdeneé to bolo az o 2 roky na zaklade
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Tazka otazka, ale skuste spolu
snaminajst odpoved...

»Co by ste urobili, ak by vasmu

dietatu zistili zriedkavu

geneticku chorobu?"

Rodicia 7-ro¢nej Emky,
ktora je prvym dietatom na
Slovensku s diagn6zou podmienenou
mutaciou CDKL5 génu, sa nevzdali.
Naopak, stali sa zachrannou lodou
pre dalsie rodiny. Emkin pribeh nam
rozpovie jej mama Alexandra...

6. genetickeho vysetrenia DNA, z ¢oho 3 vy-
Setrenia boli robené na gén CDKL5. Potvr-
dila sa tzv. splicingova mutacia. Kym sme
sa ale dopatrali diagnozy, absolvovali sme
hospitalizaciu a vySetrenia aj v Rakusku
a Nemecku. Genetické testovanie vzoriek
DNA sa riesilo okrem SR aj v USA a Nemec-
ku. Emka bola prva na Slovensku s touto
diagnozou. Dnes je uz znamych dalsich pat
pripadov v SR a vieme o dvoch v CR. Bo-
huzial, zatial neexistuje Ziadna lie¢ba, ale
vyskum, vdaka angaZovanym rodicom
zmnohych krajin, rychlo napreduje.

CDKL5

je gén, ktorého porucha vedie k vzniku
zriedkavého genetického ochorenia
lokalizovaného na X chromozéme. Tento gén
zahezpecuje produkciu CDKLS5 proteinu, ktory

je nutny pre zdravy vyvoj mozgu a nervovej
stistavy. Porucha je zriedkava, vo vdcsine
pripadov nie je dedicna. V sticasnosti je vo svete
znamych cca 1000 osoh s tymto ochorenim.

Dnes ma Emka 7 rokov, je to
velka slecna, nas anjelik.

Kazdym rokom jej pribudaju dalsie ne-
priaznivé priznaky. Myslime si, Ze uz vieme
vSetko, ale ona nas stale prekvapi novou
fintou", ktora je opét len dalsim prejavom
choroby. Napriek tomu sa snazime robit
vsetko, aby svoje limity dosiahla a raz sa
mohla postavit na vlastné nohy a dorozu-
miet sa s nami. To bude pre nas najvac¢sou
odmenou. A hoci si, lieta" vo svojom svete,
neustdle vidime pokrok. Sice velmi maly,
ale predsa. Stale castejSie nas obdari cie-
lenym usmevom, reakciou, nadviaze oc¢ny
kontakt. Na prvy pohlad vyzera ako zdra-
va, ked ju vsak c¢lovek oslovi, spozna, Ze
nereaguje primerane svojmu veku. Je hy-
potonicka a hypermobilna. Mentalne je na
urovni cca 8 — 10-mesac¢ného dietata. Den-
ny spanok ma prerusovany kratkymi epi-
leptickymi vybojmi. V priebehu dria mava
¢asté tzv. zahladenia, absencie a trhnutia.
Minulé leto sa po prvykrat naciahla za
chrumkou. Bol to pre nas hotovy zazrak..
A tiez motivacia k dalsej praci. Dnes sa
v pripade, Ze chce, naciahne za jedlom,
hrackou v jej blizkosti. Je velky problém
motivovat ju, aby mala zaujem nie¢o do-
siahnut, V dvoch rokoch sa naucila posadit.
Stoji s oporou, chyba jej vsak rovnovaha
a orientacia v priestore. Za posledny rok
ma opit zautomatizovanejsie niektoré po-
hyboveé vzorce a dokaze s oporou v stojiro-
bit samostatnejsie kro¢iky. Napriek tomu
mame pred sebou este velmi dlhu cestu
k samostatnému stoju ¢i chédzi.

www.mamaaja.sk



Miluje hudbu a tony hudobnych

nastrojov.

Ma premenlivu naladuy, ale ,, muzicirovanie” ju ¢asto
vytrhne z jej prejavov. Mame doma uz cely muziko-
terapeuticky repertoar. Pri po¢uvani hudby niekedy
vydava milé zvuky, akoby spievala. Je to ,majster
ksichtikov". Maro6zne , finty", ako napr. zadrziavanie
dychu, hyperventilovanie, ked sa tesi. Skripe zuba-
mi, bucha si rukami do hlavy a zakryva si usi. Ne-
rozprava, no ¢i nam rozumie, najavo nedava, ale na
farbu hlasu a tén reaguje velmi citlivo. Snazime sa
o rozne alternativne formy komunikdacie prostred-
nictvom gest, komunikatorov, obrazkov a velmi by
sme jej cheeli kupit pocita¢ ovladany zrakom, tzv.
Tobii. Reaguje predovsetkym na lesklé a svietiace
predmety, hudobné hrac¢ky a veci v pohybe. Marada
silné podnety, ako su vibracia, hojdanie, toc¢enie,
Steklenie... Nepozname presny stav jej zraku, no ma
astigmatizmus a musi nosit silné dioptrie, s ktory-
mi sa o svet zaujima o trosku viac, ale zrak musime
kazdodenne stimulovat. Mnohe deti s touto diagno-
zou trpia aj tzv. kortikalnym poskodenim zraku, ¢o
znamena, Ze presne nevieme, ako ich mozog spra-
covava videny obraz a ake farby rozoznavaju.

Odkedy sa Emka narodila,

som s iou doma...

Sest rokov na rodi¢ovskej dovolenke a rok na opat-
rovatelskom prispevku. Do jej 4 rokov sme Zili v ne-
ustalom strachu o jej Zivot. Posledné tri roky su jej
zachvaty uz, chvalabohu, o niec¢o miernejsie. Spo-
¢iatku sme nevedeli, ¢i starostlivost, aku jej posky-
tujeme, je spravna a postacujuca. Kazdunoc sme sa
bali, kolko zachvatov bude opat mat... Stale prezi-
vame mnozstvo prebdenych noci.. Rodicia ako my
nemaju v prvé roky absolutne ¢as riesit partnersky
vztah, seba, ale riesia len dieta. Napétie sa véac¢sinou
odrazi vo vztahu s najblizéimi. VA¢Sina manzel-
skych parov to, Zial, neustoji a aZ cca 80 % manzel-
stiev s chorym dietatom sa rozpada. Moju kariéru,
akykolvek pracovny a spolocensKy Zivot, to uplne
stoplo. Svoje nasadenie som s manzelom namierila
na hladanie diagnozy a starostlivost o Emku a na-
sledne na pomoc druhym - zalozenim zdruzenia
CDKLS5 Slovakia.

Chceli sme zjednodusit cestu rodi¢ov-novaci-
kov, aby si nemuseli preskakat toho tolko, ¢o my.
Okrem Sirenia osvety o CDKL5 ochoreni, ziska-
vania financii na vyskum ochorenia a pomoci
rodinam iinstituciam, ktoré sa o nase deti sta-
raju, pomahame aj detom s inymi diagnézami.
Organizujeme vzdelavacie kurzy tykajuce sa
starostlivosti o nase deti. Su urcené pre rodi-
Cov iterapeutov, aby mali pristup k modernym
postupom a aktualnym informaciam.

K Emkinym tispechom dopomahajii,
okrem lasky jej rodicov i okolia, aj rozne
Specidlne pomacky a terapie, ako napr.
fyzioterapeutickeé koncepty (Bobath,
Feldenkrais, Therasuite a klietka),
cvicenie vo vode, terapie so zvieratkami
(canisterapia, hipoterapia), Biofeedback,
kraniosakralna terapia, orofacidlna
stimuldcia, ale aj senzomotorické koncepty
(Handle, Bazalna stimulacia, Snoezelen,
Floortime), vratane zrakove] stimulécie,
muzikoterapie a senzorickej integracie.
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LOKL5

0 moznostiach, ako podporit

Cinnost zdruzenia, sa docitate

na stranke www.cdkl5.sk.

V pripade zdujmu mozete pomactina €. u.:
IBAN:SK8883300000002800865167.

bakujem
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Zucastnujeme sa narodnych konferencii 1 medzi-
narodnych CDKL5 kongresov. Zacali sme organi-
zovat rézne akcie, napr. skupinové sedenia rodi¢ov
pri kave za pritomnosti psycholéga, cvic¢enia pre
rodi¢ov imobilnych deti, CDKL5 odlah¢ovaci pobyt
prerodiny, kde sa medzi sebou vzajomne spoznaju,
zrelaxuju, ako aj CDKL5 opekacku pre verejnost.
Financie ziskavame najma z 2 % z dane, réznych
akcii, zapajanim sa do grantov a projektov, zo spon-
zorskych prispevkov a darov. Vydavame charita-
tivny kalendar, z ktorého vytaZok poputuje tento
rok 12 detom s réznymi vaznymi diagnozami.

Vdaka Emke sme spoznali mnohych
aktivnych a silnych rodicov.
A celkovo mnozstvo velkych ludi, z ktorych si kaz-

bojuju, nevzdavaju sa a vzajomne si pomahaju. Spo-
znali sme svet, v ktorom ti ,,ini" nie st divni a odsu-
dzovani, ale milovani, obdivovani, kde detaily a malé
pokroky znamenaju velmi vela a nabijaji nas silou
pokracovat v boji, kde aj jediny cieleny tismev a po-
hlad je obrovskou vyhrou. DIho sme nemali moz-
nost, ako Emku socializovat. Az vdaka jednej sikov-
nejmamicke, ktora zalozila Specialnu skolku, mohla
Emka ako 6,5-ro¢na zacat na par hodin tyzdenne
navstevovat kolektiv a u¢it sa spoluzitiu s roves-
nikmi. Specidlnych gkélok je u nas akutny nedo-
statok, ako gj institucii, kde by sa takéto deti mohli
dalej vzdelavat formou, akou potrebuju. Chybaju
centra komplexnej starostlivosti, kde by boli poko-
pe terapeuti a sluzby, ktoré su pre tieto deti denne
nevyhnutné. Rodiny musia behat po celej republike
i dalej, aby navstivili réznych odbornikov. Lekari o
nasej diagnoze a starostlivosti o takéto dieta stale
vela nevedia. My sme tu véak od toho, aby sme ich
povedomie zvysovali. Aj kvoli takymto prekazkam
sme viaceré angazovaneé mamy zalozili organizaciu
,Platforma rodin deti so zdravotnym znevyhod-
nenim" (www.hlasrodin.sk), ktora nechava hlas
takychto rodin zazniet. Organizacia sa snazi o sys-
témové a legislativne zmeny v oblasti socidlnych
sluzieb, skolstva a zdravotnej starostlivosti.

Aj rodicia takychto deti chcu pracovat, zit
spolocenskym zivotom, avSak nas systémim to
casto neumoziuje. Ak chcu, aby o ich deti bolo
skutocne kvalitne postarané a dostali potrebnu
stimulaciu, nezostava im casto ni¢ iné, ako sa vzdat
svojej prace, svojho Zivota a zostat doma ako
opatrovatel. Plnia tiez ¢asto funkciu zdravotnika,
|\ terapeuta, socialneho pracovnika a pravnika,
aby mohli hajit prava svojich deti, pomahat im
napredovat a zabezpecit potrebné financie na

/' vSetky terapie a starostlivost.

Nas Emka ucirozdavat sa a zit pre druhych,

nielen pre seba a svoje zaujmy. /I@(md
o

Ste mama a zazili ste aj vy nieco, ¢im chcete povzbudit ostatné mamicky?
Napiéte nam na email: redakcia@mamaaja.sk, heslo: OCAMI MAMY. Najzaujimavejsie pribehy uverejnime!

’b platforma rodin
’ deti so zdravotngm

znevijhodnenim
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