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Seznam pouzitych zkratek

AFO

AFP

ALT

AST

BM

BMB

CK

CM

CMD

CT
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DK

DKK

DM

DM

DMD

DNA

DRP

ortéza na kotnik-nohu
alfafetoprotein
alaninaminotransferaza
aspartataminotransferaza
Bethlemova myopatie
Beckerova svalovy dystrofie
kreatinkindza

kongenitalni mypatie
kongenitalni svalova dystrofie
pocitacova tomografie

dualni rentgenova absorpciometrie
dolni koncetina

dolni koncetiny

myotonicka dystrofie
myotonické dystrofie
Duchennova svalova dystrofie
deoxiribonukleova kyselina

dlouhodoby rehabilitacni plan



EDMD Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie

EMG elektromyograf

EO loketni ortéza

EWHO ortéza na loket-zpésti-ruku

FCMD Fukuyamova kongenitalni svalova dystrofie
FSHD facioskapulohumeralni dystrofie

FVC usilovna vitalni kapacita

GMT glutamintransferaza

hCG lidsky choriovy gonadotropin

HK horni koncetina

HKK horni koncetiny

ILTV individualni 1é¢ebna télesna vychova
1Q inteligen¢ni kvocient

KAFO ortéza na koleno-kotnik-nohu

KRP kratkodoby rehabilitacni plan

LGMD pletencova svalova dystrofie

m. musculus

MEB muscle-eye-brain syndrom

PGD preimplantacni genetické diagnostika
RNS ribonukleova kyselina

UCMD Ullrichova kongenitalni svalova dystrofie
VC vitalni kapacita

WHO ortéza na zapésti-ruku

WO ortéza na zapésti

WWS Walker-Warburgtiv syndrom



1 UVOD

Hereditarni myopatie ptedstavuji skupinu geneticky podminénych onemocnéni
charakterizovanych progredujici svalovou slabosti a atrofii. Jde o vzacna onemocnéni
s prevalenci mens$i nez 1 piipad na 2000 obyvatel. Dochazi k degeneraci svalovych
vldken, kterd jsou nahrazovana nefunk¢ni vazivovou a tukovou tkdni. Mezi Casté
komplikace patii rozvoj deformit patefe, vznik kontraktur a respiracni insuficience.
Kauzalni 1é¢ba neni prozatim znadma a do doby, nez vyzkumy zaméfené na genové
a patogeneticky orientované terapie objevi zptsob, jak napravit mutace v genech koédujici
strukturalni proteiny svalové membrany, jejichZ deficit vede ke svalové slabosti, je 1é¢ba
hereditarnich myopatii zaméfena na symptomatickou péci. Zakladem pro zvladani péce
je multidisciplinarni pfistup, kdy je tfeba zameéfit se jak na aktivni zékroky k feSeni
primarnich i1 sekundarnich aspektti nemoci, tak na piedpokladana a preventivni opatieni.
Jednou z nejdulezitéjsich ¢asti takovéto péce je prave 1é¢ebna rehabilitace.

Teoreticka ¢ast shrnuje podstatu onemocnéni, moznosti diagnostiky a prevence,
zménu biomechaniky spojenou s myopatii a organizace pecujici o postizené hereditarni
myopatii. Dale jsou piehledné uvedeny jednotlivé typy onemocnéni, kdy ke kazdému
je popsan typicky pribéh a strategie 1écby. Charakteristické klinické projevy a rychlost
progrese postiZzeni je nutné znat pro spravné volenou léCebnou rehabilitaci. Pii 1écbé
tohoto onemocnéni jde predev§im o prodlouzeni schopnosti chlize, podporu respiracnich
funkci a kardiologickou péci. V ramci léCebné rehabilitaci lze nabidnout péci
pro oddaleni ztraty samostatné lokomoce posilenim oslabenych svalil, prevenci a terapii
kontraktur. Pfi respiracni insuficienci lze s velmi dobrym tuc¢inkem vyuzit techniky
respiracni fyzioterapie. Prace se také vénuje problematice skolidz a postupiim
fyzioterapeutického vysSetfeni. V posledni ¢asti je uvedena kazuistika pacientky

se svalovou dystrofii pletencového typu.
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2 CiL

Cilem bakalatské prace je shrnout teoretické poznatky o hereditarnich myopatiich,
vysvétlit pfi¢iny vzniku sekundarnich zmén a nabidnout moZnosti v jejich terapii
z pohledu 1é¢ebné rehabilitace. Informace obsazené Vv praci by mohly poslouzit

fyzioterapeutim S vySetfenim a zvolenim vhodné terapie u pacientl s timto

onemocnénim.
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3 TEORETICKA CAST PRACE
3.1 Uvod do genetiky

S pfichodem molekuldrni biologie a genetiky pfiSly v medicinskych oborech
pralomové objevy, které posunuly nase znalosti o fungovani organismu o velky krok
vpted. Tento pokrok ma nejvetsi dopad na 1é¢bu, odhaleni a pochopeni genetické podstaty
uréitych chorob. Genetické poradenstvi ma za ukol urcit typ deédicnosti, vytipovat
rizikové Cleny rodiny, vést prenatalni diagnostiku a v neposledni fad¢ zvolit strategii
1éCebnych opatieni. Z hlediska dnesni trovné znalosti ma lIékar maximalni moznou jistotu
pouze Vv piipad¢ prikazu konkrétni mutace, nebot’ jedna klinicka jednotka je velmi Casto
zpusobena rdznymi mutacemi, mnohdy i sodlisnym typem genetického pienosu,
a na druhou stranu identicky typ mutace mize mit u riznych jedincii rizny fenotypovy

projev (Maiikova, Kraus, Mat'ouska, Mazanec, & Zamec¢nik, 2004).
3.2 Zéklady molekularni genetiky

Nukleové kyseliny — DNA a RNA

DNA a RNA jsou makromolekularni latky tvotfené polynukleotidovym fetézcem.
Jsou nositelkami genetické informace, které se nachazeji skoro v kazdé buiice. Diky nim
dochazi k ptenosu dédi¢nych znaki na potomstvo a k evoluci. Polynukleotidovy fetézec
se skladd z pétiuhlikatého cukru (pentdzy), fosfatové skupiny a nukleotidové baze
(N-baze). Geneticka informace je vnich uloZzena pomoci kombinaci N-bazi
Vv polynukleotidovém fetézci. V DNA 1 v RNA jsou vzdy ¢tyii druhy nukleotidid. V DNA
je to kombinace adeninu, guaninu, thyminu a cytosinu. V RNA je thymin nahrazen
uracilem. DNA musi vydrzet v buiikdch po cely Zivot, a proto je oproti RNA velice
stabilni. V podstaté se da fict, Ze informace je uchovana v molekulach DNA, které slouzi
jako templat k vytvareni molekul RNA a nasledné k vytvateni polypeptidi a proteintl.

DNA neboli deoxyribonukleové kyselina je tvofena dvéma proti sobé jdoucimi
polynukleotidovymi vlakny. Mezi N-bazemi proti sobé jdoucich vlaken dochazi
k vazebnym interakcim. Spolu se vazi vzdy jen 2 specifické N-baze (vzdy jedna baze
purinova a jedna baze pyrimidova) a to sice adenin s thyminem a guanin s cytosinem.
Obé¢ polynukleotidova vldkna vytvari nejcastéji pravotocivou dvousroubovici.

RNA neboli ribonukleovd kyselina je vétSinou tvofena jen jednim

polynukleotidovym fetézcem. Realizuje pienos genetické informace v bilkovinu.
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Rozlisujeme tfi zakladni typy RNA: mRNA, tRNA a rRNA (Marikova et al., 2004; Otova
& Mihalova, 2012; Snustad & Simmons, 2017).

Chromozom

Genetickd informace v lidskych buiikdch neni ulozena v jediné molekule DNA,
nybrz je rozdélena a umisténa do jednotek, které nazyvame chromozomy. Zakladni
stavebni kdmen chromozomu je nukleozom, tvofeny osmi histony, které obtaci molekula
DNA (pfiblizn¢ 146 part bazi). Spiralizaci téchto nukleozoml vznikaji chromatinova
vlakna, ktera jiz dalsi spiralizaci vytvaii celé chromozomy.

Soubor chromozomi v buiice oznaCujeme jako karyotyp. Lidsky karyotyp ma
23 part chromozomi. Ztoho 22 pari chromozémil jsou autozomy (nepohlavni
chromozomy) a posledni par je tvofen gonozomy (pohlavni chromozomy). Autozomy
znacime arabskymi Cislicemi 1-22, gonozomy pismeny X a Y.

Geny jsou uloZzeny na chromozomu ve specifickém potadi a kazdy gen ma
své unikatni misto na urcitém chromozomu. Toto misto oznaujeme jako genovy lokus.
Sekvence DNA na konkrétnim lokusu se oznacuje jako alela (konkrétni forma genu).
V piipadé¢ diploidniho organizmu, jakym je ¢lovek, nachazime v buiice vzdy dvé alely
pfisluSného genu (vyjimku tvofi hemizygot), jednu zdédil od otce a druhou od matky.
Pokud jsou tyto alely stejné, oznacujeme jedince jako homozygot. Pokud jsou riizné, tento
jedinec je heterozygot. Hemizygot je diploidni jedinec, u kterého se vyskytuje pouze
jedna alela ptislusného genu. Tento stav je bézny u muZze, kdy ne vSechny geny uloZené
na chromozomu X maji své kopie na chromozomu Y. Tato skutecnost je dulezita pro
pochopeni pfenosu a manifestace X-vdzanych genetickych onemocnéni (napf.
Duchennovy choroby), kdy Zeny maji v téle 50 % zdravého a 50 % mutovaného genu,
na rozdil od muZza, kteti maji pouze mutovany gen, a nemoc se u nich pln¢ manifestuje
(Bednatik, 2001; Maiikova et al., 2004; Otova & Mihalova, 2012; Snustad & Simmons,
2017).

Prepis genetické informace

DNA, jako nositelka dédi¢né informace neni pifimym templatem pro syntézu
bilkoviny. Pro expresi genl plati tzv. centrdlni dogma molekularni biologie. Princip
popisuje piepis mezi nukleovymi kyselinami a pteklad zRNA do proteind.

Pravdépodobné existuji jen tii obvyklé cesty — replikace DNA, transkripce do RNA
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atranslace z RNA do proteinti. Pokud dojde v genu k mutaci, protein se vytvori
pozménény nebo viibec.

Gen (urcity asek DNA) - transkripce > mRNA -> translace - protein >
uplatnéni proteinu - dédi¢ny znak (Mafikova et al., 2004; Otova & Mihalova, 2012).

Replikace DNA

Replikaci rozumime pienos z DNA na DNA. Pfed kazdym prenosem genetické
informace (bunéénym délenim) do dalsi generace je nutné zdvojnasobit mnozstvi
genetické informace v bunice. Pii replikaci vzniknou z ptivodni (matetské) molekuly
DNA dvé naprosto identické dcetiné molekuly DNA (kazdd s jednim matefskym
vlaknem). Proces je umoznén ptedevSim enzymy, které zodpovidaji napiiklad
za rozvolnéni dvousSroubovice ¢i prikladani jednotlivych bazi na nové vznikajici vldkno

(Marikova et al., 2004; Otova & Mihalova, 2012).
Transkripce

Transkripce je ptepis genetické informace podle zaznamu z DNA do mediatorové
RNA (mRNA). Uplatiiuji se zde enzymy slouZzici k rozplétini DNA a pfipojovani bazi
K mRNA. Primarni transkript je v bunécném jadte jesté sestiihan (jsou odstranény introny
— nekddujici useky DNA, a kodujici exony jsou pospojovany do zralého transkriptu).
Vysledna RNA piendsi informaci z jadra do cytoplazmy na proteosynteticky aparat,

kde se zahaji translace (Matikova e al., 2004; Otova & Mihalova, 2012).
Translace

Translace je proces, pii kterém je informace obsaZzend v mRNA pomoci
genetického kodu dekddovana a podle néj probiha syntéza specifického proteinu.
Geneticky kod je organizovan tak, ze skupina tfi nukleotidi na mRNA (kodon)
je zodpovédna za jednu konkrétni aminokyselinu. Nékteré kodony nemaji pouze funkci
transportni, ale funguji jako signal pro zacatek translace (AUG) nebo pro konec translace
(UAA, UAG, UGA). Proces probiha na ribozomech, kde na kodon nasedd tRNA svym
antikodonem. Kazdd tRNA na svém rameni nese odpovidajici aminokyselinu,
ktera se pripojuje do nové vznikajiciho polypeptidového fetézce (Marikova et al., 2004;
Otova & Mihalova, 2012).
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3.3  Genové mutace

V DNA mize dochazet v disledku nepiesnosti béhem replikace nebo vlivu
prostiedi ke spontannim mutacim. Podle mechanizmu vzniku rozliSujeme 3 typy
genovych mutaci. Jedna se bud o =zafazeni jednoho nebo vice nadbytecnych
nukleotidovych bazi (inzerce), o ztratu jednoho nebo vice nukleotidii piivodni sekvence
(delece) ¢i o nahradu baze (substituce). Podle toho, jak ovlivni tyto mutace proteosyntézu,
rozeznavame bud’ mutace nemeénici smysl, kdy je diky degeneraci genetického kodu
zafazena stejna aminokyselina., mutace meénici smysl, kdy dojde k zaméné
aminokyseliny nebo nesmysiné mutace, kdy dojde Kk pfed¢asnému ukonéeni
polypeptidového vlakna (Bednatik, 2001; Snustad & Simmons, 2017).

3.4 Typy dédi¢nosti

Tabulka 1: Charakteristika zakladnich typa dédi¢nosti (in Bednatik, 2001, 108)

. Atozomalné | Autozomal- | X domi- X Mitochondri-
Dédicnost . . « o . . .. (ot
dominantni | né recesivni nantni recesivni alni
50 % 25 % 50 % 50 % Pienos pouze
potomkut potomkt potomkut potomkl | prostfednictvi
. ostizené fenaSecky | m zen, vSichni
Prenos p . p y .
mutace matky; potomci
100 % dcer potencialné
postiZené- postiZeni
ho otce
Vazba Muzi a Zeny | MuZi a Zeny | Pfevazuje | Pouze muzi | MuZi a Zeny
klinické postizeni postizeni postizeni postizeni v riziku
manifesta stejné stejné zen postiZeni
-Ce na
pohlavi
Vertikalni | Horizontalni Neni Postizeno | PostiZeno vice
pienos, pienos, mozny vice generaci,
postiZeno postizeno pfenos generaci, | pfenos pouze
vice generaci | vice ¢lenli zotce na | neni pfenos | prostiednictvi
rodiny, rodiny jedné | syna; uZen | Zz otce na m matky
mozny enerace normalni syna,
Vzorec . Y 9 alni | sy
.. ., | prenos z otce gen pusobi vSechny
postizeni -
uvnite na syna tlumivé na dcery
. expresy postizené-
rodiny .
patol. ho jsou
genu, u prenasec-
muzl jde o kami
téz8i
pribéh
onem.
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Pokrac¢ovani tabulky 1

Dalsi
charakteris
tika

Variabilni
exprese

Castéjsi
konsangvi-
nita

Vzéacny typ
dédicnosti,

Velmi
variabilni

neni exprese
popsan u
svalovych
onemocné-
ni

3.5 Prevence vrozenych vad

Ptredchazenim vrozenych vad se zabyva predevs§im Iékaiska genetika, kterd krome
prevence zajistuje diagnostiku a urcuje 1écbu téchto onemocnéni. Obecné lze prevenci
vrozenych vad rozd¢lit na primarni (prekoncep¢ni), sekundarni (prenatalni) a v nékterych
ptipadech i tercialni (perinatalni a postnatalni). U hereditarnich myopatii se zabyvame
prekoncepcni a prenatalni prevenci.

Prekoncepéni prevence je zaméfena na vytvofeni optimalnich podminek
pro koncepci a t¢hotenstvi. Pokud se v rodiné vyskytuje nékdo s vrozenou vadou,
doporucuje se pted realizaci reprodukcnich zamért podstoupit genetickou konzultaci.

Prenatdlni prevence je zaméfena na prenatilni diagnostiku, kterou se rozumi
vySetieni bunék rizikového plodu k zjisténi, zda plod bude ¢i nebude postizen. VySetieni
se opird o metody invazivni aneinvazivni. Invazivni metody vétSinou spocivaji
ve vysetfeni DNA z buné€k plodu, které jsou nejcastéji ziskdny odbérem plodové vody
(aminocentéza) v 14. az 18. tydnu t€hotenstvi. Dale se vzorky ziskavaji z choriovych klku
(biopsie trofoblastl) v 9. az 12. tydnu téhotenstvi, odbérem krve plodu z pupecniku
(kordocentéza) po 20. tydnu te¢hotenstvi nebo analyzou svalovou biopsie plodu. Kromé
analyzy svalové biopsie jsou tyto metody vCR standardng provadény
na specializovanych pracovistich. Vysetfeni na tomto pracovisti je nejcastéji indikovano
gynekologem, pfedevSim na zdkladé¢ prenatdlniho screeningového vySetfeni
biochemickych marker. Screeningové vySetieni se provadi uvSech tehotnych
v 16. tydnu gravidity, kde se obvykle stanovuji hladiny alfafetoproteinu (AFP) a hCG
(lidského choriového gonadotropinu) v séru matky. Na riziko chromozomovych aberaci
upozoriuje zvySena hladina hCG spolu se snizenim hladiny AFP. T¢hotné¢ Zené
je vysetfeni detailné¢ vysvétleno a ma samoziejm¢ moznost nabizenou prenatalni
diagnostiku odmitnout ¢i kdykoli od ni odstoupit. T€hotenstvi 1ze ukoncit na zddost Zeny

do 12. tydne gravidity bez prenatalniho vysetfeni. Pii prukazu rizika genetického
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postizeni Ize graviditu ukoncit do 24. tydne. Po 24. tydnu Ize graviditu prerusit pouze,
je-1i plod neschopen zivota, nebo kdyz je ohrozen zivot matky. Rozhodnuti je pravem
zeny, genetik ma tlohu konzultanta (Gaillyova, 2017; Maiikova et al., 2004; Otova
& Mihalova, 2012).

3.6  Dystrofin-glykoproteinovy komplex

Hereditarni myopatie jsou velice heterogenni skupinou. A ackoli fenotypové
projevy jsou u jednotlivych typt mnohdy velmi podobné, defektni nebo nefunkcni
proteiny patii do riiznych proteinovych tiid. Diky vzdjemné propojenym proteinovym
komplexiim mohou na svalové membrané probihat velmi slozité d&je. Kazdy zapojeny
protein tohoto systému, ma nezastupitelnou funkci a jeho deficit ¢i nefunkcnost vede
Kk tézké multifunkéni poruse (napf. u Duchennovy muskularni dystrofie vede
neptitomnost dystrofinu k 90% redukci vSech proteinii s nim asociovanych). Tato
provazanost komplikuje klinickou diagnostiku.

Vzhledem Kk incidenci ma nejvétsi vyznam dystrofin-glykoproteinovy komplex
(DGC). Je to skupina proteinl, zajistuji stabilitu sarkolemy a pfenaSeni sily b&hem
svalové kontrakce. Tento komplex tvoii vazbu k extracelularni matrix prostfednictvim
merosinu a Kintracelularnimu aktinovému  cytoskeletu pomoci  dystrofinu.
Na intracelularni strané¢ se sklada znékolika proteind (dystrofin, syntrofiny
a dystrobrevin) a na extraceluldrni strané¢ ze dvou glykoproteinovych komplext
(dystroglykany a sarkoglykany) (Bednatik, 2001; Gawor & Proszynski, 2018; Matikova
et al., 2004; Straub & Campbell, 1997).

Vybrané proteiny dystrofin-glykoproteinové komplexu
Dystrofin

Dystrofin tvofi pfiblizné 5 % vSech membranovych proteini. Tato bilkovina
ty¢kovitého tvaru se sklada ze 4 strukturdlné odliSnych domén: N-terminalni doména
vazajici F-aktin, centralni tyCkovitd doména, na cystein bohatd doména a C-terminalni
doména. Funkce neni doposud zcela znama, zfejmé spojuje membranovy cytoskelet
s extracelularni matrix a stabilizuje svalovou membranu béhem kontrakce a relaxace
svalu. Existuje n€kolik forem dystrofinu a fada z nich jiz byla pln¢ definovana. Rizné
formy dystrofinu se exprimuji do riznych tkdni. MiZeme je nalézt ve tkani svalove,
kortikalni, cerebelarni, retin€, ledvinach nebo ve Schwannovych buiikach. Ackoli zname

expresi téchto proteint, klinickd manifestace neni vzdy zcela objasnéna. Dokonce
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ve velmi vzacnych pfipadech i pifi uplné absenci proteinu se mize jednat o relativné
benigni fenotyp z pficin, které nejsou doposud znamy (Bednaiik, 2001; Gawor
& Proszynski, 2018; Matikova et al., 2004; Straub & Campbell, 1997).

Sarkoglykanovy komplex

Sarkoglykanovy komplex se skladd ztransmembranovych glykoproteint
(alfa, beta, gama, delta a epsilon). Jejich funkci je stabilizace DGC, zejména pomoci
interakce mezi dystrofinem a dystroglykanem a regulace adheze DGC k laminunu
alfa-2. Sarkoglykany se exprimuji pifedevs§im v kosternim svalstvu a srde¢ni svaloving,
sarkoglykan epsilon ma Sirokou expresi. Kazdy typ sarkoglykanu je kdédovany jinym
genem, ale fenotypovy projev maji velmi podobny. Alfa-, beta- a delta-sarkoglykany
jsou vzajemné silné asociovany a pii genetické poruse s deficienci jednoho dochazi
k redukci i ostatnich sarkoglykanti. Tyto sarkoglykany se aZ na sarkoglykan epsilon
klinicky manifestuji jako pletencové muskularni dystrofie (Gawor & Proszynski, 2018;
Matikova et al., 2004; Straub & Campbell, 1997).

Dystroglykany

Existuji dvé izoformy — alfa a beta a obé jsou kddovany jednim genem
lokalizovanym na 3p21. Nazev dystroglykan je odvozen od dystrofinem-asociovaného
glykoproteinu  (poprvé pouzil Ibraghimov a Beskrovnaya). Alfa-dystroglykan
je extracelularni protein, ktery se vaze k alfa-lamininu (merosinu). Beta-dystroglykan
je transmembranovy protein, ktery vaze dystrofin a alfa dystroglykan. Dystroglykany
tvori s dystrofinem dystrofin-dystroglykanovy komplex, jenZ je nejspisSe zodpovédny
za mechanotransdukci. U ¢lovéka nebyla dosud odhalena zaddna choroba zpiisobena
mutaci dystroglykanu (Gawor & Proszynski, 2018; Matikova et al., 2004; Straub
& Campbell, 1997).

Alfa-laminin (merosin)

Gen LAMA?2, Ilokalizovan na chromozomu 6q22-q23, koduje fetézec
alfa-2 laminin, jehoz defekt zptisobuje merosinovou kongenitalni muskularni dystrofii.
Protein se kromé pii¢né pruhované svaloviny exprimuje i ve Schwannovych bunkach,
v srde¢ni svaloving a Vv placenté (Gawor & Proszynski, 2018; Matikova et al., 2004,
Straub & Campbell, 1997).

Utrofin
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Utrofin byl dfive oznacovan jako dystrofinu podobny protein (DMD-like protein)
¢i dystrofinu piibuzny protein (dystrophin-related protein). Tento protein mé vyznamnou
homologii a strukturalni podobnost s dystrofinem. Je ve zkoumani, zda dokéze
kompenzovat deficit dystrofinu, popfipadé jak zvySit jeho produkci (Gawor
& Proszynski, 2018; Matikova et al., 2004; Straub & Campbell, 1997).

3.7 Diagnostika
Klinické vySetieni

V prvni fad€ je nezbytné podrobné klinické vySetfeni pediatrem a nésledné
neurologem. Mnohé znaky proximalnich dystrofii, jez jsou nejcastéjsi, Ize mnohem lépe
zachytit na chodb¢ nez v ordinaci. Lékat si musi oziejmit stupent svalové sily, rozlozeni
postizenych svalovych skupin, schopnost ditéte vstat ze zemé, chodit, chodit po Spickach
a po patach, utikat, skakat, zvednout paze nad hlavu a schopnost mimického svalstva.
Nejcastéjsi typy hereditdrnich myopatii vétSinou zahrnuji abnormalni tzv. kachni typ
chiize, chiizi po Spickéach, symetrické postizeni svalovych skupin, pseudohypertrofii
lytkovych svali, objevuje se Gowersovo znameni, tj. $plhani pomoci hornich koncetin
po stehnech ze zemé& do vzpiimeného postaveni a nasledkem svalové slabosti v oblasti
panevniho pletence, stehen a bfi$nich svalti dochéazi k anteverzi panve a zvyseni bederni
lord6zy. Neurologické vysetfeni mize odhalit sniZzené nebo vyhaslé napinaci reflexy
a neporuSené Citi. V ramci klinického vySetfeni je nesmirné dilezité dikladné probrat
rodinnou anamnézu. Pokud rodina odpovida uréitému typu dédi¢nosti nebo vylucuje-li
uréity typ genetického pienosu, je to dilezité kritérium pro laboratorni, zejména
molekularné genetické testy (Ambler & Bednaiik, 2004; Bushby et al., 2010; Bednaftik,
2001; Matikova et al., 2004; Vacek, 2005).

Laboratorni vySetieni

Pro blizsi specifikaci typu svalového postizeni zpravidla ptispivaji molekuldrné

biologické metody, elektromyografie a genetickd vySetieni.
Krevni testy

Po klinickém vySetieni nasleduje enzymologické a biochemické vySetfeni krve.
Protoze dystroficky proces provazi zna¢ny tinik svalovych enzymu (kreatinkinazy (CK),
laktatdehydrogenazy a myoglobinu) a transaminazy (aspartataminotransferaza (AST)
a alaninaminotransferaza (ALT)) do krevniho ob&hu, vySetfeni prokazuje jejich zvySenou

hladinu. ZvySena hladina AST a ALT je zpocatku pfisuzovana jaternimu onemocnéni,
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aproto je proodliseni svalového postizeni od jaterniho nutné sledovat
hladinu gama-glutamyltransferazy (GMT), kdy u svalového postizeni je hladina GMT
normalni. Pfi diagnostice svalovych dystrofii nas nejcastéji zajima hladina CK. Nejvice
zvySené hodnoty sledujeme u dystrofinopatii a Fukuyamovy kongenitalni dystrofie.
Naopak néekteré svalové dystrofie i1 v Casné fazi nevykazuji vyznamné zmény oproti
normalni hladin¢ CK, a dokonce nejsou vzacné piipady pletencovych dystrofii
s normalnim hodnotou CK (Bednatik, 2001; Bushby et al., 2010; Matikova et al., 2004;
Sarnat & Menkes, 2011).

Elektromyografie

Ptinosnym ukazatelem pro diagnostiku je také elektromyografie (EMG). Pomoci
vySetfeni si odli§ime myogenni postizeni od neurogenniho. Abnormality EMG jsou
U myopatii zaloZzeny na dysfunkci ¢i ztraté¢ svalovych vldken. Pfi vySetfeni pomoci
jehlového EMG sledujeme naptiklad: spontanni aktivitu kosterniho svalstva, morfologii
potencialti motorické jednotky, ndbor motorickych jednotek nebo myotonické vyboje.
Pokud klinicky obraz, EMG a laboratorni nalezy vedou k podezieni na urcité geneticky
podminéné onemocnéni, pak je nutno provést genetické vySetieni (zkrve)
a pti negativnim vysledku zvolit invazivni svalovou biopsii (Bednatik, 2001; Matikova

et al., 2004).
Svalova biopsie

Je vhodné vybrat sval stfedniho stupné postiZeni (zvoleni vhodného svalu na biopsii
urujeme pomoci zobrazovacich metod, pfedev§im pomoci magnetické rezonance).
Nejcastéji se bere vzorek tkané zm. quadriceps femoris, dale m. deltoideus
nebo m. biceps brachii. Z distalnich svalti se jedna o m. soleus, m. gastrocnemius
nebo m. tibialis anterior. Vhodné je se vyhnout svalu, ktery byl nedavno vysetiovan
pomoci jehlové EMG. Provadi se kompletni bioptické vysetieni kosterniho svalu, jako
vySetieni imunohistochemické, histochemické, histologické a ptehledné barveni. Klicové
je imunohistochemické vySetieni, kdy se detekuji jednotlivé proteiny svalové membrany.

Soucésti diagnostického procesu je za pomoci genetického poradenstvi
a molekularniho genetického vysetfeni zajistit prevenci vyskytu dédi¢ného onemocnéni

(Bednaiik, 2001; Otova & Mihalova, 2012).

Preimplantacni geneticka diagnostika
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Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD) je ¢asto vyuzivana pary s vysokym
rizikem pfenosu genetické anomalie na potomstvo. Metoda spociva v oplozeni vajicek
mimo t¢lo matky, nasledné analyze bun¢k ziskanych embryi a transferu pouze vhodného

embrya (obvykle 1, max. 2) do délohy matky (Gaillyova, 2017; Matikova et al., 2004).
3.8 Zména biomechaniky u myopata

Pro vétSinu  myopatd je charakteristické anteverzni postaveni péanve
S hyperlordozou bederni patefe. Tento myopaticky postoj vznika nasledkem
patologickych zmén kosterniho svalstva. K popsani, a hlavné vysvétleni zmény postury
existuje fada praci, které se shoduji na tom, ze zvySena bederni lordéza je kompenzaéni
ke snizeni narokt na svalovou praci nutnou k zabranéni pfepadavani trupu dopiedu.
Jedna z teorii predpoklada, Ze akcentovana bederni lordéza je odpovédi na slabost
m. quadriceps femoris a extenzori kycelnich kloubti a zvySend anteverze panve
se objevuje az pozdéji. Jini autofi tvrdi, ze preklopeni panve do anteverze je logickym

nasledkem oslabeni extenzort kycelnich kloubti a silnych flexori kycle. Anteverzi panve

2%

(Lovering et al., 2005; Vacek, 2005).

Lordoza bederni patefe ma jesté dalsi stabilizacni vyznam. Intervertebralni klouby
jsou ploché klouby a v bederni patefi mezi sebou sty¢né plochy (processi articulares
superiores et inferiores) sousednich obratll sviraji sagitalni rovinu. Takovéto postaveni
zabranuje lateralnim vychylkdm patete. ZvySenou bederni lordozou se do sebe facety vice
zasunuji a této opory vyuziva myopat pii prenaSeni téziste vpred pii chlizi pfes stojnou
dolni koncetinu. Kyf6za naopak facetové klouby odemyka, a proto se také setkavame
se skolibzou mén¢ Casto u stojicich myopatli nez u myopati usazenych na vozik (Vacek,
2005)

Postupnou progresi se u pacienta objevuje stoj na Spickach, poptipadé chiize
po Spi¢kach. Tato kompenzacni reakce je vyvolana zvlasté slabosti m. quadriceps
femoris. Oslabeny ctyrhlavy sval stehenni neni schopen plnit funkci stabilizatoru
kolenniho kloubu a télo si musi pomoci jinak. Z hlediska biomechaniky ptedstavuje stoj
na Spickach snahu o zkraceni ramene paky od kotniku k hlavickaim metatarzd a tim

posunuti vektoru zatéze stojné dolni koncetiny co nejblize k ose kolene. Tato kompenzace

napomahd k progredujicimu zkraceni §lachy m. triceps surae a vzniku deformity prstc.

21



Nasledkem equindzniho postaveni nohy a tim i zmensSeni opérné plochy se zvySuje
nestabilita celé¢ho téla, proto je dalSim krokem snaha zvétSeni stojné baze za pomoci
Sirokého stoje (iniciace kontraktury m. tensor fasciae latae) (Heberer et al., 2016; Vacek,
2005).

Posledni z hlavnich slozek typické myopatické chiize je Trendelenburgova chiize.
Pticinou nejcastéji byva slabost m. gluteus medius (hlavniho lateralniho stabilizatoru
panve), popiipad¢ slabost distalniho svalstva dolni koncetiny (napt. distalni svalova
dystrofie nebo skapuloperonealni svalova dystrofie) (Heberer et al., 2016; Vacek, 2005).

Pacient musi nalézt optimalni rozmezi mezi kompenza¢nimi mechanizmy.
Progresivni svalova slabost a postupujici rozvoj kontraktur vedou k dekompenzaci
systému a ztrat¢ samostatné lokomoce. Znalost téchto biomechanickych zmén
je pfedpokladem pro spravné volenou léebnou rehabilitaci, preskripci ortopedickych
pomticek i k operaénim vykontim. Terapie ma dopad na kinetiku jednotlivych segmenti
i celého organizmu a stejné tak, jako muze spravné indikovand terapie udrzovat,
prodluZzovat ¢i navracet schopnost sobéstacnost, tak nevhodna terapie muze vést

k dekompenzaci pacienta (Heberer et al., 2016; Lovering et al., 2005; Vacek, 2005).
3.9 Organizace

Dulezitou soucast pro zkvalitnéni zivota nemocnych s hereditarnimi myopatiemi
pfedstavuji organizace, které jim, popifipadé jejich rodindm napomadhaji s orientaci
ve sféfe socialni, pedagogické, psychologické, 1écebné, ale i v béznych dennich
¢innostech.

Pro rodiny s détskymi pacienty, u kterych se onemocnéni projevi do 7 let ma
vyznamnou roli rana pé¢e. V ramci Ceské republiky sdruzuje postizené muskularni
dystrofii (tzv. myopatii) a dal$imi nervosvalovymi chorobami asociace muskularnich
dystrofiki (AMD). AMD potada pro ¢leny tuzemské i zahrani¢ni akce (rehabilitacné
vychovné kurzy, ozdravné pobyty, seminare aj.), poskytuje socidln€ pravni a jinou pomoc
svym ¢lentim a také spolupracuje se zdravotnickymi institucemi (www.amd-mda.cz).
Odroku 2001 vCR puisobi pacientskd organizace PARENT PROJECT, z. s.,
ktera je zalozena rodi¢i déti postizenych Duchennovou svalovou dystrofii (DMD)
a Beckerovou svalovou dystrofii (BMD). Tato Organizace byla zalozena v roce 1994
v USA. Stejn¢ jako AMD zajistuje pacientiim multidisciplinarni péci, zlepSuje kvalitu
jejich Zivota, §ifi povédomi o svalovém onemocnéni, Gzce spolupracuje s odbornymi

centry, podporuje vyzkum, ale navic také vede on-line poradnu a snazi se o realizaci
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klinickych studii v CR a zapojeni pacientii do t&chto studii, ptipadné do klinickych studii
Vv zahrani¢i (www.parentproject.cz).

S cilem celorepublikového sbéru dat o muskularnich dystrofiich a atrofiich vznikl
projekt REaDY (REgistr of muscular DYstrophy). Registr sbira data jako je doba vzniku,
vyvoj a zpusob 1écby 4 typa svalovych dystrofii — DMD, BMD, FSHD a myotonické
dystrofie (DM). Diky analytickému a statistickému vyhodnoceni nashromazdénych tidaja
umoziuje registr Iékaiim komplexni pohled na problematiku téchto chorob. Aktualnost
udaji zapsanych do registru oSetfujicim lékafem pacienta mohou pacienti nebo jejich
zakonni zastupci kontrolovat. Registr spolupracuje s Fakultni nemocnici v Brng,
Olomouci, Hradci Kralové, Ostrave, Plzni, s VSeobecnou fakultni nemocnici v Praze,
fakultni nemocnici v Motole, Pardubickou krajskou nemocnici a Thomayerovou
nemocnici. Ze zahrani¢nich projektl je tfeba zminit pfedev§im MDA (Muscular
dystrophy association), dale TREAT — NMD (Translation Research in Europe Assesment
and Treatment of Neuromuscular Diseases) a CARE — NMD (cs.care-nmd.eu;

www.ready.registry.cz; www.mda.org; www.treat-nmd.eu).
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4 KLASIFIKACE HEREDITARNICH MYOPATII
4.1 Svalové dystrofie

4.1.1 Dystrofinopatie

Dystrofinopatie jsou nejcastéj§i progresivni svalovou dystrofii. PostiZzeni
je zpisobeno mutaci dystrofinového genu, ktery koduje protein dystrofin. Diagnostika
je zalozena na hodnotach hladiny CK, pfitomnosti myogenniho vzorce pfi jehlové EMG

a naslednym molekularné genetickym vySetfenim.

4.1.1.1Duchennova svalova dystrofie

[ 24

dystrofii viibec. Vyskytuje se s frekvenci 1:3500-1:6000 zivé narozenych chlapcii.
Muta¢ni pomér se liSi v zavislosti na populaci (rizikové oblasti nemoci) a byl
také prokazan vliv vyssiho véku otcli v dobé koncepce na vznik cerstvych mutaci u deer
(Vogel, Motulsky, 1997).

DMD je geneticka porucha charakterizovana progresivni svalovou degeneraci
a slabosti. Choroba byla poprvé popsana anglickym lékatem Edwardem Meryonem
vroce 1852 a podrobnéji Guillameme Benjaminem Duchennem v roce 1868. DMD
je smrtelna X-recesivné vazana dédicnost, z patogenetického hlediska zptisobena mutaci
(hlavné deleci jednoho ¢i vice exontl, v 65 % ptipadt) dystrofinového genu (DMD; locus
Xp21.2), ktery kéduje tvorbu proteinu dystrofinu. Dystrofinovy gen je nejveétSim genem
lidského téla a pro svou velikost je velice nachylny ke spontannim mutacim v mnoha
moznych lokalizacich, které tvoii az 30 % vSech jeho mutaci. Razné typy mutaci
zpusobuji syntézu defektniho nebo zcela nefunkéniho dystrofinu (typicky <3 %
normalniho dystrofinu).

Nemoc postihuje predevsim chlapce, Zeny jsou asymptomatickymi pfenaseCkami
s zadnymi nebo minimalnimi potizemi (vyjimku tvoii manifestni prenasecky). Prvni
klinické projevy onemocnéni se projevuji v raném détstvi, obvykle mezi 3. a 5. rokem,
pii zpétném patrani vSak Casto zaznamename mirné opozdéni motorického vyvoje
S preskocenim faze lezeni a pozd¢jSim zaCatkem samostatné chize. Prvni podezieni
rodicl, ze neni vSe v potadku, prichdzi v predskolnim veku, kdy si déti mezi sebou hraji
a postizené dité v porovnani s ostatnimi vrstevniky mnohem cast&ji padé a je nemotorné.
Déle maji problém s chiizi do schodii, zvedani se ze zem¢ (Gowersovo znameni)

a s behem. Postupem ¢asu déti chodi kolébavou chiizi, akcentuje se jim bederni lorddza.
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Typickym piiznakem je pseudohypertrofie lytek. Zpocatku se jedna o pravé hypertrofie,
ale nasledkem degenerace a nedokonalé regenerace, jsou svalova vlakna nahrazena tukem
a vazivem. Choroba je progresivni, slabosti je postizeno predevSim svalstvo pletence
panevniho, ramenniho i svalstvo trupové. Distalni svaly, podobné jako mimicka
a bulbarni muskulatura, jsou relativné uSetfeny. Dochazi ke vzniku kontraktur (pfedevsim
hamstringt, flexord kycelniho kloubu a lytkovych svall), opakovanym respiracnim
infekcim, progresivnimu poklesu vitalni kapacity plic a v pokrocilejSich stadiich pak ke
skolioze, kterd se vyrazné¢ zhorSi piechodem na invalidni vozik, obvykle kolem
7.a12. roku. Jak jiz bylo feceno, DMD postihuje kromé& kosterniho svalstva i ostatni
tkané. Charakteristickym ptiznakem je postizeni srdce, které¢ byva postizeno predevs§im
kardiomyopatii (vétSina trpi dilata¢ni kardiomyopatii). Pokles srde¢ni funkce je u DMD
nejvyrazngj$i. Vzhledem k relativné menSimu zatéZovani srdce pii vyznamné imobilité
zUstava Gasto bez piiznakd. Casto prehlizenym piiznakem byva dysfunkce hladké
svaloviny. Snizend motilita mé za nasledek epizody zvraceni a pseudoobstrukce spojené
s abdomindlni bolesti a distenzi. U postizenych byva popisovana hyperplazie thymu,
opozdéna puberta, hyperestrogenemie, myalgie a myoglobinurie. Asi u tfetiny pacientl
je patrny neprogredujici postiZeni intelektu — IQ nizsi nez 75 (Bresolin a spol., 1994),
které je provazeno mozkovou atrofii. Bez umél¢ plicni ventilace umira 90 % postizenych
kolem 20 let véku v dusledku respiraéniho selhani. Pro pacienta kompenzovaného
umélou plicni ventilaci je délka preziti az dvojnasobna. Dlivodem tmrti takto oSetfenych
pacientl je nejéastéji nahlé srde¢ni selhani (Bednatik, 2001; Bushby et al., 2010; Ehler,
2010; Marikova et al., 2004; Sarnat & Menkes, 2011).

4.1.1.2Beckerova svalova dystrofie

Mutace zodpovédné za tento fenotyp dystrofinopatie jsou na rozdil od DMD
charakteristické produkei castecné funkéniho dystrofinu. U BMD je pfitomno minimélné
5% z normalnich hodnot, zpravidla je exprese dystrofinu snizena pod 30 %. Nékteti
pacienti sexpresi mezi 5-10 % z normalnich hodnot dystrofinu mohou vykazovat
klinicky obraz ptfechodu mezi DMD a BMD. Vyskyt onemocnéni je 1:17000 narozenych
chlapcti.

Fenotyp BMD ma mezi dystrofinopatiemi nejvétsi variabilitu klinickych projevi.
U chlapcti s BMD mtZeme pozorovat velice podobné klinické projevy jako u chlapcii
s DMD, avsak choroba ma pozdéjsi zacatek a vyrazné€ pomalejsi progresi. Prvni pfiznaky

zaCinaji mezi 3. az 20. rokem, prumérn¢ ve 12 letech, avSak neni vyjimecna
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ani manifestace prvnich obtizi v pozd¢€jsim véku, kdy se prvni pfiznaky mohou projevit
dokonce az ve 3. az 4. dekad¢ zivota. NejCastéji dochazi k symetrické atrofii a slabosti
kofenovych svali, myalgie a pseudohypertrofii Iytek. O schopnost samostatné lokomoce
prichazi mezi 12. az 40. rokem v€ku. Mentalni retardace ¢i jiné ,,mimosvalové* projevy
jsou vzacné. Soucasti obrazu choroby je kardidlni postizeni (nejcastéji dilatacni
kardiomyopatie). Vyskyt manifestni kardiomyopatie roste s vékem: u pacientti mladsich
16 let je ptitomna v 15 %, u pacientl starSich 40 let dosahuje asi 70 %. Asi 7 % pacienti
trpi dysrytmiemi (Nigro, Comi, Politano, & Nigro 1995). Na rozdil od DMD nedochazi
k Casné ztraté hybnosti a naroky na srdce zustavaji dlouho vysoké. Pacienti s BMD
se bézn¢ doziji 4. az 5. dekady, v nékterych ptipadech az primérného véku. Hlavni
pfi¢inou smrti u pacientd s BMD je srde¢ni selhani (Bednatik, 2001; Bednaiik, 2004;
Bushby et al., 2010; Matikova et al., 2004 Mrazova, 2016).

4.1.1.3Zeny pienasecky

Zeny nesouci na jednom chromozomu X normalni dystrofinovy gen (zdédény
od otce) a na druhém chromozomu X abnormalni gen (zdédény od matky) jsou
prenaSeCkami. V¢EtSina Zen je asymptomatickd. Pii svalové biopsii nachazime
jak dystrofin pozitivni, tak dystrofin negativni svalova vlakna. Vysvétleni podle hypotézy
Lyonové (1961) spociva v inaktivaci vZdy jednoho X chromozomu. Tento proces probiha
béhem embryondlniho vyvoje v kazdé svalové buiice. Dle pravdépodobnosti by méla
heterozygotni zena mit 50 % bunék s defektnim ¢i  deficitnim  dystrofinem
a 50 % s intaktnim dystrofinem (mozaicizmus dystrofinové exprese ve svalech). Dale
se predpoklada, Ze dystrofin produkovany intaktnimi buiikami difunduje do bunck
dystrofin deficitnich. Klinické projevy se vyskytuji pouze u 19 % zen heterozygotnich
pro DMD ¢i BMD gen, a to z divodu nerovnhomérné inaktivace chromozomu X.
Odhadovana prevalence manifestnich ptenasecek je 1 na 100 000 v zenské populaci
(Matikova et al., 2004). U manifestnich prenasecek se objevuje lehka az té¢zka progresivni
svalova slabost s predilek¢nim postizenim pletence pazniho. Mohou vykazovat nékteré
projevy nemoci, které mohou zahrnovat i jen vyhradné postizeni kognitivni a/nebo
srdecni funkce. (Emery 1963) Ackoliv je porucha obvykle mnohem mirngjsi
u postizenych divek nez u chlapct, jsou i piipady, kdy je zavaznost onemocnéni podobna,
jako u postizenych chlapct (Bednatik, 2001; Bushby et al., 2010; Bednaiik 2004,
Matikova et al., 2004).
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4.1.1.4Lécba

Dystrofinopatie jsou stejn¢ jako ostatni hereditarni myopatie kauzalné nelécitelné.
V dnesni dobé dokazeme pouze mirné zpomalit progresi onemocnéni a poskytnout
pacientovi symptomatickou péci.

Pribéh choroby zpomalujeme imunosupresivni terapii, kdy podavame kortikoidy
(prednizon). Uzivani prednizonu (0,75 mg/kg/den) vede k prodlouzeni schopnosti
samostatné chiize, zlepSeni plicnich funkci a zmirnéni rozvoje skolidzy. Dale je tieba
provést vSechna potiebnd oCkovani, zvlasté ta, které brani respiraénim onemocnénim.
Farmakoterapie se soustfedi také na 1éky podporujici upregulaci exprese utrofinu, ktery
muze ¢asteéné nahradit funkci dystrofinu. Nejvetsi pokrok dosahla strategie nazyvana
,»exon skipping®, kdy zmirnime fenotyp DMD na fenotyp BMD. Tato metoda je G¢inna
pouze pro 13 % pacient s DMD. Cestou k 1é¢b¢é dystrofinopatii by mohla byt genova
¢i bunécna terapie, ale prozatim je tato metoda ve fazi vyzkumu, kde zatim narazi
na autoimunni reakci organizmu.

Pro symptomatickou péci je dilezity multidisciplindrni pfistup, kdy je nutnd
spoluprace lékatskych i1 nelékatskych pracovnikl. Z 1ékait je to pfedevSim neurolog,
ktery by mél péci koordinovat, dale pneumolog, kardiolog, ortoped, gastroenterolog,
endokrinolog, genetik a psycholog. Podstatnou roli ma i nutriéniho poradce a socialni
vedeni. Nedilnou soucasti je rehabilitace vcetné pravidelného pobytu v laznich.
U symptomatické péce jsou nezbytné pravidelné kontroly a hodnoceni funk¢niho stavu.

V rehabilitaci se zaméfujeme predevSim na ovlivnéni a prevenci kontraktur,
respirani fyzioterapii a spravné volenou kinezioterapii (viz kapitola Lécebna
rehabilitace) (Bushby et al., 2010; Lovering, Porter, & Bloch, 2005; Mrazova, 2016;
Vohanka, 2011).

4.1.2 Pletencové svalové dystrofie (Bednaiik

Limb-girdle muscular dystrophy (LGMD) jsou velice heterogenni skupinou
s predominantnim postizenim pletencového svalstva. Nej€asteji je onemocnéni pfenaseno
autozomalné recesivné, vzacné i autozomalné dominantné. V soucasnosti se rozeznava
Sest rliznych genl pro autozomalné dominantni formy a deset geni pro formy recesivni,
které koduji prevazné proteiny asociované s dystrofinem, popiipadé jiné strukturalni
proteiny kontraktilniho aparatu. Leh¢i forma se vyskytuje u LGMD2B a 2G. Téz§i pribeh
choroby je zaznamenan u LGMD2C, 2D, 2E a 2F. U LGMD2A je tize 1 pocatek velmi

variabilni. V evropské populaci se zLGMD nejcastéji vyskytuje typ LGMD2A,
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podminovan mutaci genu CAPN3, ktery koduje tvorbu kalpainu 3. Dalsi ¢astou pfi¢inou
je mutace v genech kodujici jeden ze sarkoglykanti. Onemocnéni se prokaze elevaci
svalovych enzymu (pifedevsim CK), pfitomnosti myogenniho vzorce pti jehlové EMG
a naslednym molekularné genetickym vySetfenim.

V poloving ptipadd se prvotni pfiznaky objevuji na pletenci ramennim, v poloving
na pletenci panevnim. Tize postizeni a tempo progresse je vysoce variabilni, od té¢zké
formy s ¢asnou ztratou samostatnosti a respiracnim selhanim, ktera se podoba DMD,
azpo lehké formy, které nezkracuji zZivot a umoznuji dlouhodobé téméf normalni
lokomoci. Obecné vSak plati, ze pribéh nemoci je mnohem benignéjsi nez u DMD.
Pro vS§echny formy je spole¢na typickd progredujici slabost, symetricka, prevazné
proximalni, kdy mtze dojit 1 k postizeni mimického svalstva, ale nikdy ne primarné.
Mohou se objevit i1 pseudohypertrofie lytek, méné casto m. wvastus lateralis
¢i m. deltoideus, kontraktury, vzacn€ i dilatani kardiomyopatie. Intelekt postizen neni

(Bednatik, 2004; Sarnat & Menkes, 2011; Stehlikova et al., 2014).

4.1.3 Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie

Jednd se o vzacné dédicné onemocnéni charakterizované lehkou progresivni
myopatii, kardidlnim postizenim a kontrakturami, které jsou pro ostatni svalové dystrofie
netypické. Podle dédi¢ného pienosu rozliSujeme tii zakladni formy Emery-Dreifussovy
svalové dystrofie (EDMD). Vyskytuje se forma vazana na X chromozom (EDMD1),
autozomalné¢ dominantni (EDMD2) a autozomalné recesivni forma (EDMD3).
Onemocnéni se prokaze elevaci svalovych enzymi (ptfedevs§im CK), pfitomnosti
myogenniho vzorce pfi jehlové EMG a naslednym molekuldrné genetickym vySetfenim.

Forma vazand na chromozom X vznik4d mutaci genu kodujiciho protein emerin.
Emerin je jaderny membranovy protein, vyskytujici se predevsim v kosterni a srde¢ni
svaloviné. Onemocnéni se manifestuje v prvni dekad¢, kdy pozorujeme kontraktury
loktti, Achillovych §lach a §ijového svalstva. Béhem druhé nebo tieti dekady se k chiizi
po Spickach piidavd kachni chlize, zvétSeni bederni lordozy a symetrickda slabost
humeroperonealnich svali a pletence ramenniho. V pozdéjsich stadiich jsou postizeny
I svaly hrudni a panevni. Podstatné vice nez postizeni pohybového aparatu pacienta
ohrozuje kardialni postizeni. Jsou evidovany i piipady, kdy se postizeni srdce manifestuje
diive nez léze kosterniho svalstva, proto je dualezitd v€asnd diagnostika. K typickym
porucham patii atrio-ventrikularni blok, permanentni sifiova paralyza, sinusova

nebo junk¢ni blokada, flutter ¢i fibrilace sini. Poruchy rytmu a srde¢niho vedeni jsou
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rizn¢ spolecné kombinované a nékdy se spolu snimi vyskytuje i dilatacni
kardiomyopatie. Pseudohypertrofie a mentalni retardace nepatii do obrazu EDMD. Stejné
jako u dystrofinopatii jsou i u EDMD1 registrovany symptomatické Zzeny-pienaSecky.
Na rozdil od EDMDI1 je za autozomalné pienasené typy EDMD zodpovédny protein
laminin A/C, jinak jsou si vSechny typy velice podobné (Bednatik, 2001;
Madej-Pilarczyk & Kochanski, 2016).

Kauzalni 1éc¢ba neni znama. Velice dulezita je kardiologickd péce. Doporucuje
se implantace  kardiostimulatoru nebo  defibrilatoru. Nemocni se zavaznou
kardiomyopatii jsou kandidaty na transplantaci srdce. Prevence srde¢niho selhani
zahrnuje i farmakoterapii. Pacienti uzivaji ACE-inhibitory, diuretika, beta-blokatory
a antikoagulancia. V ramci rehabilitace se zaméfujeme na mirnou dynamickou aktivitu
a terapii k prevenci kontraktur. U pacientii s respira¢nimi potizemi vyuZijeme respiracni
fyzioterapii. Vzhledem k mozné nocni hypoventilaci zajistime podporu dychani
(Bednatik, 2001; Madej-Pilarczyk & Kochanski, 2016; Vohanka, 2011).

4.1.4 Facioskapulohumeralni dystrofie

Facioskapulohumeralni dystrofie (FSHD) je autozomalné dominantni dédi¢na
choroba s sirokym spektrem klinickych projevii. Zacind se projevovat v détstvi
nebo adolescenci svalovymi slabostmi a atrofiemi, popiipadé postizenim sluchu
a retinalnimi vaskularnimi zménami. Svalové postizeni byva typicky asymetricke, vétsi
postizeni je ¢astéji na dominantni konceting. Piestoze se ve vétsing piipadli onemocnéni
manifestuje nejdiiv na mimickém svalstvu, rodice za¢nou byt podeziravy az v momenté,
kdy ma dit& potiZe s elevaci kornich koncetin a odstavaji mu lopatky. Slabost facialniho
svalstva se projevuje snizenou mimikou, neschopnosti dovftit vicka proti odporu, zapiskat
a potizemi se zvykanim. Z pletencového svalstva je nejzietelnéjsi u m. serratus anterior,
mm. rthomboidei a dolni ¢asti m. trapezius. Choroba postupuje zpravidla kraniokaudéalné
a dale zasahuje flexory lokte, svaly pelvické, bfisni, hamstringy a extenzory hlezenniho
kloubu. Usetfeny byvaji obvykle extraokularni, bulbarni a respira¢ni svaly. Pacienti
si stézuji na bolesti svali. Hypertrofie Iytek, kontraktury a respira¢ni selhani jsou vzacné.
Postizeni srde¢niho svalu neni typické. Pfi Casné slabosti peronealni svalové skupiny
mluvime o skapuloperonealni svalové dystrofii. Lécba se od ostatnich svalovych dystrofii

li§i pouze Vv feSeni lagoftalmu, ktery je potfeba fesit kvili riziku keratitidy (Bednafik,
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2001; Pandya, King, & Tawil, 2008; Tawil, van der Maarel, Padberg, & van Engelen,
2010).

4.1.5 Distalni svalové dystrofie

Distalni svalové dystrofie se vyskytuji jako autozomalné¢ dominantni, v pozdni
dospélosti zacinajici forma, nebo jako forma autozomdlné recesivni, manifestujici
se v casné dospélosti. Existuje vice podjednotek a vétSina z nich je zplisobena mutaci
genu kodujiciho svalovy membranovy protein dysferlin. Projevuji se slabosti a atrofii
distalniho svalstva s pomalou progresi. Onemocnéni je vzacné. NejCastéjSimi myopatiemi
postihujicimi distalni svalstvo jsou myotonické dystrofie (Bednatik, 2001; Sarnat
& Menkes, 2011).

4.1.6 Okulofaryngedlni svalové dystrofie

Prvnimi ptiznaky tohoto autozomaln¢ dominatniho onemocnéni je ptoza a dysfagie
zpusobena slabosti m. levator palpebrae superioris a faryngealnich svalti. Postupné jsou
zasazeny svaly extraokuldrni, mimické, svaly krku, poptipad¢ proximdlni svaly hornich
koncetin. Prvni pfiznaky zacinaji v dospé€losti. V rdmci rehabilitace se zaméiujeme

piedevsim na obtize s polykanim (Lovering et al., 2005; Sarnat & Menkes, 2011).

4.1.7 Myotonicka dystrofie

Jde o nejcastéjsi svalovou dystrofii v dospélosti. Od ostatnich dystrofii se lisi
myotonii, zpisobenou abnormalni elektrickou excitabilitou sarkolemy. Myotonie
Ize dobfe demonstrovat pfi sevieni ruky s naslednou potizi uvolnit stisk nebo pii poklepu
na thenar ¢i jazyk si v§imame zpomalené dekontrakce (test pro hodnoceni odiomuskularni
drazdivosti). Opakovanym pohybem a rozcvi€enim svalovd ztuhlost odezniva
(warm up fenomén), naopak chladem se akcentuje. Pozorujeme velkou variabilitu
formy. Rozlisujeme myotonickou dystrofii 1. typu (DM1) a 2. typu (DM2). U DM1
svalova slabost postihuje hlavné flexory ruky a prstd (vliv na jemnou motoriku),
extenzory nohy a prstcl (naruSeni dorzalni flexe nohy) a mimického svalstva (typicka
facies myotonica s ptozou vicek, otevienymi Usty a hypomimii). Vzhledem k postizeni
orofaryngealnich svalli hrozi aspirace. S postupem nemoci hrozi postizeni srdce,
pfedevSim pfevodniho systému, katarakta, stfevni hypomotilita ¢i CNS (povahové
zmény, porucha kognitivnich funkci az mentalni retardace). Pribéh nemoci DM2 se lisi

pouze tim, ze chybi kongenitalni forma a postihuje zcela jiné svaly (proximalni svaly).
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Pacienti s kongenitalni formou umiraji ve4. az 5. dekadé zivota a pacienti

s klasickou formou se zacatkem v dospé€losti umiraji kolem 60 let. Nejcastéjsi ptic¢inou

vvvvvvvvvv

kardiologa pneumologa. Dale je vhodné vyuzit metody kinezioterapie pro zlepSeni
svalové sily, prevenci kontraktur, snizeni inavnosti a zlepSeni kardiorespiracnich funkci,
a metody respiracni fyzioterapie pro prevenci respiracnich insuficienci (viz kapitola

1é¢ebna rehabilitace) (Bednaiik, 2001; Lovering et al., 2005; Mazanec & MusSova, 2012).
4.2 Kongenitalni svalové dystrofie

Kongenitalni svalové dystrofie (CMD) jsou heterogenni jak z klinického,
tak genetického hlediska a piedstavuji skupinu vzacnych autosomalné recesivnich
onemocnéni, kromé kolagenopatii, které mohou byt také autozomaln¢ dominantni. Jsou
charakteristické pomalu progredujici proximalni svalovou slabosti. Spolu se svalovou
slabosti se objevuje i hypotonie. Jsou provazeny dystrofickymi zménami ve svalech.
Casty je vyskyt kontraktur jiz pii narozeni. U t&chto pacientl je piitomno variabilni
postiZeni sitnice a centralniho nervového systému s nebo bez mentalni retardace. Prestoze
Klinicky obraz mize byt ¢ist€ myopaticky, vétSina postizenych mé sdruZzené malformace
mozku, zahrnujici mozkovou kiiru, mozecek i mozkovy kmen.

Jiz bylo identifikovano spoustu genti a jejich mutaci, kterd maji na svédomi mnoho
fenotypti. Nejlépe definovana a klasifikovana CMD je Fukuyamova kongenitalni svalova
dystrofie (FCMD), Walker-Warburgtiv syndrom (WWS), muscle-eye-brain disease
(MEB), merosin-deficientni kongenitalni svalova dystrofie (CMD 1A), Ullrichova
kongenitalni svalova dystrofie (UCMD) a Bethlemova myopatie (BM). Tyto typy CMD
jsou pro ptehled fazeny do jednotlivych subtypt, kdy CMD 1A, UCMD a BM jsou
klasifikovany jako CMD s abnormalitami v tvorbé proteinii extracelularni matrix
(kolagen VI a meorsin) a FCMD, MEB a WWS jako a-dystroglykanopatie (Bednaiik,
2001; Matikova et al., 2004; Oslejskova, 2015; Sarnat & Menkes, 2011; Vajsar & Kraus,
2012).

Merosin deficientni kongenitalni muskularni dystrofie

Nejcastéjsi forma CMD (ptiblizn¢ 40 %) zplsobena mutacemi v genu
pro alfa-2 lamininu (merosinu). Tize postizeni koreluje s mnozstvim rezidualniho
merosinu. U t¢Zké formy je nejvyraznéjSim klinickym piiznakem hypotonie, dale

proximalni svalova slabost a kontraktury postihujici lokty, kycle, kolena a hlezna.
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Kontraktury pfitomné jiz pti narozeni (arthrogryposis) vyrazné odliSuji toto onemocnéni
od dalsich svalovych dystrofii. Do obrazu choroby také patii demyelinizujici neuropatie
(merosin se exprimuje i ve Schwannovych buiikach), poruchy polykani, respira¢ni
insuficience azpomaleny motoricky vyvoj. Asi polovina postizenych nedokaze
samostatné chodit a je t€Zce hybné¢ postizena. Druhd, méné postiZzena, polovina ma
problém s béhanim a chlizi do schodd, ale jsou schopni samostatné chtize. Intelekt
je obvykle normalni, n€kdy byva zpomaleny vyvoj fei a epileptické zachvaty (asi u 20
% ptipadi) (Bednatik, 2001; Mafiikova et al., 2004; Sarnat & Menkes, 2011; Vajsar
& Kraus, 2012).

Ullrichova CMD

UCMD je zptsobena mutaci v genu pro kolagen VI, coZ je protein exprimovany
vSudypfitomné v extracelularni matrix. Typickym znakem jsou vicecetné kontraktury,
zvlasté loktti. Dale pozorujeme kozni zmény charakteru keratosis pilaris, predevsim
vnéjsich extenzorovych stranidch hornich a dolnich koncetin. Poranéni kiize se hoji
keloidni jizvou. Casty je vyskyt tortikolis, vyrazna hypermobilita kloubt, protruze
patnich kosti a hyperhidroza. Pozorujeme zpomaleny motoricky vyvoj, ktery je vétSinou
alelickou variantou UCMD, liSici se pozdé€jSim zacatkem a pomalejsi progresi klinickych
pfiznakl. V 1é¢bé se zamétujeme predevSim na kontraktury a dechovou nedostatecnost

(Sarnat & Menkes, 2011; Vajsar & Kraus, 2012).
Walkertiv-Warburgiiv syndrom

WWS je velice t¢zké a komplexni onemocnéni, charakterizovand nizkou
glykosylaci a-dystroglykanu. Kromé svalové dystrofie se jiz od narozeni nachazi
malformace mozku a o¢i. Krom¢ svalové slabosti, hypotonie a kontraktur onemocnéni
provazi anomalie CNS jako napiiklad lissencefalie Il. typu, hydrocefalus, mozeckova
a kmenova hypoplazie a abnormality bilé mozkové hmoty. S t€émito poruchami souvisi
tézkd mentalni retardace, minimalni motoricky vyvoj, epilepsie a smrt v détstvi, nejcasteji
jiz v kojeneckém veéku. WWS je neékterymi autory fazena do skupiny muscle-eye-brain
spolu se Santavuoriovou finskou formou, kdy u WWS je popisovan tézsi prubeh a nalezy
na MRI, ale mirnéj$i stupenn o¢nich abnormalit (Bednatik, 2001; Matikova et al., 2004;
Vajsar & Kraus, 2012).

CMD typu Muscle-eye-brain — Santavuoriova-finska forma
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Ackoli je tento typ onemocnéni benignéjsi, vétSina postizenych Umira mezi
6. az 20. rokem. Déti se nikdy nenauci chodit, minimalné¢ komunikuji a trpi Castymi

epileptickymi zachvaty (Bednafik, 2001; Matikova et al., 2004; Vajsar & Kraus, 2012).
Fukuyamova CMD

Stejné jako piedchozi dvé onemocnéni, je i tento typ CMD poruchou glykosylace.
V tomto pfipadé¢ jde o defekt dalsiho glykosylaéniho enzymu, a to fukutinu
(fukutin-related protein). FCMD se vyskytuje pfevazné v Japonsku s frekvenci 1:10 000
porodd, kde je po DMD nejcastéjsi formou svalové dystrofie. Ve svété je vyskyt velmi
vzacny (Bednaiik, 2001; Sarnat & Menkes, 2011).

Lécba

V soucasné dobé& neexistuje kauzalni 1écba. U pacientil je nutné sledovat respiracni
a kardialni funkce. Z pohledu fyzioterapie se zam¢etime piedevsim na ovlivnéni svalové
sily, na prevenci kontraktur a respiracni fyzioterapii (viz kapitola lécebna rehabilitace).
Nezbytna je i predoperacni a pooperacni fyzioterapie, kdy je nutné zajistit co nejkratsi
imobilizaci a predejit tak nezddoucim dopadim protahované imobilizace (Sarnat

& Menkes, 2011; Vajsar & Kraus, 2012).
4.3 Kongenitalni myopatie

Kongenitalni myopatie (CM) je velice heterogenni onemocnéni S velmi Sirokym
spektrem klinickych nalezti. Vzhledem k oznaceni ,,kongenitalni myopatie* je pro tuto
skupinu neprogresivnich onemocnéni typicky Casny zacatek, kontraktury, hypotonie
(,,floppy infant*) a proximalni svalova slabost. Svalovd sila a motorickd funkce
S vyvojem zlistava stejné nebo se zlepSuje. Ptipadné zhorSeni nesouvisi s onemocnénim
jako takovym, nybrz se objevuje pouze Vv souvislosti S ristem, pfiristkem hmotnosti
¢i s interkurentnim onemocnénim. VSechny CM jsou az na vyjimky geneticky podminéné
a je pro né€ charakteristické vice moznych typi genetického prenosu. Vyjimku piedstavuji
vyvojové defekty maturace svalu nebo metabolické poruchy. Incidence se pohybuje
kolem 0,06 na 1000 Zivé narozenych, nebo na 10 % vSech ptfipadli neuromuskularnich
chorob. Vsechny CM jsou az na vyjimky geneticky podminéné a je pro
né charakteristické vice moznych typi genetického pienosu. Vyjimku predstavuji
vyvojové defekty maturace svalu nebo metabolické poruchy. Vzhled pacienta
je charakteristicky Gsty ve tvaru stanu, gotickym patrem a protdhlym obli¢ejem

bez vyrazu. Casté jsou také deformity nohou hrudniku a dislokace ky¢li. Viechny
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pfiznaky jsou patrné zplUsobeny sekundarné svalovou slabosti. Na zékladé
morfologickych zmén se v soucasnosti rozliSuje az 40 jednotek. Pro zjednoduseni
Ize podle klinického spektra rozdélit CM na 3 zakladni formy. Prvni formou je Tézka
kongenitalni forma, ktera se projevuje hypotonii a hypoventilaci ¢asto az apnoi s nutnosti
resuscitace. Déti ¢asto nezvladnou ani samostatné ventilovat ¢i pfijimat potravu per os
a ¢asné umiraji. Druhou formu predstavuje Typickéd forma CM manifestujici se do 5. roku
zivota hypotonii, svalovou slabosti a zpomalenym motorickym vyvojem. Posledni, lehka
forma se projevuje az po 5. roce Zivota, ¢asto az v dospélosti. Shrnuti pfiznaku viz tabulka
1.

U pacienti se nejcastéji setkdvame s restrikéni plicni poruchou a poruchou
polykani. Intelekt ani srdce nejsou postizeny. Vzhledem pro riziko cor pulmonale je vSak
kromé respiracni nezbytné sledovat i kardidlni funkce. Kauzélni lé€ba neexistuje. V ramci
symptomatologické 1éEby vyuzijeme fyzioterapili, ergoterapii a logopedii s cilem udrzeni
svalové sily a vydrze, prevence kontraktur, zlepSeni respiracnich funkci a polykani
(Cassandrini, et al. 2017; Kraus, 2012).

Tabulka 2: Klinické spektrum jednotlivych forem kongenitalnich myopatii (in Bednaiik,

2001, 179).

Spektrum Tézka Typicka stifedné
kongenitalnich kongenitalni téZka kongenitalni | Lehka forma
myopatii forma forma
Zacatek br poro,duvm PredWS. rokem Po 5. roce Zivota
prenatalné Zivota
Difazni, postizeny Proximalni> hflgl;:nn;ilnil;
Svalova slabost nikdy nesedi ¢i distalni; pozdni svehomotoricks
nechodi zacatek chiize psycehomot y
Vyvoj
Dysfagie Vzdy Miize byt ptitomna Vyjimecné
Hypotonie Tézka Stiedné tézka Miize byt
Kostni deformity Post1zenvy N b vykle Casté Casta Jna
nepiezije skoli6za
Restrikéni plicni Teska erna,l/muzie l?yt Minimalni
porucha paralyza branice
Lo i ‘o vykl o
Délka Zivota Casné umrti Ob y ¢ Nezkracena
nezkrdcena

4.4 Metabolické myopatie

Jde o velmi vzacné dédi¢né choroby zplisobené poruchou metabolismu glycida
(glykogendzy) nebo mastnych kyselin (poruchy lipidového metabolismu). Onemocnéni
provazi unavnost, myalgie a svalova slabost, poptipad¢ kiece (pouze glykogenozy).
Na rozdil od ostatnich hereditdrnich myopatii svalova slabost neni trvala, ale je zavisla
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na zvysujicich se energetickych narocich. U poruch lipidového metabolismu mohou byt
ptiznaky vyvolané také hladovénim. Indikuje se substitu¢ni 1écba, dieta a vylouceni
vyvolavajicich faktort. V ramci pohybové aktivity se doporucuje aerobni cviceni stiedni
intenzity, které je schopno zvysit pracovni kapacitu svalové tkan€. Vzdy je nutné dbat,
aby nedochazelo k nadmérné svalové namaze s nasledkem svalového poskozeni,
a aby pfi pocitu unavy bolesti ¢i ztuhlosti svalovou zatéz okamzité prerusit (Angelini,

2015; Vissing, 2016).
4.5 Mitochondrialni myopatie

Jedna se o heterogenni skupinu onemocnéni, podminénych defekty mitochondrii.
Mitochondrie jsou ,,malé energetické tovarny* nachazejici se témer v kazdé lidské bunce.
Toto onemocnéni je spojeno s multiorgdnovym postizenim, ale piedev§im se manifestuje
myopatii a encefalopatii (coz vede k oznaceni mitochondridlni encefalomyopatie).
Pacienti trpi svalovou slabosti, inavnosti, maji potize se stabilitou a koordinaci, maji
zpomaleny psychomotoricky vyvoj, respiraéni a kardialni potize. Mitochondrialni
myopatie jsou diagnostikovany zcela vyjimecné. Krmé substituéni 1écby je vhodny
aerobni trénink, ktery zvySuje kapacitu mitochondrii pro oxidativni fosforylaci, ¢imz

se zvysuje tolerance zatéze a snizuje produkce laktatu (Milone & Wong, 2013).
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5 LECEBNA REHABILITACE

Kauzalni 1é¢ba hereditarnich myopatii neni doposud znama a 1écba je zaméfena
piredevSim na symptomatickou péci, jejiz nedilnou soucasti je 1écebna rehabilitace.
Soustavna, pravidelna a systematicka rehabilitace by m¢la byt zahajena co nejdiive
od stanoveni diagnozy. Ackoli neléci podstatu nemoci, zvysuje kvalitu a prodluzuje délku
zivota nemocnych. Lécebna rehabilitace zahrnuje preventivni opatfeni k zachovani
extensibility svalstva, vhodna aktivni cviceni, edukaci, poskytnuti vhodnych adaptac¢nich
pomiicek a podporu pii jejich zapojeni pro dosazeni maximalni mozné miry sob&stacnosti

v béZznych dennich ¢innostech (Bushby et al., 2010; Voharka, 2011).
5.1 Kinezioterapie

Silové a aerobni cvi¢eni napomaha optimalizovat funkei svald a kardiorespiracnich
funkei. Snazime se zabranit, popifipadé¢ zpomalit dalSimu oslabovéani svall, atrofiim
a snizovani kondice. Rada autorti nedoporuduje u rychle progredujicich hereditarnich
myopatii (napt. DMD) pohybovou zatéz a z kinezioterapie by volili pouze respiraéni
fyzioterapii. Zdiivodiuji to tim, Ze podle dostupnych a diivéryhodnych studii zabyvajicich
se silovym tréninkem u myopatl je narast svalové sily a vytrvalosti u souboru posilujicich
pacientll v porovnani s neposilujici skupinou vice nez maly a pfi ptretizeni myopatického
svalu dochazi k jeho poskozeni. Schopnost regenerace svalovych vldken je u myopata
velice Spatnd a dochazi k nedokonalé regeneraci, kdy je svalové vladkno nahrazeno
vazivem a/nebo tukem, coz ma za nasledek dalsi oslabeni svalu. Na druhou stranu
pravidelné nezatéZovany sval slabne, takze 1 pfes obavy by vhodné aktivni cviceni
a posilovani mélo byt zatazeno do rehabilitacniho planu (Bushby et al., 2010; Leitdo,
Duro, & Penque, 1995; Voet et al., 2013)

Pfi cviceni je dulezité¢ zvolit spravny druh kontrakce. U rychle progredujicich
myopatii se setkdvdme s pfevazné pozitivnim uCinkem izometrickych kontrakci.
Pacientiim s pomalu progredujici formou mizeme zatadit cvi¢eni proti malému odporu.
Nikdy bychom neméli volit vysokozatézova cviCeni a excentrické kontrakce kvili
poranéni svall. Aerobni trénink je doporuc¢ovan, kdyZz ma pacient dostatek sily, zejména
Vv pocatcich nemoci. Je dulezit¢é se vyhnout pfiliSné ndmaze a Unavé z pretiZeni.
Pti Kinezioterapii je vhodné volit komplexni techniky cviéeni, jako napiiklad Vojtovu
reflexni lokomoci (VRL), senzomotorickou stimulaci (SMS), Proprioreceptivni
neuromuskularni facilitaci (PNF), dynamickou neuromuskularni stabilizaci (NDS),

Koncept manzeltt Bobathovych (NDT), metodiku Schrottové a metodiku Klappa, pomoci

36



kterych dokézeme facilitovat i extrémné oslabené svaly. Tyto techniky jsou zalozeny
na neurofyziologickém podklad¢ a vyzaduji zkuSeného terapeuta s dostatkem znalosti
a dovednosti. Facilitace oslabenych svalit mizeme docilit i pomoci analytickych cviceni,
za pomoci vyuziti postupli podle Kenny nebo cviceni dle svalového testu. Vyhoda
analytickych metod tkvi vtom, ze nevyzaduje vysoké pozadavky na schopnosti
a dovednosti terapeut. Na druhou stranu analytické techniky nejsou pii terapie tak G¢inné,
jako techniky syntetické (Bushbyet al., 2010; Lovering et al., 2005; Vacek, 2005).

Obecné u aktivniho cviceni plati, ze pti vyrazné bolesti svalu, unave, svalovém
tiesu ¢i myoglobinurii do 24 hodin od posledniho cviéeni, znacici pretizeni a poranéni
svalu, bychom m¢li aktivitu modifikovat, popfipadé uplné omezit. Na myoglobinurii
nas upozorni tmava moc¢. Dité by mélo mit moznost vyzkouset jakykoli sport a samo
si najit své limity. Doporucuje se plavani, jizda na kole ¢i hippoterapie, ale vZdy je tfeba
dbat na odpocinek a vyvarovat se svalové i psychické unavé (Bushby et al., 2010; Vacek,
2005).

V ramci fyzioterapie upozoriiujeme na b&zné denni ¢innosti, kdy excentricka
kontrakce prevazuje. NejCastéji se jedna o posazovani, chlizi ze schodi (excentricka
kontrakce m. quadriceps femoris) nebo pii déletrvajicim predklonu (excentricka zatéz
paravertebralnich erektorti). Témto ¢innostem se pacient musi vyvarovat nebo s pomoci
fyzioterapeuta najit pfijatelnou modifikaci provedeni dané ¢innosti (naptiklad posazovani
s rozloZzenim vahy téla i do hornich koncetin) (Bushby et al., 2010; Lovering et al., 2005;
Vacek, 2005).

5.2 Hydrokinezioterapie

Do lécebné télesné vychovy myopatl by méla byt zarazena i hydrokinezioterapie.
Cviceni v bazénu znatelné sniZzuje naroky na svalovou silu a volni aktivitou zvySujeme
rozsah pohybu a zlepSujeme kloubni pohyblivost. Vzhledem k hydraulickému vztlaku
jsou pii cvi¢eni ve vodé€ na pacienta kladeny minimalni pozadavky na excentrickou
kontrakci a vyrazné sniZzujeme mozné poranéni svalu. Nezanedbatelny efekt také spociva
ve zlepSeni aerobniho stavu a stejné jako jakékoli cviceni v ramci komunity mé pozitivni
vliv psychiku pacienta. Cvic¢eni ve vod¢ je vhodné zafadit jiz béhem rané chodici faze
a pokratovat vném az do rané nechodici faze, popiipadé pokracovat do doby,
kdy je cviceni pro pacienta jesté bezpecné (Bender et al., 2005; Bushby et al., 2010;
Loverin, 2005; Vacek, 2005).
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5.3 Balneoterapie

Balneoterapie vyuziva pfirodni 1éCivé zdroje s cilem dostat lidsky organismus
do stavu, kdy je schopen vyuzit co nejvice svych samoregula¢nich a samolééicich
vlastnosti. Spolu s individualné nastavenou rehabilitaci, se zménou prostiedi a klimatem
pozitivné ovliviiuje zlepSeni hybnosti a kardiorespiracnich funkci. Vyuzivame predevsim
ucinkt pozitivni termoterapie a hydrostatického vztlaku k nejlep§imu moznému
pfipraveni pacienta na individualn¢ nastavenou léCebnou rehabilitaci. Komplexni
balneoterapeutické sluzby pro problematiku hereditarnich myopatii nalezneme v Laznich
Kosumberk, Vrazi, Klimkovicich, v Janskych laznich a ve Velkych Losinach. V idealnim
piipadé by mél mit pacient moznost kazdoro¢niho lazenského pobytu (Bender et al.,
2005; Lovering et al., 2005; Vacek, 2005).

5.4 Kontraktury

Pokud je sval oslaben a neni schopen provadét fyziologicky pohyb v jeho plném
rozsahu, jeho antagonista neni protahovan a dochazi ke vzniku svalové kontraktury.
Nékteré kontraktury jsou pravdépodobné vysledkem posturalnich kompenzaci
pro svalovou slabost, popifipadé vysledkem udrZzované pozice v pribéhu casu, jiné
kontraktury pozorujeme jiZ od narozeni (u kongenitalnich myopatii). Dale je dobré
si uvédomit, Ze zietelné¢ omezuji funkci kloubu, ale také, Ze mohou piispét ke svalové
slabosti, protoze sila generovand svalem souvisi s jeho délkou. U myopatli vznika svalova
kontraktura kombinaci degenerativnich procest v postizenych svalovych vlaknech
a zkracenim intramuskularni pojivové tkané€. Nejlepsi prevence kontraktur je samostatna
lokomoce a vzpiimeny stoj, proto se snazime tyto funkce zachovat po co nejdelsi dobu
i za pomoci ortopedickych pomicek (Bushby et al., 2010; Fox et al., 2018; Skalsky
& McDonald, 2012).

Nenahraditelnou roli v prevenci a v péci o kontraktury predstavuje protahovani
svall a Slach. Vzhledem ke snadné traumatizaci svalovych vlaken a pomalé adaptacni
schopnosti vaziva na protazeni, dbame na Setrné a bezbolestné protahovani, které¢ by mélo
probihat idealné 4-6krat do tydne, alesponn 10 minut v pravidelném reZimu. MiiZeme
vyuzit protahovani aktivni, aktivni s asistenci ¢i pasivni. V ptipad¢, Ze pacient je fyzicky
a mentaln¢ schopny, nau¢ime jej protahovat se samostatné. Pti autoterapii je dulezité,
aby pacient véd¢l, Ze ma byt protahovani bezbolestné, pomalé, pfi pocitu mirného tahu.
Pacienta nau¢ime 3 az 5 cvikd, ve kterych setrva 20-30 s. Pfi protahovani nesmime

»dopruzovat® v krajnich pozicich, protoze bychom traumatizovali jak svalovou tkan,
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tak i iponovou porci $lachy. Lepsi efekt protahovani dosahneme v kombinaci s pozitivni
termoterapii. Prohfati vyuZzijeme pro lepsi prokrveni svalu a sniZeni tuhosti vaziva.
Zde muzeme vyuzit balneoterapii, ktera nabizi $ir$i spektrum postupti nez nemocniéni
¢i ambulantni  1écebnd  rehabilitace  (viz  kapitola  balneoterapie). Vhodné
je i promasirovani svalu. Vzhledem k nutné pravidelnosti je nepostradatelna spoluprace
rodiny (Bushby et al., 2010, Vacek, 2005).

Pro efektivni prevenci a 1écbu kontraktur kombinujeme protahovani spolu
s polohovanim a pouzivanim dlah, ortéz ¢i dalSich kompenzac¢nich pomucek. Udrzeni
polohy, kdy je zkraceny sval ve svém maximalné protaZeni, nam zajisti ortézy nebo
vertikalizaéni stil. Na DKK vyuzivame ortézy zpeviujici kotnik a chodidlo
(AFO — z anglického ankle-foot-orthosis), popiipadé ortézy zpeviiujici koleno, kotnik
achodidlo (KAFO - zanglického knee-ankle-foot-orthosis). AFO mohou byt
polohovaci, ¢i dynamické. Polohovaci AFO vyuzivame pies noc a dynamické spise pies
den pro chizi. KAFO ortézy se hiife snaseji a nejCastéji je vyuzivame pres den
pro vertikalizaci a chizi. Na HKK miZzeme vyuZzit ortézy zéapésti a ruky
(WO, WHO - z anglického wrist-orthosis, wrist-hand-orthosis) nebo ortézy lokte, zap&sti
a ruky (EO, EWHO - z anglického elbow-orthosis, elbow-wrist-hand-orthosis). Stejné
jako na DKK volime mezi polohovaci a dynamickou ortézou (Bushby et al., 2010; Erwin,
Keller, Anderson, & Costa, 1991; Hsu & Quinlivan, 2013; Krawczyk, 2009; Skalsky
& McDonald, 2012; Vacek, 2005).

5.5 Chiize a stoj

Z hlediska zpomaleni progrese nemoci je pro pacienta velice dulezité udrzet
co nejdéle schopnost chiize a stoje. Tim snizujeme riziko vzniku skolidzy, kontraktur,
osteoporozy i rychlé progrese svalové slabosti. V ramci fyzioterapie se snazime zpomalit
progresi svalové slabosti pomoci cvieni (viz kapitola kinezioterapie) a vénujeme
se prevenci kontraktur (viz kapitola prevence kontraktur). Pokud je indikovan radikalni
operaéni zakrok, je nutnad intenzivni pfedoperacni i pooperacni rehabilitatni léCba.
Pted operaci dominuje snaha upravit mékké tkan¢ k maximalné dosazitelnému stavu a
zlepsit kardiorespira¢ni vykonnost. Samotnym operacim nejdiive pfedchdzi posouzeni
zdravotniho stavu s pfihlédnutim k individudlnim odchylkdm kazdého jedince,
aby opravdu pomohly oddalit ztratu samostatné lokomoce, popiipadé ji navratili.
Nejcastéji se provadi prodluzovani §lach, tenomyotomie (protéti slach a svalil), uvolnéni

fibrotickych kontraktur (kotniky), uvolnéni iliotibidlni fascie ¢i transfer §lachy (m. tibialis
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posterior s cilem zménit funkci svalu na dorsalni flexi-everzi nohy). Po operaci nastava
dalsi faze rehabilitacni 1éCby, s cilem maximalné zkratit dobu imobilizace, udrzet kondici,
zlepsit respiratni a kardiovaskuldrni funkce a zabranit vzniku kontraktur a dalSich
sekundarnich zmén z imobilizace. Po operaci miize byt nutné vyuzit ortopedické
¢i fixaéni pomucky. Velky vliv na prodlouzeni schopnosti chiize maji ortézy zpevinujici
koleno, kotnik a chodidlo (KAFO). Je uzite¢né vyuzit ortézy k terapeutickym ucelim
Vv pozdni chodici fazi pro stdni a kratké useky chlize ¢i vrané nechodici fazi
pro vertikalizaci. Efekt ortéz na prodlouzeni schopnosti chiize je srovnatelnych
s uzivanim kortikoidd (az o 3 roky) (Bushby et al., 2010; Dubowitz, 2010; Dungl, 2014;
Heberer et al., 2016; Lovering et al., 2005; Ropars et al., 2016; Fox, Carty, Modenese,
Barber & Lichtwark, 2018; Voharka, 2011).

5.6  Skolioza

S postupnou svalovou slabosti a vznikem kontraktur se u nemocnych objevuje
skolidza. Rozvoj skolidzy je spjat s obdobim, kdy myopat ztraci schopnost stoje a chiize,
ale existuje fada studii, které naznacuji, Ze rozvoj je spojen spise s vékem progredujicim
postiZzenim. Jsou popséany tfi vzorce progrese skolidzy po ztraté samostatné lokomoce,
kdy pacient travi vétSinu ¢asu vsed€. Prvni je charakteristicky linearnim narastem ktivky
patete. Druhy je dvoufazovy, kdy prvni 3 roky nepozorujeme zddnou nebo minimalni
progresi s naslednou stabilni progresi a posledni, tfeti vzorec, je typicky rychlim
zhroucenim kiivky od usednuti na invalidni vozik (béhem n¢kolika mésicti). Na rozdil
od idiopatickych skolidz, které od ukonceni kostni zralosti dale neprogreduji, se kiivka
patefe s postupem nemoci vice zhorSuje. NejCastéji zac¢ind v bederni oblasti patete,
s progresi zplisobuje zeSikmeni panve a dale postupuje kranialné€. Stupeii skolidzy je Casto
velmi tézky a vyrazné omezuje vertikalizaci a stabilni sed. Je nutné si uvédomit,
ze sprogresi  kiivky patefe dochazi ke znaéné dekompenzaci predev§im
kardiopulmonélnich funkci a musime vénovat pozornost také respiracni fyzioterapii
(viz kapitola respira¢ni fyzioterapie). Pro ovlivnéni kiivky skoliozy mizeme Vv ramci
fyzioterapie vyuZzit metody na neurofyziologickém podklad€, popiipad€ analytické
techniky. Vzdy zalezi na znalostech a dovednostech fyzioterapeuta, kterou techniku
ovlada, protoze Spatn¢ vedend terapie ma negativni dopad na zménu kiivky pateie
(ptedevsim u syntetickych metod). Metody na neurofyziologickém podkladé
jsou sofistikovanéjsi a pfi srovnani s analytickymi technikami jsou mnohem efektivné;jsi.

Ptedevsim se jedna o VRL, metodiku Schrottové ¢i Klappa a NDT. Kromé nevhodnych
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dlouhodobych statickych z4tézi a jednostrannych zatizeni podporujici patologické drzeni
téla se nedoporucuje zasadnim zptisobem omezovat pohybovou aktivitu (Finder et al.,
2004; Kolai & Safarova, 2009; Mayer, 2015).

Lékatr musi sledovat progredujici slabost stabilizatorti trupu, a jakmile se objevi
prvni znamky pocinajici deformity je na misté kompenzovat slabost svalt. Dale je také
nutné sledovat denzitu kosti, protoze uzivani kortikoidi sebou, kromé snizeni rizika
rozvoje skolidzy, nese i1 vedlejsi uCinky a u pacientii hrozi vznik vertebralnich fraktur
v disledku osteoporozy. Ve voziku lze vyuzit protetickych sedacek, poptipadé jiné
pomticky zabezpecujici stabilitu. Skolidézu lze ovlivnit pomoci korzetu, poptipadé pomoci
chirurgického zakroku, kdy je aplikovanid pevna fixace. Obecné se predpoklada,
ze korzetoterapie ma vliv na zpomaleni progrese skolidzy a je indikovéna v rozmezi
20 az 40° kiivky patefe. Nicméné neni pravdépodobné, Ze tato strategie zabrani
deformaci patefe u neuromuskularnich skoliéz. U nékterych pacienti vykazuje
tato strategie spolu s cvi¢enim znamky stabilizace, ale u rychle progredujicich myopatii
svelkym stupném skoliézy (napi. DMD) je korzetovani neucinné, nckdy
az kontraproduktivni (pfedev§im kvili omezeni jiz zhorSenych kardiopulmonalnich
funkci). Operativnimu feSeni musi predchézet posouzeni, zda nehrozi neptijatelné vysoké
riziko pooperacnich komplikaci zahrnujici potiZze s vyZivou, anestezii, imobilizaci
¢irespiratnimi funkcemi. Pfed 1 po operaci je dulezity zasah fyzioterapeuta
prostfednictvim respiracni fyzioterapie a kinezioterapie (Finder et al., 2004; Garg, 2016;
Hsu & Quinlivan, 2013; Kalichman, Kendelker & Bezalel, 2016; Kolai & Safafova, 2009;
Mayer, 2015; Repko, 2008; Repko, Krbec, Chaloupka, Tichy, & Sprklékové-Pukové,
2008).

5.7 Respirac¢ni fyzioterapie

Cilem respiracni fyzioterapie je v€asnd prevence a feSeni komplikaci postihujici
respiracni systém. V zdvislosti na tizi choroby se jedna o komplikace jako neefektivni
kasel, nepravidelné nocni dychani, infekce dychacich cest, no¢ni hypoventilaci,
popiipade totalni selhdni respira¢niho systému i v denni dobu. U pacienti se rizika obtizi
zvySuji v disledku progrese oslabeni dychacich svali, bfiSnich svalli, rozvoje
kyfoskoliozy a celkového poklesu fyzické zdatnosti. Svalova slabost vede predevsSim
ke snizeni vitalni kapacity plic a schopnosti ¢isténi dychacich cest (Bushby et al., 2010;
Abusamra & Russell, 2015)
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Efektivni ¢isténi dychacich cest je vyznamné pro prevenci pneumonie a atelektazy.
V procesu efektivniho kasle je zapotiebi hluboky nddech (nadechové svaly) nésledovany
maximalni kontrakci vydechovych svalil s inicidlnim zavienim a naslednym otevienim
glottis (orofaryngealni svaly), ve snaze vytvofit exspira¢ni proud schopny odstrafiovat
sekret z dychacich cest. Oslabeni téchto svali vede ke snizeni schopnosti Cistit dechové
cesty a je zapotiebi zasah fyzioterapeuta, ktery za pomoci drenaznich technik respirac¢ni
fyzioterapie pecuje o hygienu dychacich cest. Pro dosazeni drendzniho ucinku
ma fyzioterapeut K dispozici: aktivni cyklus dechovych technik, autogenni drenaz,
popiipadé muze vyuzit oscilaénich vydechovych pomtcek (napt. Flutter, RC-Cornet,
PARI O-PEP ¢i Acapellu) nebo CoughAssist (pfistroj umoznujici neinvazivni
mechanickou podporu nddechové i vydechové faze kasle). Pro efektivnéj$i zapojeni
dychacich svall je vhodné vyuzit inspiracni ¢i exSpiracni trenazery, které umoziuji
nemocnému samostatné a opakované cvicit, kdykoli potiebuje. Mezi inspiracni trenazéry
fadime CliniFlo, TriFlo, Breath Coach pro podporu nadechového objemu
nebo Threshhold IMT, POWERDbreathe k posileni svald. Exspira¢ni trenazéry vyuzivame
pro podporu a nacvik vydechu (Flow ball, Magic ball, TriFlo, Thera-PEP, a Pari O-PEP
S-systém) a pro cilené posilovani vydechovych svali (Threshold Positive Expiratory
Pressure). Ma-li pacient tracheostomii, mizeme vyuzit Treshold IMT nebo Acapellu.
Pokud pacient neni pro slabost svalstva schopen obemknout rty naustek, l1ze aplikovat
instrumenty pies obli¢ejovou masku (Treshold PEP, Threshold IMT, Acapella,
Thera-PEP). Abychom dosahli maximalniho u¢inku pii provadéni technik respiraéni
fyzioterapie je nutno vénovat pozornost poloze téla. Pro zlepSeni dechovych funkci
indikujeme i mé&kké a mobiliza¢ni techniky (Bach, 2017; Finder et al., 2004;
Neumannova, 2015; Smolikova & Macek, 2010).

Prvni respirani nedostatecnosti se projevuji v noci, protoze s REM spankem
je asociovana svalova atonie (kromé& branice). Symptomy spankové apnoe
a hypoventilace zahrnuji postupné zvySujici se pocet nocnich probuzeni, ranni bolest
hlavy, denni ospalost a ziidkakdy zvraceni. Pro zabezpeceni dostate¢né podpory pacienti
vyuzivaji neinvazivni ventilaci. Postupnou progresi onemocnéni pacient piechdzi
na podporu respirace i pies den a po vyCerpani vSech moznosti neinvazivnich metod
je zafazena invazivni ventilaéni podpora ((Bach, 2017; Finder et al., 2004; Smolikova
& Macek, 2010)

Kromé toho, ze slabost orofaryngeélnich svalll pfispiva k neti¢inné expektoraci,

zpusobuje poruchu fonace a polykani s rizikem aspirace potravy. Vlivem poruchy piijmu
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potravy mohou byt pacienti vystaveni riziku podvyzivy s naslednym ubytkem svalové
sily a inavou. VSeobecn¢ zachovani dobrého nutri¢niho stavu je v ulohach nutri¢ni péce,
kazdopadné fyzioterapie pomaha s problémem dysfagie ovlivnénim orofaryngealniho
svalstva. Nejvhodné&jsimi technikami je koncept manzeli Bobathovych a orofacialni
regulacni terapie podle Castilla Moralese (Bach, 2017; Finder et al., 2004; Neumannova,
2015; Smolikova, 2009; Smolikova & Macek, 2010).

5.8 Postupy fyzioterapeutického vysetieni

Vzhledem Kk S$iroké variabilité klinickych projevii u nemocnych s hereditarni
myopatii je dilezité, abychom provedli pe¢livé a podrobné vysetieni a na jeho zaklade
spravné vedli terapii. Dulezité je provadét opakovand vysSetfeni s cilem monitorovat
progresi onemocnéni, popiipad¢ reakci na lécbu. Pro co mozna nejobjektivnéjsi
hodnoceni a zjisténi svalové sily jednotlivych svalil ¢i svalovych skupin vykonavajicich
jeden pohyb volime svalovy funkcéni test dle Jandy. Dale si vySetifime rozsah
pohybu goniometrickymi metodami. Standardni metodou pro méfeni rozsahu
aktivnich a pasivnich ~ pohybti v jednotlivych  kloubech je metoda SFTR
(sagittal-frontal-transversal-rotation) a nesmime zapomenout na zhodnoceni aspekci
(zezadu, zeptedu a ze stran) a orienta¢ni neurologické vysetfeni. Celkové vySetieni
zahrnuje také testovani chiize, stoje, rovnovahy, sobéstacnosti a funk¢éni testovani,
kdy mizeme vyuzit hodnotici $kaly. Pro zjisténi miry sobé&stacnosti 1ze vyuzit Funkéni
index dle Barthelové nebo funk¢ni index sobéstacnosti FIM (Functional Independance
Measure), popiipadé détskou verzi Wee FIM (www.udsmr.org). Pro hodnoceni
rovnovahy a chiize je vhodné zvolit dotaznik podle Tinettiové. K funkénimu testovani
pacientl s myopatiemi volime testovaci sestavu zaméfenou na vice posturalnich
I motorickych projevu (viz Priloha) (Kalvach, 2008; Opavsky, 2003; Topinkova, 2005;
Trachtova, Trejtnarova, & Mastiliakova, 2013).
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6 KAZUISTIKA
6.1 anamnéza

Rok narozeni: 1965

Pohlavi: zena

Lateralita: pravak

Dg: pletencova forma svalové dystrofie typu A (LGMD2A)

OA: porod i dalsi vyvoj normalni, do 14 let sportovala, v roce 2012 (ve veku 46 let)
dg. ca prsu, stp. Chirurgickém feSeni + radioterapie. V roce 2013 (ve véku 47 let) ruptura
m. biceps brachii, I. dx., 1é¢eno konzervativné. Celkova dekondice po absolvovani terapie
ca prsu a stp. parcialni ruptufe m. biceps brachii

RA: dédecek DM, babicka ca prsu, rodice zdravi, sourozenci — sestra zdrava

FA: pouze dopliiky stravy

AA: neguje

SA: Zije s manzelem v 5. patfe s vytahem, cca od 40 let véku se nepohybuje v neznamych
exteriérech.

PA: pracuje jako administrativni pracovnice 3x tydn€ na poloviéni tivazek, do prace
Ji vozi manzel.

NO: od 14 let potize, slabost DKK, posléze zména chiize (kolébava chiize) s lordotizaci
bederni patete, postupné i slabost pazi, trupova nestabilita, bolest zad, tnava. Ve véku
18 let diagnostikovana myopatie s dominantnim postizenim trupového svalstva
a kotenového svalstva. Genetické vySetieni prokazalo pletencovou formu svalové
dystrofie typu A (LGMD2A). stav velmi pozvolna progredujici. Pravidelné cvici sestavu
na balonu. Ve dny, kdy nepracuje chodi (pouze za pékného pocasi) s podporou manzela.
Drive s nordic walking holemi, ale pro slabost m. biceps brachii, 1. dx. jiz nezvlada.
Nejvhodnéjsi povrch trava ¢i vysoky koberec. Schody zvlada pouze s oporou.

Kompenzaéni pomiicky: nepouziva
6.2 Vysetfeni pacienta
Kineziologické vySetteni

Subj: Bolesti za TH/L a pravé paze VAS 4, Casto se budi v noci, 2 hodiny spanku vkuse,
velky vliv spanku na pocit pacienta, pres den vnima 1 bolesti obou epikondyla
Obj: Vyssi postavy, bez nadvahy, usilovna, ma obavy z dekondice a nasledného stavu.

Antevezre panve, vyrazna hyperlorddza, oslabené biiSni a zaddové svaly, znacna
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insuficience dolnich fixatort lopatek a m. serratus anterior, protrakce ramen, hypertonus
hornich trapézl, klenba nohy bil. Zvyraznéna. Stoj pouze s oporou, do stoje se dostane
pouze Splhanim po nabytku. Chiize nejista, kolébava (obraz peronealni parézy), pouze
s pridrzovani se zdi, nabytku nebo zabradli. Pfi chlzi vyrazna anteverze panve
s hyperlordézou bederni patefe, se zaklonem trupu. Chize do schodu pouze
s ptidrzovanim se zabradli, vzdy levou nohou napfed a pravou dotdhne. Hypomimie,
pacientka neni schopna zapiskat ani nafukovat tvare.

HK: konfigurace spiSe hypertroficka, prava paze otekla, pasivni hybnost neomezena,
spiSe hypermobilita, nelze provést flexi PLOK (podrobnéjsi test svalové sily viz tabulka
3)

DK: konfigurace v norm¢&, hypertrofie Iytek bil., pasivni hybnost pfiméfena, akra

bez otoku, 1ytka palpaéné nebolestiva, Homans bil. Negativni
Orientacni neurologické vySetieni

Lucidni, orientované ¢asem i prostorem, spolupracuje, bez poruchy feci, hlavové nervy
V norm¢, pouze oslabeni mimického svalstva, exoftalmus.

HK: napinaci reflexy C5-C8 pfimétfené, symetrické. Mingazziniho zkouSka — neudrzi
(téZka obrna), spastické jevy negativni, bfisni reflexy nevybavné.

DK: napinaci reflex L2-L4 nevybavny bil., L5-S2 pfiméteny bil., Lasegue bil. negativni.
Mingazziniho zkouska — neudrzi (t€Zké obrna), spastické jevy negativni.

Taktilni 1 hluboké €iti neporuSeno. Sfinktery intaktni.

Stoj s oporou.

Chiize myopaticka s oporou o nabytek, na Spicky zvlada, po patach nelze.

Tabulka 3: Svalovy test podle Jandy (Janda et al., 2004)

Pohyb Prava Leva
Flexe sunutim 4 4
Krk Flexe obloukem 4 4
Extenze 3+ 3+
Abdukce 2 2
Lopatka Addukce a rotace 1 1
Elevace 2 2
Deprese 1 1
Anteflexe 1+ 2
Retroflexe 2 2
Rameno Abdukce 2+ 3
Abdukce v horiz. 1 2+
Addukce v horiz. 1 3




Rotace ext. 2+ 3
Rotace int. 2+ 3
Flexe 0 3+
Loket Extenze 3 3+
" . Supinace 4 4
Predlokti Pronace 4 4
Flexe a rad. dukce 4 4
Zapésti Flexe a uln. dukce 4 4
Extenze a rad. dukce 4 4
Flexe a uln. dukce 4 3+
Flexe MP 4 4
Flexe PIP 4 4
Flexe DIP 4 4
Prsty 3 ¢l. | Extenze 4+ 4+
Abdukce 4 4
Addukce 4 4
Oposice V 4 4
Oposice 4 4
Flexe MP 4 4
Flexe IP 4 4
Palec Extenze MP 4- 4-
Extenze IP 4 4
Abdukce 4 4
Addukce 4 4
Flexe 2 2
Extenze thorakalni 2- 2-
Trup Extenze lumbdlni 2- 2-
Rotace 2- 2-
Elevace panve 2 2
Flexe 2+ 2+
Extenze 1 1
Kycel Abdukce 2- 2-
Addukce 2 2
Rotace ext. 2- 2+
Rotace int. 3- 3-
Koleno Flexe 3 3
Extenze 2- 2-
Flexe plant. pfi flexi 3+ 3+
kol.
Flexe plant. pfi extenzi 4- 4-
Kotnik kol.
Inverze a dorziflexe 3+ 4
Inverze a flexe 4- 4
Everze 3+ 4
Flexe MP 3 3+
Prsty 3 ¢l. | Flexe PIP 3 3+
Flexe DIP 3 3+
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pokracovani tabulky 3

Extenze 3- 3
Abdukce 2 2
Addukce 2 2
Palec Flexe 3+ 3+
Extenze 3+ 3+

6.3 Rehabilitacni plan

KRP:

DRP:

ILTV na neurofyziologickém podkladé (s vyuzitim prvka VRL, SMS, aj.)
Vyuziti techniky PNF k aktivaci m. biceps brachii, bfisnich svalti a extenzort
DKK

Pasivni protahovani zkracenych svalil

Post izometrickd relaxace (PIR) na extenzorovou skupinu obou piedlokti,
vybavit epikondylarni paskou

Me¢kké a mobilizacni techniky, jemna masaz, mickovani

Techniky respiracni fyzioterapie pro prevenci respiracnich potizi

Techniky pro navozeni celkové relaxace — Schultziiv autogenni trénink,

popiipad¢ Jacobsonova progresivni relaxace

Stanovit limity zatéze a pohybové terapie, zaucit autoterapii
Lazensky pobyt
Ortotické pomticky
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7 DISKUZE

Hereditarni myopatie predstavuji skupinu geneticky podminénych chorob,
pro které je spolecnym znakem poskozeni svalu. Vzhledem k tomu, ze kauzalni 1écba
neexistuje, je 1éCba nemocnych zaméiena na symptomatickou péci. Pro zvySeni kvality
a délky zivota nemocnych je nezbytné jiz od stanoveni diagnozy dbat predevSim
naudrzeni co nejvyssi svalové sily, zamezit vzniku, poptipad¢ progresi skolidzy
¢i kontraktur a také dbat na péci o kardiorespiraéni systém.

Nasledkem patologickych zmén kosterniho svalstva dochazi k rozvoji
myopatického postoje charakteristického predevS§im zvétSenou anteverzi panve,
hyperlordézou bederni patete a stoji/chlizi po Spickach. Za vznikem téchto zmén stoji
svalové oslabeni (m. quadriceps femoris, m. gluteus maximus et medius ¢i bii$nich svali)
a zkraceni (m. triceps surae ¢i m. illiopsoas) (viz kapitola biomechanika stoje a chiize).
Je zndmo, ze nejlepsi prevenci sekundarnich komplikaci souvisejicich s hereditarnimi
myopatiemi je udrZzovani schopnosti stoje a chize (Kinali, Main, Mercuri, & Muntoni,
2007; Vacek, 2005). Znalost biomechanickych zmén je nesmirn¢ dilezitad pro spravné
vedenou léCebnou rehabilitaci, kdy zdkladnim prvkem je kinezioterapie. Lehké aerobni
cviceni s nizkou zatézi je doporuCovano zejména v pocatcich nemoci, kdy ma pacient
jesté dostatek sily. Vzdy je ovSem nutné zohlednit typ myopatie, kterym je pacient
neméla byt provadéna excentrické cviceni a cviceni s velkou zatézi. Terapeut se musi fidit
pacientovou unavou, svalovymi bolesti, kfeCemi, myoglobinurii a pokud se tyto potize
objevi, musi fyzioterapeut modifikovat pacientovu zatéz a zajistit veétsi odpocinek
(Bushby et al., 2010). Leitdo et al. (1995) uvadi, Ze zajiSténim prevence Unavy
a odstranénim kinezioterapie u déti, u kterych pozorujeme Gowersovo znameni
a Trendelenburgovu chiizi, dochazi ke sniZzeni svalové Unavy a naslednému zlepSeni
fyzické vykonnosti, kvality chiize a schopnosti vychazet schody. Dale uvadi, Ze u chlapca
postizenych DMD nedochézi v poslednich 3 nebo 4 letech k negativnimu pokroku
s vyjimkou dvou osmiletych chlapcti. Zarovent vSak spolu s Bushby (2010) uvadi,
ze celkové preruSeni fyzické aktivity je Spatné a ma dopad na psychiku ditéte a atrofiii
inaktivniho svalstva. Ne&kterymi autory je indikovana Kinezioterapie specialné
v ptipadech, kdy je ohrozen respira¢ni systém. Dubowitz (2010) dosel k zavéru, Ze mirné
aktivni cviceni je prospéSné, kdyZz souvisi se zbytkovou silou rozvinutych svald,

a ze nadmérna zatéz ma Skodlivé ucinky na svalova vldkna. Z diivodu velké heterogenity
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hereditarnich myopatii vSak autor nebyl schopen pfimo definovat, co znamena mirné
cviCeni a fyzioterapeut musi individualné volit zatéz cviceni tak, aby nemocny vyuzival
niz$i nez zbytkovou svalovou silu svali. Vzhledem k tomu, ze s postupnou progresi
se nekdy stane i chiize a stoj velkou zatézi, je doporuceno pouzit invalidni vozik.

Oddalit ztratu samostatné lokomoce lze pomoci uzivani kortikoidd. Ackoli jsou
jasné a konzistentni dikazy o ptinosech kortikoidd, je nelehkou ulohou Iékate
rozhodnout, zda tuto 1écbu indikovat. Lékat musi porovnat pifinos 1écby s moznymi
nezadoucimi ucinky kortikoidl na lidské télo. Velkou roli hraje zdvaznost onemocnénti,
kdy naptiklad u DMD je progrese velmi rychla a podévani kortikoidt je vétSinou soucasti
1é¢by. Uzivani kortikoid ma také vliv na zpomaleni poklesu kardiopulmonalnich funkci,
svalové sily a snizi riziko vzniku skolidzy, poptipad¢ zpomali progresi kiivky patete
(Brooke, 1989; Bushby, 2010; Escolar et al., 2011; Guglieri, 2017; Lebel, Corston,
McAdam, Biggar, & Alman, 2013). Lebel et al. (2013) 8 let po zahajeni 1écby kortikoidy
informovali, Ze u 92 % pacientli v nelééené skupiné¢ se vyvinula skolidoza nejméné
20° (Cobbtiv uhel), kterd vyzadovala chirurgicky zakrok. V lécené skupiné se jednalo
0 20 % pacientil. Dale 1é¢end skupina vykazovala vyznamné lepsi funkci plic, schopnost
déle chodit a také schopnost déle vychazet schody (po dobu delsi nez 1,5 roku). Existuje
moznost, ze doSlo k vybérovému zkresleni. Naptiklad pifi zhorSeni stavu pacienta
se rodiny rozhodly pro zménu ¢i ukonceni 1écby. Podobné vysledky vlivu steroidi vSak
dosahli i Dooley, Gordon a MacSween (2010) a King et al. (2007).

Samostatné chiizi a stoji napomaha také pouziti ortotickych pomucek. Dokazi
vyrazn¢ minimalizovat progresi svalovych kontraktur (Bushby, 2010; Vignos et al., 1983;
Williams a kol., 1984). Nejcastéji pouzivané jsou ortézy koleno-kotnik-noha, ortézy
kotniku-nohy a vertikaliza¢ni stojan. Ve studiich vSak neni uveden idealni klinicky cas
pro indikaci ortotickych pomticek (de Souza, Figueiredo, Aldaves, & Mattiello-Sverzut,
2016; Garralda, Muntoni, Cunniff, & Caneja, 2006; Vacek, 2005). Praci ortotika
Ize vyuzit i k ovlivnéni skoli6z pomoci korzetu. Kazdopadné u neuromuskularnich
skolioz, predev§im u rychle progredujicich myopatii (napt. DMD) je vyuziti
korzetoterapie velice malé. Nydrle (2017) tvrdi, Ze korzety jsou indikovany pouze,
nema-li pacient jinou moznost (napf. neni schopen operace). Dale uvadi, ze jsou nékdy
indikovany jen proto, aby pacient mohl vzpiimen¢ sedét ve voziku. Korzetovani je ¢asto
také pouze docasné feseni béhem cekaci doby na chirurgicky zakrok. Operacni volbou
¢islo jedna je spinélni fuze (Nedelcu & Georgescu 2016; Westerlund, Gill, Jarosz, Abel,

& Blanco 2001). Primérny veék pacienti s neuromuskularni skoli6zou, kteti podstoupi
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operaci je 15 let (pro pacienty s DMD je to 12,7 let.) (Nedelcu & Georgescu 2016).
Operacni terapie je spojena s celou fadou specifickych komplikaci. Musime pocitat
s krvacenim, pooperacni infekci, destabilizaci instrumentace, a predevs§im s insuficienci
plicnich funkci (Nedelcu & Georgescu 2016).

Nedelcu a Georgescu (2016) dale uvadi, ze stabilizace patete nezvysuje u pacientii
primérnou délku zivota, ale vyrazn€ zvySuje kvalitu zivota a snizuje miru poklesu
usilovné vitalni kapacity (FVC — z anglického: forced vital capacity). FVC je maximalni
objem vzduchu, ktery lze po maximalnim nadechu prudce vydechnout. Vy$si hodnoty
FVC po provedeni spinalni fuze udava i Miller et al. (1991). Prace Yamashita, Kanaya,
Yokogushi, Ishikawa a Minami (2001) popisuje, ze progrese deformity patefe vede
ke zhorSeni respiracnich funkci. Podle Kurze et al. (1983) kazdy rok ¢i kazdych
10 © progrese torakalni skolidzy vede ke snizeni FVC ptiblizné o0 4 %. Hsu (1983) zastava
také nazor, ze s deformaci kiivky patete dochéazi ke snizeni respiracnich funkci, a proto
muze vést oddalovani chirurgického zékroku k nemoznosti operacni lécbu provést
Vv disledku Spatné kardiopulmondlni funkce. Korelaci mezi stabilizaci patete vhodnym
chirurgickym zékrokem a plicnimi funkcemi uvadi také Yamashita, Kanaya, Yokogushi,
Ishikawa a Minami (2001). Ackoli logika vede Kktendenci myslet si, ze spolu
se zmenSujicim se prostorem dochdzi i ke sniZzeni funkce plic, existuji studie o nedostatku
korelace mezi zavaZznosti skoliozy (Cobbiiv thel) a respiracni funkci (FVC). Alexander
et al. (2013) pii hodnoceni FVC v zavislosti na deformité kiivky nenalezli vyznamnou
korelaci. Zvlasté piekvapivé bylo zjisténi, Ze nebyl nalezen rozdil pouze u statického,
ale také u dynamického méteni. Alexander et al. (2013) i Tsiligiannis a Grivas (2012)
vysvétluji tento vysledek tim, ze skolidza nemusi zpUsobit restriktivni plicni dysfunkci,
dokud kiivky nedosahnou 50 az 60 °. Alexander et al. (2013) poukazuje na to, Ze spinalni
fuze nezlepsi skuteCnou slabost respiracnich svalli u téchto pacienti a takovato
chirurgicka korekce neni bez komplikaci. Pokud nam jde o zvétSeni sily respirac¢nich
svall, je vhodné vyuzit techniky respira¢ni fyzioterapie ¢i inspiracni a exspiracni
trenazéry. Vzhledem k Castému umrti v disledku respiraéniho selhani, predstavuje
respiracni fyzioterapie velmi dileZitou ¢ast symptomatické péce. Pacienti jsou Casto
zahlenéni a pro predchdzeni respiracnim infekcim je nutné pe¢ovat o hygienu dychacich
cest. ZdrendZnich technik volime nejcastéji aktivni cyklus dechovych technik
a autogenni drenaz. Dale se vénujeme nacviku spravného kasle. Pokud nejsou predchozi
techniky sesbirdni a vykaslani hlenu G¢inné, nebo je nelze pouzit kvili nedostatku

spoluprace, véku pacienta nebo $patné bulbarni funkci, pouzijeme CoughAssist. Pacienti
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po pouziti Mechanické insuflace-exsuflace vykazuji zlepseni chronické atelektazy a méné
Casty vyskyt pneumonie (Bach, 2013; Homnick, 2007). Homnick (2007) vSak varuje pted
komplikacemi spojenymi s vysokym inspira¢nim tlakem, kdy hrozi riziko biisni
¢i zaludecni  distenze, zhorSeni  gastroezofagedlniho  refluxu,  hemoptyza,
kardiovaskularnich poruch ¢i pneumotoraxem. Miske, Hickey, Kolb, Weiner a Panitch
(2004) nezaznamenali zadny ptipad pneumotoraxu, aspirace zalude¢niho obsahu ani
hemoptyzy u vice nez sto aplikaci u pediatrickych pacientd s riznymi typy
neuromuskuldrnich onemocnéni.

Vzhledem k tomu, Ze béhem REM spanku dochazi k atonii kosternich svali
s vyjimkou branice (dale okohybnych svalii a musculi cricoarythenoidales posteriores),
objevuji se prvni respiracni komplikace praveé pii spanku (Kennedy & Martin, 2009;
Sonka, 2008). Pro prevenci noéni hypoventilace vyuZijeme neinvazivni pfistroj BiPAP
(Bilevel Positive Airway Pressure) (Castro-Codesal et al., 2018). Postupnou svalovou
slabosti a deformitami patefe se plicni insuficience projevuje i pres den. Pacient
je pravidelné pozorovan pneumologem. V ramci prevence a 1ééby se snazime zpomalit
snizujici se vitalni kapacitu (VC) plic pomoci metod respiracni fyzioterapie. Pro zvySeni
dechového objemu Ize vyuzit dechovou gymnastiku, aktivni cyklus dechovych technik
a kontaktni dychani. S vys$sim objemem samoziejmé souvisi i sila dychacich svalt, které
posilime dechovou gymnastikou a dechovymi trenazéry (Smolikovd & Macek, 2010).
Yamashita et al. (2001) poukazuje na korelaci VC se zavaznou skoliézou, ¢asnou ztratou
schopnosti stat a chodit a ¢asnou umrtnosti. Uvadi, ze VC miZze ptedpovidat rychlou
a zadvaznou progresi onemocnéni.

Negativni vliv na respira¢ni funkce ma i obezita. Salome, King & Berend (2009)
uvadi, Ze s rostoucim body mass indexem (BMI) klesa funkce plic. Ukladani tuku vede
ke zvySené tuhosti dychaciho systému a ke sniZzeni objemu hrudniho koSe, coz pfispiva
k mélkému a rychlému vzoru dychani. K posouzeni nutricniho stavu pacienta
se nejbéznéji pouziva BMI, pro jeho jednoduchost a pozitivni korelaci s obezitou (Chew,
2016). Dle Westa et al. (2013) je vSak vynosnost BMI u svalovych dystrofii omezena
a vzhledem ke zméné slozeni téla oproti obecné populaci, nemusi byt tato hodnota ptilis
informativni. Pro pfesny dopad pfiristku télesného tuku na respiraéni funkce 1ze vyuzit
dudlni rentgenové absorpciometrie (DEXA) nebo pocitacové tomografie (CT) (Canapari,
2015). Pozornost je vSak nutné vénovat i ubyvani na vaze, které také vede k poklesu
respiracnich funkci a také miZe signalizovat gastrointestindlni poruchy, dysfagii

¢1 nadorové onemocnéni (Bushby, 2010; Chew, 2016)
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Nutricni péci vede dietolog €i vyzivovy specialista. Problémy s feci a polykédnim
fesi fyzioterapeut. Snazime se o posileni svalll jazyka, svali mimickych a zvykacich.
Pro prevenci aspirace se veénujeme nacviku polykdni a ucime pacienta manévry,
které mu polykani uleh¢i. Velice ucinné je Orofacialni regula¢ni terapii podle Castilla
Moralese, ktera ovSem klade velké pozadavky na fyzioterapeuta (Noskova, 2017).

Spravné vedend 1écebna rehabilitace vyzaduje peclivé, ¢asoveé narocné vysetient,
protoze z duvodu vysoké heterogenity nelze stanovit obecné platny postup pro vSechny
postizené hereditarni myopatii. Proto je nezbytna jak znalost komplikaci jednotlivych
typli myopatii, tak jejich patogeneze. Obecné¢ Ize fici, Ze nezastupitelnou roli predstavuji
metody respiracni fyzioterapie, mechanické neinvazivni ¢i invazivni respiracni pfistroje
a trenazéry. Dale plati, Ze v prevenci kontraktur se vyuzivd Setrného protahovéni,
polohovani a ortéz a také, Ze pacienti velmi dobie reaguji na cviéeni ve vodnim prostiedi.
V terapii jsou Casto vyuzivany metody na neurofyziologickém podkladé¢ — VRL, NDT,
DNS, PNF, SMS, metodika Schrottové a metodika Klappa. U téchto metod vSak zatim

existuje malo studii potvrzujicich efekt terapie.
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8 ZAVER

Vzhledem Kk tomu, Ze jsou hereditarni myopatie velmi heterogenni skupinou
onemocnéni a jejich vyskyt je vzacny, jsou pro dulezitost véasné diagnostiky a spravné
vedené 1é¢by kladeny vysoké naroky na znalosti a schopnosti zdravotnickych pracovniki.
Prvnim ptiznakem je predispozi¢ni, nejcastéji symetrickd svalova slabost, pro kterou
by mél oSetfujici 1ékaf myslet praveé ina geneticky podminéné myopatie a udélat u
pacienta biochemické a molekularni testy, poptipadé genetické testy pro stanoveni presné
diagnozy. Casné diagnostika je diileZitd pro spravné volenou 1é&bu, ktera je v této dobé
orientovana predevsim na symptomatickou péci. Ve chvili stanoveni diagnozy je pro
pacienta, ptipadné pro zakonné zastupce kromé I€katrské péce dulezitd také péce
socialnich  pracovnikli, psychologl, fyzioterapeuti a dalSich nelékatskych
zdravotnickych povoldni. Lidé postizeni timto onemocnénim mohou vyuzit také
organizaci, které uzce spolupracuji s odbornymi centry, podporuji vyzkum, potadaji pro
¢leny rehabilitacné vychovné kurzy, ozdravné pobyty a §ifi povédomi o nervosvalovych
onemocnénich.

Nedilnou souc¢asti multidisciplindrni péce je i1 fyzioterapie, ktera se snazi zabranit
vzniku sekundéarnich zmén a zlepsit fyzickou kondici, svalovou silu a vydrz, respiracni
funkce a psychické ladéni pacienta. Pro zlepSeni svalové sily je vhodné vyuZit techniky
na neurofyziologickém podkladé¢ (VRL, SMS, PNF, aj.). Pokud mé pacient potize
s dychanim, je tfeba vyuzit technik respiracni fyzioterapie pro zvétSeni dechového
objemu a svalové sily dychacich svala. V ptipad¢ zahlenéni pacienta dbame na spravnou
hygienu hornich i dolnich dychacich cest. Castou sekundidrni zménou provazejici
hereditarni myopatie byva svalovy hypertonus, pfipadné kontraktury, které omezuji
pacienta v sobéstacnosti ¢i lokomoci. V ramci fyzioterapie ovliviiujeme svalové zkraceni
pomoci Setrného protahovani ¢i polohovani. Dals§i vaznou komplikaci provazejici
toto onemocnéni jsou skolidzy. K 1écb¢ ¢i prevenci skolidzy fyzioterapeut vyuziva
asymetricka cvi¢eni (VRL, metodika Schrottoveé, metodika Klappa aj.). Kromé
fyzioterapeutické intervence se doporucuje pacientovi provadeét symetrickou pohybovou
¢innost nebo alesponi pravidelné vertikalizovat. Udrzeni schopnosti chiize a stoje
je obecné nejlepsi prevenci pro vznik sekundarnich komplikaci. Pro udrzeni schopnosti
chtize, vertikalizace, ale i pro prevenci a 1ébu kontraktur je dulezita spoluprace mezi
ortopedem, protetikem, fyzioterapeutem a ergoterapeutem. V idealnim ptipad¢ by se tito

odbornici méli podilet na doporucent, piipadné na procesu zhotoveni vhodnych pomucek.
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Problematiku onemocnéni v praxi fyzioterapeuta pfiblizuje kazuistika 53leté zeny
s pomalu progredujici pletencovou formou svalové dystrofie. VySetfeni mi umoznilo
bliz§i nahled na pacienta, samostatné onemocnéni, ale pfedevSim na zivot se svalovou
dystrofii z pohledu pacientky a jeji rodiny. Sama pacientka prosla spousty 1écebnych
stiedisek a udava, ze nyni dochéazi do centra, kde 1é¢ebna péce funguje, ale také zminila
stiediska, kde tomu bylo naopak.

Pro spravné vedenou terapie je nezbytna znalost podstaty a rozvoje komplikaci
jednotlivych typt hereditarnich myopatii, a proto se prace snazila zpracovat teoretické
poznatky o hereditarnich myopatiich, vysvétlit pfic¢iny vzniku sekundarnich zmén a podat

moznosti terapie v ramci lécebné rehabilitace.
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9 SOUHRN

Tato bakaldiska prace se zabyvd problematikou hereditarnich myopatii,
coz je vzacna geneticka choroba, se kterou se fyzioterapeut setka ve své praxi velmi malo.
Vzhledem k velké heterogenité klinickych projevii a ojedinélému kontaktu s takto
postizenym pacientem jsou kladeny vysoké naroky na znalosti fyzioterapeuta a ¢asto
dochazi k zanedbavani péce. LéCba je zaméfena pouze na symptomatickou ¢ast
aV té hraje vyznamnou roli pravé rehabilitacni péce. Kauzalni terapie zatim neexistuje
a ceka se na pokroky v genové a patogeneticky orientované 1é¢bé.

Fyzioterapeut by mél znat podstatu onemocnéni a rozumét pricinam patologickych
zmén a dasledktim, které s sebou nesou a z téchto znalosti vychazi pti vedeni terapie.
Hlavnim znakem je svalové slabost, kterd je zplisobena mutaci genu kodujiciho jeden
ze strukturalnich proteint svalové membrany. Podle deficitniho proteinu rozliSujeme typ
vrozené¢ho svalového onemocnéni, ktery je charakteristicky predispozi¢né postizenymi
svaly, rychlosti progrese ¢i postizenim dalSich organti. Jelikoz neumime 1é¢it primarni
pfic¢inu, zaméefujeme se na prevenci a terapii sekundarnich zmén spojenych se svalovym
oslabenim.

Nejzavazngj§i problém predstavuje respiracni insuficience, ktera je spolu
s kardialnim postizenim (kardiomyopatie, arytmie) nejcastéjsi pficinou umrti. Kromé
svalové slabosti respiratniho svalstva se na sniZeni respiracnich funkci podili také
skolioza a obezita, ale pfedev§im nedokonala hygiena hornich i dolnich dychacich cest
S naslednymi infekcemi. V rdmci respiracni fyzioterapie vyuzijeme nacvik spravného
dychani, dechovou gymnastiku nebo nadechové a vydechové trenazéry pro zvétSeni
dechového objemu a zvySeni svalové sily. Dale drendzni techniky ¢i oscilaéni vydechové
pomucky pro hygienu dolnich dychacich cest spolu s nacvikem smrkani a kaSlani
pro hygienu hornich cest dychacich. Pro prevenci infekci je také vhodné zamezit aspiraci,
kdy s pacientem nacviCujeme polykani, snazime se o posileni svalt podilejicich
se na polykacim aktu a nauc¢ime pacienta manévry, které mu polykani uleh¢i. V rdmci
terapie Cinnost obli¢ejovych svall, polykani a feci se nabizi zafadit specializovanou
reflexni metodiku podle Castilla Moralese. Jak jiz bylo zminéno, k respiraénim potizim
pfispiva 1 deformita kiivky patete. Pro ovlivnéni kiivky patefe lze vyuZit pfedevSim
metodiku Klappa, metodiku Schrottové nebo Vojtovu reflexni lokomoci. Nejvhodnéjsi
je v8ak dbat na prevenci vzniku skolidzy udrzenim schopnosti stoje a chtize. Nemocny

jeupoutan na invalidni vozik pro svalovou slabost. Svalové dystrofie jsou
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charakteristické postupnou progresi svalové slabosti, kterou nelze zatim zastavit.
Zpomaleni tohoto procesu Vramci kinezioterapie dosahneme diky jednotlivym
fyzioterapeutickym postuptim (VVRL, PNF, SMS aj.) a ovlivilovani svalového

hypertonu (protahovani ¢i polohovani).

56



10 SUMMARY

This bachelor thesis deals with hereditary myopathy problematics, which is a rare
disease the physiotherapist meets very rarely in his practice. With regard to a big
heterogeneity of clinical symptoms and a solitary contact with a so stricken patient high
demands are laid on the physiotherapist’s knowledge and the care is neglected.
The therapy focuses only on the symptomatic part and just the remedial care plays
a significant role in it. There is no casual therapy till this time and progresses are expected
in the gene and pathogenic-oriented therapy.

The physiotherapist should know the disease essence and understand causes
of pathologic changes and effects, which they take along and result from this knowledge
while leading the therapy. The main sign is amyosthenia, which is caused by a gene
mutation coding one of structural proteins of the muscular membrane. According
to the deficit protein we differentiate the type of the congenital muscular
disease, which is distinguished by predispositionally affected muscles, progress speed
or affection of further organs. As we cannot cure the primary cause, we focus
on the prevention and therapy of secondary changes connected with amyosthenia.

The most important problem is represented by respiratory insufficiency,
which is the most often cause of death together with a cardiac disease (cardiomyopathy,
arrhythmia). Beside amyosthenia of the respiratory musculature also scoliosis and obesity
partake in the respiratory hypofunctions, but especially insufficient hygiene of the upper
as well as lower respiratory tract with subsequent infections. Within the respiratory
physiotherapy we wuse training of correct breathing, respiratory gymnastics
or an inspiratory and expiratory trainer to increase the vital capacity and increase
the myodinamia. Furthermore, drainage techniques or oscillatory expiratory aids
for hygiene of the lower respiratory tract together with training of blowing the nose
and coughing for the hygiene of the upper respiratory tract. To prevent infections,
it is also suitable to hinder aspiration, when we train swallowing with the patient, we try
to develop up the muscles participating in the swallowing act and we teach the patient
maneuvers, which facilitate his swallowing. Within the therapy of the facial muscles
activity, swallowing and speech there is a possibility of the specialized reflex
methodology according to Castillo Morales. As already mentioned, the rhachiocampsis
deformity also contributes to respiratory troubles. To affect the rhachiocampsis,
especially the Klapp method, the Schrott method or VRL can be used. Nevertheless,
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taking notice of the scoliosis prevention by keeping the standing and walking ability
Is the most suitable. The patient is confined to the wheelchair due to his amyosthenia.
Muscular dystrophy is characterized by a successive progress of amyosthenia,
which is impossible to stop now. Nevertheless, we achieve the process slows down within
the kinesiotherapy due to individual physiotherapeutic procedures (VRL, PNF, SMS etc.)
and affecting the muscular hypertonia (stretching and positioning).
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13 PRILOHY

Ptiloha 1: Funkéni index dle Barthelové (in Trachtova et al., 2013, 23).

BARTHELOVE TEST ZAKLADNICH VSECHNICH CINNOSTI

Activity Of Daily Living = ADL

Cinnost Provedeni ¢innosti Bodové
skore
Samostatné bez pomoci 10
Najedeni a napiti S pomoci 5
Neprovede 0
Samostatné bez pomoci 10
Obékani S pomoci 5
Neprovede 0
Samostatné bez pomoci 10
Koupani S pomoci 5
Neprovede 0
, . Samostatné nebo s pomoci 5
Osobni hygiena Neprovede 0
Plné kontinentni 10
Kontinence mo¢i Obcas inkontinentni 5
Inkontinentni 0
PIné kontinentni 10
Kontinence stolice Obcas inkontinentni 5
Inkontinentni 0
Samostatné bez pomoci 10
Pouziti WC S pomoci 5
Neprovede 0
Samostatné bez pomoci 15
S malou pomoci 10
Pfesun lizko — zidle Vydrzi sedét 5
Neprovede 0
Samostatné nad 50 m 15
S pomoci 50 m 10
Chiize po roviné Na voziku 50 m 5
Neprovede 0
Samostatné bez pomoci 10
Chiize po schodech S pomoci 5
Neprovede 0
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Hodnoceni stupné zavislosti:

0 — 40 bodt — vysoce zavisly

45 — 60 bodl — zavislost stfedniho stupné
65 — 95 bodi — lehka zavislost

100 bodt — nezavisly

Ptiloha 2: Funk¢ni mira nezavislosti (FIM) (in Kalvach, 2008, 96).

FIM - Functional Independance Measures

Jméno:
Rodné ¢islo:
Datum:
Osobni
Jidlo/piti hygiena
Koupel/sprcha
Reseni problému N Oblékani/sviekani
: . horni poloviny téla
N
\
. . , \\ \
St v \Oblékani/sviekani

interakce \ spodni poloviny
\ téla

S / : o Y

Exprese; Is I ] 2
: B e B %\ Pouziti WC

\ aetbel

L 1

1
J
!
Kontrola
moceni

2 o
Chaze ™
Jizda na voziku ™.w _

_ ~~ Pfesun z postele
o na zidli/vozik

Pesun ~ -~ Presun
do vany/sprchy na toaletu

7 Uplna samostatnost ;
6 Modifikovana samostatnost DEE POMOES rung: oschy

5 Dozor

4 Minimalni asistence (méné nez 25%)
3 Stredni asistence (25% az 50%)

2 Velka asistence (50% az 75%)

1 Uplna asistence (75% az 100%)
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Ptiloha 3: Hodnoceni rovnovahy a chiize podle Tinettiové (in Topinkova, 2005, 230-231).

Hodnoceni rovnovihy a chiize podle Tinettiové

. Rovnovaha

Navod k provedeni: pacient sedi na pevné zidli bez opérek pro ruce. Pozadejte ho o
provedeni ukont 1-9.

Cinnost Provedeni Bodové
skore

1. Rovnovéha vsed¢. - potize s udrzenim rovnovahy (naklani 0
se, sklouzava)

- stabilni, jisty sed

2. Postaveni ze sedu na zidli. | - neschopen bez pomoci

- pomaha si rukama

- postavi se bez pomoci rukou

3. Postaveni z lehu na lizko. | - neschopen bez pomoci

- postavi se, ale potiebuje vice pokust
- postavi se na prvni pokus

4. Rovnovaha po postaveni. - nejisty (kolisa, oscilace trupu, pohyby
nohou), neschopen

- stabilni, ale pouziva hil nebo se chyta
predméti

- stoj jisty, bez pomicky a opory

5. Rovnovéha ve stoji. - nejisty, neschopen

- stoj jisty, ale o 8ir$i bazi nebo s holi ¢i
choditkem

- stoj jisty o uzké bazi, bez opory

6. Stoj, udrZeni rovnovahy - za€ina padat, neschopen

pfi tlaku na sternum (stoj o - osciluje, nejisty, sam se udrzi

uzké bazi). - stoj jisty

7. Stoj se zavienyma o¢ima - nejisty, pada, neschopen

(stoj o uzké bazi). - jisty

8. Otaceni o 360°. - provede nesouvisle, pferuSovane,
neprovede

- provede plynule, souvislymi kroky

- nejisty, chyta se pfedmétl, s oporou

- bez poruchy rovnovéhy

9. Posazeni zpét na zidli. - nejisty (neodhadne vzdalenost,
dopadne na zidli, pomaha si rukama)

- S pomoci pazi, pferuSovang, 1
S potizemi
- provede plynule, jisté 2

OINPF, ONPEF O

[

N

— O

Ok, ONEF, OIN

O O

Celkové skore rovnovahy:
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11. Chuze

Navod k provedeni: pacient stoji vedle vysetiujiciho, na jeho pokyn projde napiic
pokojem, nejprve obvyklym krokem, zpét co mozna nejrychleji s dodrzenim
bezpecnosti. Miize pouzivat obvyklé pomucky (hiil, berle, choditko).

Cinnost Provedeni Bodové
skore
10. Iniciace chlize (rozejit se | - vahani, obtize zah4jit pohyb, 0
ihned po pokynu). pieslapovani
- rozejde se bez potizi 1
11. Délka a vyska kroku. - prava noha se Svihem nedostava pred 0
levou
- prava noha predkroci levou 1
- prava noha se upln¢ nezdvihne od 0
podlozky
- normalni pohyb 1
- leva noha se Svihem nedostava pred 0
pravou
- leva noha ptedkroci pravou 1
- leva noha se upln¢ nezdvihne od 0
podlozky
- normalni pohyb 1
12. Soumérnost kroku. - pravy a levy krok nesoumérné 0
- oba kroky soumérné 1
13. Plynulost kroku. - pterusovani plynulosti kroku 0
- plynula chiize 1
14. UdrZeni sméru chize. - neudrzi smér chiize 0
- mirn¢ vybocuje, pouziva hil 1
- chiize pfimd bez pomicky 2
15. Rovnovaha trupu. - oscilace trupu, uziva pomiicky 0
- neni kolisani, ale pokrceni v kyc¢lich, 1
Vv kolenou, pomaha si rukama
- normalni poloha trupu pfi chiizi 2
16. Chuze. - chlize o Siroké bazi, paty od sebe 0
- normdlni chlize 1
Celkové skore chiize:
Celkové skore rovnovahy a chiize:
Hodnoceni:
26-28 bodll ...........eelnl. normalni provedeni, nezvysené riziko padu.
Méné nez 26 bodt .......... abnormalni vysledek, nutné vySetteni, 1écba pficiny,
rehabilitace a rezimova opatieni.
Méné nez 19 bodai........... vysoce rizikové skore, riziko padi zvySeno pétindsobng.
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Ptiloha 4: Hodnoceni nemocnych se svalovou dystrofii (in Opavsky, 2013, 86-88).

1.

Mobilita vleze

0

1
2
3
4

pacient se v lehu nepohybuje

— pacient se otoc¢i na bok (za 2 az 30 sekund)

pacient se oto¢i z lehu na zadech na bficho a zpét (za 3 az 45 sekund)

vleze na bfiSe nadzdvihne horni ¢ast trupu od podlozky

vleze na zadech s pokréenymi koleny nadzdvihne panev od podlozky
(DKK ma opfeny a kotniky fixovany)
—vleze na zadech pfi natazenych dolnich koncetinach nadzdvihne panev od

podlozky

DrzZeni a pohyb hlavy

0
1
2
3
4
5

— pacient vleze nepohybuje hlavou

vleze hlavou otaci, vsed¢ ji neudrzi

vsedé udrzi, ale nepohybuje ji

vsed¢ hlavu predklani, zaklani a ot4ci ji

— Z lehu zdvihne hlavu (vydrz az 2 min)

pii vSech pohybech trupu jsou pfitomny souhyby hlavy

Sed a pohyb vsed¢ (s chodidly opfenymi o podlozku)

0

A W ON R

5

pacient sedi jen s oporou (v nalezu urcit druh opory)

pacient sedi s oporou pouze o HKK (v nalezu urcit ¢as, jak dlouho)

sedi bez opory (v nalezu urcit ¢as, jak dlouho)

schopnost zménit polohu vsedé

vsedé¢ predklon bez opory a zpétny pohyb do vzpiimeného sedu
nahradnim stereotypem (za 2 az 30 sekund)

— vsedé spravné provedeny ptedklon a zpétny pohyb (2 az 15 sekund)

Sed z lehu na zadech

0 - pacient se neposadi

1 - posadi se s dopomoci

2 — posadi se nahradnim stereotypem (v nalezu urcit za jak dlouho)
3 — posadi se s pomoci obou HKK (2 az 20 sekund)

4 — posadi se s pomoci jedné HK (2 az 15 sekund)

5 — posadi se rychle a bez opory (za 2 az 4 sekundy)

Klek

0 — pacient neni schopen si lehnout
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1 — klek se sedem na patach

2 — klek na vSech ctytech, s oporou o dlan¢ (2 az 30 sekund)

3 — klek bez opirani se HKK o podlozku s dopomoci

4 — schopnost provést zménu polohy z kleku vsedé na patach do kleku bez
opory HKK (v nalezu popsat provedeny pohyb)

5 — schopnost udrzovat rovnovéahu pfi kleku bez opory HKK

Stoj

0 - pacient neni schopen stoje

1 — pacient stoji s oporou (v ndlezu uvést ¢as, jak dlouho)

2 — pacient stoji bez opory (v nalezu uvést ¢as, jak dlouho)

3 — vztyk ze zidle ndhradnim stereotypem (v nalezu popsat pohybovy
stereotyp, Cas 3 az 45 sekund)

4 — ptedklon ze stoje a zpét do vzptimeného stoje (ndhradnim stereotypem,
popsat ho, ¢as 3 az 30 sekund)

5 — spravné provedeny ptedklon a zpét do vzptimeného stoje (za 3 az 15
sekund)

. Vztyk z lehu na zadech

0 - pacient nevstane z lehu

1 — vstane s dopomoci

2 — vstane sdm, ndhradnim stereotypem (za 5 az 90 sekund, popsat pohyb)

3 — vstane pouze Splhanim (za 5 az 30 sekund) (Poznamka. Jedna se o tzv.
Gowersuv ptiznak.)

4 — vstane s oporou horni kon¢etiny nebo otocenim se na bok, ale bez Splhani
(za 4 az 15 sekund)

5 — vstane spravnym pohybovym stereotypem (za 4 az 7 sekund)

Drtep

— pacient neni schopen provést diep

— maly podfep s oporou

— dfep na Spickach a vztyk s oporou (za 4 az 15 sekund)

— podiep se stazenim biicha pod sebe a zpét do stoje

— dfep na Spickach a vztyk bez opory (za 4 az 10 sekund)

— dfep na celych chodidlech a vztyk bez opory (za 4 az 5 sekund)
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9. Orientaéni hodnoceni lokomoce

0 - lezici nemocny, neni schopen chiize
1 — pohybuje se na voziku s oporou
2 — schopen chlize (v ndlezu uvést rychlost a na jakou vzdalenost), nevstane

ze zidle a neni schopen chiize po schodech

3 — schopen chtize i vstat ze zidle, neni schopen chtize po schodech
4 — schopen chiize po schodech s dopomoci a ndhradnim stereotypem
5 — schopen chtize i po schodech bez dopomoci a nahradniho stereotypu
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