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1 UvVOD

Spindlni svalova atrofie (SMA) je dédicné nervosvalové onemocnéni s incidenci
1/10000 a druhé nejcastéjsi neuromuskularni onemocnéni détského véku. Klinicky obraz
tohoto onemocnéni ma charakter periferni parézy projevujici se svalovou hypotonii,
hypotrofii az atrofii, snizenou vybavnosti napinacich reflexti a fascikulacemi. Mezi Casté
komplikace SMA dale patii vznik kontraktur, rozvoj deformit patefe a panve a zhorSeni
respiracnich funkci. Tyto komplikace jsme castecné schopni ovlivnit fyzioterapii.
Klinické ptiznaky a pfidruzené komplikace onemocnéni je vSak zapotiebi feSit
multioborové a je nutné zajistit co mozna nejkvalitnéjsi spolupraci nejen mezi osetiujicim
1ékatem a fyzioterapeutem, ale mezi vSemi odborniky, podilejicimi se na péci o pacienta
se SMA. V ramci multidisciplinarniho piistupu se na lécebné rehabilitaci podili kromé
oSetfujiciho lékafe (nejCastéji neurolog) a fyzioterapeuta také ortoped, protetik,
ergoterapeut a vyzivovy poradce. Oblast socidlni pée a vzdélavani je v kompetenci
socialniho pracovnika a specialniho pedagoga.

V praxi neni vSak multidisciplinarni péce lehce dostupna. Vzhledem k tomu, ze
pacienti se SMA tvoii relativné tizkou skupinu nemocnych se specifickymi pozadavky na
komprehensivni terapii, mize byt 1 informovanost odbornikil o jejich nemoci a pottebach
nedostate¢na. Pravé kvili omezenému povédomi o onemocnéni SMA a jeho mozné
terapii je cilem této bakalarské prace podat co mozZna nejaktudlngjsi informace k dostupné
lécbé onemocnéni SMA, moZnostech jeho lécebné terapie napifi¢ rlznymi obory
aV zavéru také zhodnoceni urovné multioborové spoluprace. DalSim cilem je, aby
vSechny tyto v praci shrnuté informace mohly v budoucnu poslouzit, ja terapeutim, tak

pacientiim ¢i jejich rodi¢iim a blizkym ke snazsi orientaci v této problematice.
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2 TEORETICKA CAST

2.1 Charakteristika onemocnéni

Spinalni svalové atrofie, jakozto onemocnéni nervového systému, spadaji do
nervosvalovych onemocnéni neurogenniho ptivodu, konkrétné¢ do chorob periferniho
motoneuronu. Neprogresivni degenerace alfa-motoneuronu v piednich rozich misnich je
geneticky podminéna a vede k symetrické svalové slabosti a atrofii, S vyraznéjSim
postizenim dolnich koncetin. Postizeny jsou také motoneurony mozkového kmene,
predevsim v jadrech n. hypoglossi a motoricka jadra n. trigemini. Pfestoze je SMA
V principu neprogresivni, progrese se projevuje s naslednym vyvojem a ristem, protoze
zachovalé svaly potiebnym pohybovym narokiim nestaci (Dungl, 2014; Menkes, Sarnat,
& Maria, 2011).

Sincidenci 1:6-10 000 se SMA fadi mezi vzacna onemocnéni a je po cystické
fibréze druhou nejcastéjsi autosomalné recesivni chorobou a nejcastéjsi pficinou umrti
kojencti na vrozené onemocnéni (Ogino, Wilson, & Gold, 2004; Surgman et al., 2012).
V 95 % ptipadu se jednd o tzv. proximalni formu SMA, zpiisobenou mutaci v SMN genu
Vv oblasti chromozomu ¢. 5 s autosomalné recesivni dédi¢nosti (Kraus & Hedvicakova,
2006; Markowitz, Singh, & Darras, 2012). Podle véku vzniku, rychlosti progrese,
lokalizace maxima postizeni a zpuisobu dédi¢nosti se spinalni svalové atrofie rozlisuji na

proximalni a distalni (Jedlicka & Keller, 2005).

2.2 Etiologie onemocnéni

Vyznamnou roli v etiologii SMA ma tzv. survival motor neuron gen (SMN), coz je
gen lokalizovany na dlouhém raménku chromozomu ¢. 5 v oblasti 59q12.2-q13.3
(Lefebvre et al., 1995). Tento gen je na chromozomu uloZen ve dvou kopiich —
telomerické SMN1 a centromerické SMN2 (Haberlova, Slaba, Hedvi¢akova, & DousSova,
2016). Tyto kopie maji 9 exontl a ve své kodujici oblasti se lisi pouze jednim nukleotidem
(Kocova, 2017; Matikova, 2011). Kauzalnim genem je SMNI1 a k normalnimu pieziti je
mutaci obou kopii SMNT1 genu, kdy u 96 % nemocnych je kauzalni mutaci delece exonu
7 nebo delece exonu 7 a 8 (Marikova, 2011). Jedinec s SMA, autosomaln¢ recesivni
chorobou, je tedy recesivni homozygot, nositel dvou mutovanych alel. Rodice

postizeného jedince jsou zpravidla heterozygoti, nosici delece exonu 7 (7 a 8) na jedné
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alele. Pti incidenci choroby 1:6-10 000 je a frekvence nosi¢t od 1:34 do 1:60 (Matikova,
2011; Ogino et al., 2004).

Gen SMNI koduje tzv. survival motor neuron protein, ktery je nezbytny pro pieziti
motoneurontl a pro protekci pred apoptozou. Bez proteinu SMN motoneurony degraduji
atim je znemoznén pifenos nervovych impulzli z mozku ke svalim. K tvorbé SMN
proteinu prispiva rovnéz SMN2 gen, produkce je vSak pouhych 10 % a nestaci k prevenci
nemoci (Kocova, 2017; Kraus & Hedvicakova, 2006; Maiikova 2011).

Mutace genu SMNI1 nevypovida nic o fenotypu postizen¢ho, pocet kopii genu
SMN2 a exprese dalSich genti (NAIP) vSak jisty vliv na tizi postizeni ziejmé maji.
Zatimco u 10 — 15 % populace kopie genu SMN2 zcela chybi, je tento stav pro
nemocného s SMA prenatdlné letadlni. U postizenych s SMA typu 1 jsou vétSinou
pritomné 1-2 kopie SMN 2 genu, u SMA typu 11 2-3 kopie a u typu SMA 111 3-4 kopie
SMN 2 genu (Haberlova et al., 2016). Prib¢h onemocnéni mize byt ovlivnén témito
nadbytecnymi kopiemi, nelze vSak na tomto zadkladé¢ u konkrétniho pacienta urcit
spolehlivé predikci postizeni a jeho pribeh (Matikova, 2011). Ptiblizné€ u 2 % pacienti
vznik4d mutace de novo, neceld 2 % pacientll jsou heterozygoti s bodovou mutaci jedné
alely a deleci na alele druhé. U zbylého asi 1,5 % neni pfitomna vazba k defektu SMN1
(Kraus & Hedvicakova, 2006).

2.3 Klinicky obraz

U pacienta nachazime obraz periferni parézy, do kterého spada hypotonie,
hypotrofie, hyporeflexie aZz areflexie, zmény elektrické drdzdivosti, fascikulace
a nevybavnost spastickych jevi. Pokud se u pacienta nerozvinuly kontraktury, postizené
koncetiny popisujeme jako chabé (Opavsky, 2003). Nejvétsi postizeni je vétSinou
Vv oblasti proximalniho svalstva koncetin, s pfevahou postizeni na koncetinach dolnich.
Charakteristickou patologii pro SMA jsou fascikulace jazyka. Castym nalezem je pectus
excavatum, pla¢ ditéte byva slaby a snadno vy&erpatelny. Citi a intelekt porugeny nejsou

(Dungl, 2014; Komarek & Zumrova, 2008).

2.4 Klasifikace onemocnéni
Podle doby nastupu a miry zdvaznosti onemocnéni mizeme délit proximéalni SMA

na 5 typu:
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24.1 SMAtypuO

U tohoto typu vznikaji obtize jiz prenatdlné, pii porodu je patrna tézka
generalizovana hypotonie a mnohocetné kontraktury. Respirani insuficience se
projevuje velmi Casné a bez umélé plicni ventilace umira vétSina déti béhem prvnich

meésict zivota (Kolb & Kissel, 2011).

2.4.2 SMA typu | (Akutni infantilni forma, Werdnigiiv-Hoffmanntiv syndom)

ktera tvotfi asi 1/4 vSech piipadi. Snizené pohyby plodu jsou patrné jiz koncem
téhotenstvi a u 2/3 je ptitomny hypotonicky syndrom hned po narozeni. Déti jsou slabg,
nezvedaji hlavu, nejsou schopny pfetaceni a nikdy samostatné nesedi. Kycelni klouby
jsou vzevni rotaci a abdukci, kolenni klouby ve flexi, tvaf je hypomimicka.
Charakteristickou patologii jsou fascikulace jazyka a areflexie pii vySetieni §lachové-
okosticovych reflext. Ochrnuté jsou interkostalni svaly, branice postizend neni. Progn6za
je neptizniva, imrti nastava vétsinou do 2 let véku nejcastéji na dechovou nedostatecnost

a interkurentni infekci (Dungl, 2014; Kocova, 2017).

243 SMA typu Il (Chronickd infantilni forma, chronicky typ Werdnigova-
Hoffmannova syndromu)

Tento typ SMA tvoii téméf polovinu vSech diagnostikovanych ptipadi a je tak
nejrozsifenéjSim typem spindlnich svalovych onemocnéni. Nastup zacatku obtizi se
odehrava mezi 7. — 18. mé&sicem véku. Castgji jsou postiZeni chlapci, u kterych je priibéh
téz8i. Tento typ predstavuje klinicky mirn€j$i formu, kdy je dité schopno udrzet hlavu, je
schopno sedét, nedokaze vSak samovolné stat a chodit. Objevuje se minipolymyoklonus,
na dolnich koncetinach jsou vyrazné svalové hypotrofie, je zde vysoké riziko vzniku

kontraktur véetné ankylézy temporomandibularniho kloubu, velmi ¢asté jsou i skolidzy

(Dungl, 2014; Haberlova et al., 2016; Kocova, 2017).

2.4.4  SMA typu Ill (Juvenilni forma, Kugelbergtiv-Welanderové syndrom)

Tato méné Castd forma tvoii pouze necelych 10 % diagnostikovanych spinalnich
atrofii. Pfiznaky se manifestuji mezi 18. mésicem az 15. rokem véku. V klinickém obrazu
nachdzime postizeni kofenového svalstva dolnich koncetin, které miize byt i asymetrické.
Kwvili dominujicimu oslabeni extenzora kycelniho kloubu maji jedinci s SMA Ill. typu
potize pii vstavani z podlahy a pfi chizi do schodu. To je jeden z diivodl, pro¢ u muza

byva toto onemocnéni zpocatku zaménovano za Duchenneovu nebo Beckerovu svalovou
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dystrofii. Z pocatku jsou jedinci schopni samostatné chtize, a piestoze je progrese velmi
mirnd, v pribéhu let jsou vSichni pacienti odkdzani na uzivani mechanického C¢i
elektrického voziku. Ve vétsin€ ptipadl se pridruzi i dalsi typické ptiznaky — postizeni
proximalniho svalstva hornich koncetin, mimického svalstva a jazyka. Délka zivota u
téchto jedincl nebyva ovlivnéna. Tato forma SMA ma heterogenni geneticky podklad,
a kromé autosomalné recesivniho typu dédi¢nosti jsou popisovany pienosy autosomalné

dominantni a s X-vdzanou dédi¢nosti (Dungl, 2014; Kocova, 2017; Wang et al., 2007).

2.45 SMA typu IV (Adultni forma, Araniv-Duchennetv syndrom)

Prvni obtize pfi tomto typu SMA se objevuji az v dospélosti. Onemocnéni ma
benigni prub¢h a jedince vyrazné neinvalidizuje, ani nezkracuje délku jejich zivota.
Ptitomen je charakteristicky minipolymyoklonus, ktery vylucuje myogenni ptivod
onemocnéni (Jedlicka & Keller, 2017). Na rozdil od SMA typu I a II je zde relativné Casta
snizena pohyblivost kloubti (Menkes et al., 2011). Velka vétsina nemocnych je schopna
samostatné chiize az do pozdni dospélosti a ptidruzené potize jako respiracni insuficience,

poruchy polykani ¢i skolidza jsou u nich vzacné (Kolb & Kiseel, 2011).

Distalni spinalni svalové atrofie

U této skupiny onemocnéni ptevazuje postizeni na akralnich svalovych skupinach
koncetin, vétSinou s benignim pribéhem. Jedince vyrazné neinvalidizuji, ani nezkracuji
délku jejich Zivota. K prvnim projeviim dochazi od raného détstvi az po dospélost.
Dédi¢nost mize byt jak autosomalné recesivni, tak autosomalné dominantni (Jedlicka

& Keller, 2005).

2.5 Piidruzené komplikace SMA
2.5.1 Ortopedické komplikace
Z ortopedického hlediska jsou zdkladnim problémem u IL. a III. typu SMA
svalové kontraktury dolnich koncetin (pes equinus), subluxace a luxace kycelnich
kloubli aprogrese skolidzy. Jsou zpiisobeny jak svalovou slabosti,
tak kontrakturami svald. Jako u ostatnich neurogennich vad vede svalova slabost ke
coxa valga, neurogenni instabilité¢ ky€elniho kloubu a Sikmému sklonu panve pfi
jednostranné postizeni a hyperlordéze pti oboustranném postizeni. U chodicich
pacientl se vyviji pes cavovarus (Dungl, 2014).
Rozvoj skoliéz byva u infantilni formy SMA velmi ¢asty a zavazny. Naproti tomu u

formy juvenilni a adultni nezpisobuji skoliozy prilis velka funkéni omezeni (Repko et al.,
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2008). Neuromuskularni deformity patefe (a panve) maji vliv na celkovy stav hrudni
a bfisni stény, kde dochdzi ¢asto k vyraznému omezeni. Kolaps trupu zpiisobuje snizeni
vitalni kapacity plic, ma negativni vliv na srde¢ni Cinnost, ptisobi bolest pii kontaktu
kosténych struktur (zebro — lopata kosti kycelni) s naslednou intoleranci sedu ve voziku

a dale negativné ovliviuje peristaltiku (Repko et al., 2017).

2.5.2 Kontraktury

Flexni kontraktury, tedy stavy trvalého svalového zkraceni, postihuji témét
polovinu pacientt s SMA. Kontraktury jsou cCasto zaznamenavany béhem obdobi
inaktivity a jsou povazovany za nereagujici pti tthlu vétSim nez 45°. Az v poloviné
ptipadt jsou kontraktury spojovany s omezenim ve vykonu vSednich dennich ¢innosti
(ADL) (Wang et al., 2007). Vznikem téchto kontraktur dochazi ke zménam drzeni téla
a k omezeni rozsahu pohybu. K rozvoji skoliéz vedou piedev§im kontraktury v oblasti

patefe a slabost axialniho svalstva (Kolar et al., 2009).

2.5.3 Respiracni potize

SMA, jako nervosvalové onemocnéni, ma vliv na oslabeni dychacich svali,
coz Souvisi s rizikem vzniku respira¢niho selhani. Respira¢ni insuficience je jednou
Z hlavnich pfi¢in pred¢asného Umrti pacienti s SMA (Haberlova et al., 2016). Mezi
hlavni respiracni potiZe patii zhorSené vykaslavani, hypoventilace a jiné poruchy dychéani
béhem spanku, nedostate¢né rozvijeni hrudniku a plic, recidivujici infekce zhorSujici
svalovou slabost (Wang et al., 2007).

Na zméné€ mechaniky dychani se podili 1 rozvoj vySe zminénych skolioz.
V souvislosti se skolidzou pozorujeme u respiracni morbidity (ne)vyvazZenost mezi
zménou respiraéni mechaniky a silou dychaciho svalu. U pacientli s neuromuskularnimi
skoli6zami jsou tyto slozky v nerovnovaze. Bude tedy pfitomna zvySend zatéz systému

a oslabené svalstvo (Mayer, 2015).

2.5.4 Poruchy pfijmu potravy

V zavislosti na tizi typu SMA se mohou k onemocnéni pfidruzovat i komplikace
spojené s piijmem potravy, a to v podob¢ zvykani, kousani i polykani. K porucham
zvykani a kousani dochézi prostfednictvim Uinavy a vycerpani svall hlavy a krku. Tyto
potize pak mohou vést kriziku vzniku aspirace, jinym dyspeptickym porucham,
coz miize v zaveru vést az k rozvoji podvyzivy (Kohout, 2017). Taktéz polykani je velmi

nachylné k porucham, které mohou byt projevem oslabeni svalll i fascikulaci jazyka
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(Markowitz et al., 2012). Tyto poruchy mohou zapficinit zpomaleni pfijmu potravy
avzniku aspirace. Porucha polykaciho aktu se mize projevit jako porucha polykani
tuhého sousta nebo jako tzv. paradoxni porucha polykéni, kdy mé pacient problém
polknout tekutou stravu. Kromé jiz zminéné aspirace dochazi i k dalsim dyspeptickym
porucham zptisobenych zpomalenou peristaltikou — gastroezofagealnimu refluxu,
nadymani, zacpam, bolestem bficha. VSechny tyto obtize mohou nakonec vyustit

v malnutrici, a to energetickou nebo proteinoenergetickou (Kohout, 2017).

2.6 Diagnostika
Elektromyografie

Na EMG obrazu je zna¢né snizeni poc¢tu aktivnich motorickych jednotek s velmi
malou amplitudou (obii jednotky). U téZce postizenych déti byva sniZena rychlost vedeni
elektrického impulzu motorickymi vlakny periferniho nervu (do 70 %). To je zptsobeno
prednostnim postizenim velkych motorickych neuronti, jejichz vldkna jsou nejvice
myelinizovana, a tak nejrychleji vedouci vzruch. Typickym ndlezem pro SMA je
pfitomnost spontanni, rytmické svalové aktivity ve frekvenci 5-15 za sekundu, ktera miize
byt aktivovana volnim Usilim. Tento jinak abnormalni nélez se zachyti pfiblizné u 75 %
provedeni jehlové EMG pfitomny znamky denervace (Haberlova et al., 2016; Kraus

& Hedvicakova, 2006; Menkes et al., 2011).

Biochemické vySetieni

Sérova hladina kreatinkindazy (CK) je normalni nebo zvySend, maximalné vSak
pétindsobek normy (Haberlova et al., 2016; Komarek & Zumrova, 2008). Podle
Crawforda (2003) nepiesahuji hodnoty desetindsobek. Nikdy vSak nedosahuji takovych
hodnot jako u svalové dystrofie. Hodnoty aminokyselin a kreatinu jsou také na pocatku
onemocnéni vétSinou v normé. Pro diagnostikovani SMA, vSak neni ani jedna z téchto

metod jednoznacna (Menkes et al., 2011).

Geneticka diagnostika

Pro potvrzeni diagndzy je nezbytné podstoupit molekularni genetické vysetieni
zahrnujici analyzu pfislusného tseku DNA, predev§im genu SMNI1 a SMN2 a jejich
kopie. Pro pacienta spociva vySetfeni zejména v odbéru Zilni krve, ze které se izoluje
DNA. Genetické vySetfeni, kromé klinického a laboratorniho vysetieni, dale zahrnuje

genetickou konzultaci (Gaillyova, 2017).
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Pokud se u pacienta potvrdi diagnéza SMA, je v soucasné dobé na tzemi CR
nabidnuto genetické vySetieni pln€ hrazené pojistovnou jeho piibuznym jako preventivni
vysetieni nebo pro ucely prenatalni diagnostiky. Genetické vySetfeni (konzultace 1
analyza DNA) se doporucuje vzdy obéma rodi¢lim a sourozenctim pacienta se SMA, dale
také sourozenciim rodicli a prarodi€im pacienta pro potvrzeni ¢i vylouceni rizika
prenaSecstvi pro SMA. O moznosti preventivnich genetickych vysetfeni by méla rodina
informovat tyto, ale 1 vzdalen¢;si ptibuzné. Z nepiibuznych osob se genetické vySetieni
doporucuje predevsim partnerim jiz zndmych prenasecii dispozice pro SMA (Gaillyova,
2017).

Molekularni genetické vySetfeni se vyuziva i v prenatdlni diagnostice, které
Vv co nejcasnéjSich tydnech téhotenstvi odhaluje onemocnéni plodu. Pro ucely prenatalni
diagnostiky je opét nutné ziskat DNA plodu. Odbér probiha nejcastéji z bun€k v plodové
vod¢ nebo z bunék choriovych klki (tkan budouci placenty) (Gaillyova, 2017).

Je-li vysledek genetického testu pozitivni, naskytuje se zde moznost umélého
ukonceni te¢hotenstvi. Dle §4 zédkona €. 66/1986 Sb. je dano, Ze se Zen€¢ uméle ukonci
téhotenstvi, jestlize o to pisemné zazadd, nepiesahuje-li t€hotenstvi dvanact tydnil
a nebrani-1i vykonu jeji zdravotni stav. V tomto ptipad¢, kdy je o ukoneni zazadddno na
podkladé zdravotni — genetické indikace (§5 t€hoZ zakona), je vykon hrazen z vefejného
zdravotniho pojisténi. Podle §2 vyhlasky ¢. 75/1986 Sb. se fesi umelé ukonceni gravidity
po 12. tydnu opé€t na zdkladé zadosti zeny a svédc¢i-li pro interrupci genetické divody, je
mozné prerusit graviditu do dvaceti ¢tyf tydni téhotenstvi (Otova, Kohoutova,
& Panczak, 2013). Pokud je vysledek genetického vysetieni negativni, v ivahu bereme

provedeni MR mozku a michy a provedeni svalové biopsie (Haberlova et al., 2016).

Svalova biopsie

Na vzorku biopsie svalu je zfetelné seskupovani atrofickych vlédken typu I, II
a hypertrofie vlaken typu I (Komarek & Zumrova, 2008). U SMA typu I mize svalova
biopsie pfipominat obraz centronuklearni myopatie, coz je zavadé&jici (Menkes et al.,
2011).

2.7 Diferencialni diagnostika
2.7.1 Hypotonicka forma DMO

Tak jako u SMA 1. typu nachazime u této formy DMO obraz tzv. chabého ditéte
(angl. floppy infant). Hypotonie miiZe byt zptsobena na podkladé hypogeneze mozecku
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nebo miize byt nasledkem i rozséhlejSich mozkovych 1ézi. Na rozdil od déti s SMA maji
tyto déti vétSinou vyznamnou mentalni retardaci a snadno vybavné napinaci reflexy

(Menkes et al., 2011).

2.7.2 Kongenitalni myopatie

Kongenitalni myopatie patii do skupiny svalovych onemocnéni charakteristickych
Casnym zacatkem. Tato onemocnéni jsou dalS$imi z moznych pfi¢in hypotonie
a opozdéného motorického vyvoje. Déti maji chabé a téstovité svaly a je u nich patrna
zvy$ena pasivita. Slachové reflexy jsou vybavné a spontanni hybnost je vyrazngjsi nez
u SMA L. typu. Pokud se dité zvedne za trup, ¢asto se dolni koncetiny zpevni a pozoruje
se zvyraznéni osového extenzorového reflexu (Menkes et al., 2011).

Typicka forma se projevuje do 5. roku zivota a ma charakter benigniho onemocnéni
prenatalné ¢i pfi porodu, oznacujeme tuto formu za tézkou s Casnym umrtim ditéte.
Naproti tomu kongenitdlni myopatie manifestujici se po 5. roce zivota (Casto
az v dospélosti) se povazuje za formu lehkou. Sérova CK je normélni nebo lehce zvySena
a taktéz EMG miZe byt v normé¢ ¢i ukazovat obvykle nevyrazné myogenni zmény.
Diagnosticky vyznamna je svalova biopsie, kdy se detekuje pfitomnost jader ¢i ty€inek

a dale typovou a velikostni disproporci svalovych vlaken (Bednatik, 2001).

2.7.3 Svalové dystrofie

Svalové dystrofie jsou geneticky podminé€né choroby zpusobujici primarni
postizeni svalll (bez neurogenni pficiny) s progresivni charakterem. U svalovych dystrofii
dochazi k poruse nékteré slozky komplexu bilkovin podilejicich se na tzv. dystrofin-
svalovou chorobou détského veéku je Duchenneova svalova dystrofie (DMD). U DMD je
u déti casné znat opozdény motoricky vyvoj s plnou manifestaci mezi 3. — 5. rokem
zivota. Mezi prvni ptiznaky patii kolébava chiize, potize s chlizi do schodt a pfi vstavani
z nizSich poloh, kdy si dit¢ poméha pomoci Splhu po stehnech (Gowersiiv ptiznak).
Ptic¢inou téchto problémtl je predevsim slabost svalstva pletence panevniho. Slabosti jsou
dale postizeny i svaly ramenniho pletence a svaly trupu. Typickym pfiznakem je
pseudohypertrofie lytkovych svalti. V pribéhu onemocnéni se objevuje akcentovana
bederni lordoza, kontraktury (pfedevSim hamstringti) a skolidozy. U vétSiny pacientil je

pfitomné zvétSeni srdce, tachykardie a srdecni selhdvani. Sérovad CK je (na rozdil od
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SMA) zvysena az 50 — 100x, EMG ukazuje fibrilace a pozitivni ostré viny, zkraceni
potenciali motorickych jednotek. Ze svalové biopsie dostdvame obraz myopatie
s variabilitou priméru svalovych vlaken (atrofickd i hypertrofickd), loziskové nekrézy
a zmnozeni tukové a vazivové tkan¢. Jedinci S DMD umiraji mezi 20. — 30. rokem zivota

(Bednarik, 2001; Jedlicka & Keller, 2005; Menkes et al., 2011).

2.7.4 Metabolické myopatie (glykogenozy)

Vétsina glykogendz je onemocnéni s autosomalné recesivni dédi¢nosti zptisobujici
deficit enzymu ¢i proteinu ucastnicich se glykolyzy. Typickym symptomem je dynamicka
intolerance svalové zatéze projevujici se unavnosti, myalgiemi a krampy. Tyto pfiznaky
jsou zavislé na zvysujicich se energetickych narocich béhem zatéze (Bednatik, 2001).

Pro ucely diferencidlni diagnostiky SMA zminim pouze glykogenoézu II, ktera
manifestuje jak v kojeneckém, ¢asném détském i dospélém véku a mohla by byt tedy
diagnosticky zaménéna za kteroukoli formu SMA. Glykogenoza II se d€li na infantilni,
juvenilni a dospélou formu.

Infantilni forma (Pompeho choroba) zac¢ina v prvnich tydnech ¢i mésicich Zivota
generalizovanou hypotonii a svalovou slabosti, ma tedy obraz chabého ditéte (,,floppy
infant syndrom®). Z divodu hromadéni glykogenu v tkanich dochazi k hypertrofii svald,
kardiomegalii, hepatomegalii. Déti umiraji do 1 roku. Juvenilni forma se manifestuje
béhem ¢asného détstvi, ma pomalejsi a mirnéjsi progresi. U déti se mliZze objevit zejména
hypertrofie 1ytek a slabost postihujici predevsim pletencové svaly a postiZeni respira¢nich
svall. K timrti dochazi obvykle ve 2. — 3. dekadé prave na respiracni insuficienci. Adultni
forma se objevuje nejcastéji ve 3. — 4. dekade a je typickd pozvolnou progredujici slabosti
pletencového a trupového svalstva (Bednatik, 2001).

Témet u vSech nemocnych se objevuje respiracni insuficience. Z diagnostickych
vySetfeni se vyuziva predevsim svalova biopsie, EMG, EKG a vySetfeni CK. Svalova
biopsie ma obraz vakuolarni myopatie se zvySenym obsahem glykogenu (u dospélé formy
muze byt i normalni). EMG vykazuje myotonické vyboje piedev§im v oblasti

paravertebralnich svalt (Bednatik, 2001).

2.7.5 Myastenia gravis
Myasthenia gravis je autoimunitni nemoc spojena s poruchou nervosvalového
pienosu, kterd se nejCastéji manifestuje ve treti dekad€. Je charakteristicka

nepiekonatelnou svalovou slabosti a tinavnosti vétSinou v zavislosti na fyzické zatézi.
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Nejcastéji postizené svaly jsou okohybné, polykaci, zvykaci a hlasivkové.
U generalizovanych forem jsou to svaly pletencové, Sijové a méné drobné akralni svaly
hornich 1 dolnich koncetin. Obvyklymi ptiznaky tedy byvaji diplopie, poruchy polykani
afeci, slabost proximalnich svali koncetin. DalSim typickym piiznakem je kolisani
intenzity obtizi béhem dne s nartstanim k veceru po svalové namaze (i po jidle) (Jedlicka

& Keller et al., 2005; Kanovsky & Herzig, 2007).

2.7.6  Amyotroficka lateralni skler6za (Charcotova nemoc)

Amyotroficka lateralni skler6za (ALS) patifi do skupiny neurodegenerativnich
onemocnéni. Degenerativni zmény jsou prokazatelné v motoneuronech ptrednich roht
miSnich, kortikospindlni a kortikobulbarni draze a v motorickych jadrech hlavovych
nervi V. — XII. Podle Jedlicky (2005) se onemocnéni manifestuje mezi 45. a 55. rokem
Zivota, proto v diferencidlni diagnostice zvazujeme ALS pouze u SMA typu IV.
V klinickém obrazu nachézime postizeni jak centralniho, tak i periferniho motoneuronu.
Pravé pfitomnost postizeni centrdlniho motoneuronu, je dulezitym klinickym rysem,
ktery rozliSuje ALS od SMA. Prvni symptomy ALS zafinaji nej€astéji na akrech hornich
koncetin, kde byva obraz smiSené paraparézy, zatimco na dolnich koncetinach je obraz
paraparézy spastické. Choroba miize mit delS$i dobu asymetricky charakter, u vétSiny
pacientii se vSak po zhruba ro¢ni progresi stava symetrickou. Pacienti s ALS umiraji
v priméru do 3-5 let od zacatku onemocnéni (Jedlicka & Keller, 2005; Kanovsky

& Herzig, 2007; Menkes et al., 2011).

2.7.7 Polyneuropatie

Polyneuropatie (PNP) je difizni, generalizovand porucha poskozujici periferni
nervstvo. K poskozeni dochazi na nervech motorickych, senzitivnich, autonomnich
a casto 1 hlavovych. PNP byva bilaterdlni a Casto téméf symetrickd. Mezi klinické
ptiznaky patii parézy, inava a svalova atrofie, dale kiece, fascikulace a mimovolni chvéni

svall, tzv. myokymie (Ehler, 2013).

2.8 Moznosti [éEby SMA
2.8.1 Genova terapie

Licenci na lécbu genovou terapii ziskala americkd spolecnost AveXis Inc.
a ve spolupraci s détskou nemocnici Nationwide Children’s Hospital tuto terapii apliku;ji
(Kocova, 2017). Spolecnost predpoklada, ze genova terapie je vhodnym zptsobem 1écby

SMA, kvili monogenni povaze onemocnéni — je zpisobeno deleci nebo mutacemi
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jednoho genu. AVXS-101 je genova terapie uréena k prevenci dalsi svalové degenerace
zptisobené SMA prostfednictvim:

e dodani pln¢ funkéniho lidského SMN genu do cilovych bun¢k motorickych

neuronu,

e produkce dostateéného mnozstvi SMN proteinu,

e rychlého nastupu u¢inku kromé trvalé exprese SMN proteinu (WWWw.avexis.cz).

Potencial AVXS-101 je podpoien vysledky prvni faze studie, ktera se zabyvala
bezpecnosti a ucinnosti intravenozni aplikace AVXS-101 u 15 déti s SMA typu |, které
byly zatazeny pied dosazenim $esti mésicti véku. Uinnost 1é¢by byla hodnocena, ve véku
13,6 mésicti, coz je ¢asova hranice, ktera bude nadale pouzivana i v novych studiich.
Vedouci 1ékai spole¢nosti AveXis, Sukumar Nagendran, dodava, Zze Kk jednomu
z nejvyznamnéjsich vysledka patii 100% preziti déti nejen ve véku 13,6 mésic, ale i ve
véku 20 mésict. Z historie onemocnéni SMA se vi, Ze preziti déti s SMA typu | bylo ve
veéku 13,6 mésict 25% a ve véku 20 mésicii pouze 8%. Jedenact déti z dvanacti clenné
skupiny s vysokymi davkami mohlo sedét bez pomoci, bylo schopno oralniho piijmu
potravy a mluvilo. Devét se dokazalo pretacet ve 20. mésici Zivota a dvé déti mohly
samostatné chodit. Studie je nyni ve tieti fazi a doposud podstoupily 1é€bu tii déti, jejichz
stav je vyhodnocovan diive, nez se zacne s 1é€bou ostatnich déti (v studii neexistuje Zadna
placebo skupina). Pfedbézné udaje vykazuji podobnou bezpecnost a ucinnost jako
vysledky prvni faze. Tato studie ma dvé primarni miry u¢innosti: nezavislé sezeni po
dobu 30 sekund ve véku 18 mésict a preziti po 13,6 mésicich. Pfedpokladany konec
studie se datuje na biezen 2020 (Lopes, 2018Db).

Dalsimi klinickymi studiemi provadénymi v USA jsou studie s nazvem STRONG
a SPRINT. STRONG studie probihd u déti s SMA typu Il ve véku do 60 mésict. Tyto
déti vSak dostanou AVXS-101 intrathekalni cestou a v mensi davce (na rozdil od déti
s SMA typu I). Pre-symptomaticti kojenci mladsi Sesti tydnti, u kterych se pravdépodobné
vyvine SMA typu I, II nebo III, budou zarazeni do studie SPRINT a budou 1éceni
intravenozné piipravkem AVXS-101. SPRINT studie je planovana od poloviny roku
2018. SPRINT, podobné¢ jako REACH — studie planovana pro pacienty s SMA typu Il az
III ve véku od 6 mesicti do 18 let, ktefi nejsou zpUsobili pro ostatni studie — budou studie
celosvétové. Konecna podoba REACH studie, vcéetné podrobnosti o pacientech
zpusobilych k zafazeni a zplisobu 1écby, bude stanovena na zaklad¢ vysledki studie
STRONG. Zacatek studie se ocekdva koncem roku 2018 nebo pocatkem roku 2019.
AveXis dale planuje zahgjit studie genové terapie AVXS-101 iv Evropé, a to béhem
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kvétna 2018. Evropska studie by méla zahrnovat 30 déti ve véku do 6 mésici s SMA typu
I a jeji ukonceni je zatim planovano na listopad 2020 (Lopes, 2018a).

2.8.2 Farmakologicka lécba
Valproat sodny (VPA)

VPA patii mezi nejdostupnéjsi 1éky pro 1é€bu SMA. Tento 1€k je inhibitorem
histonovych deacetylaz (HDAC) a je tak jednou z moznosti zpomaleni rychlé progrese
a zmirnéni t€zkého fenotypu SMA. Inhibitory HDAC pracuji na principu modifikace
sestiihového vzorce genu SMN2. V klinickych studiich byl efekt VPA zkoumén
U pacientt se v§emi typy SMA. Oproti kontrolni skupiné pacientd, kterym bylo podavéano
placebo, se u pacientti uzivajicich VPA dokazalo mirné zlepseni jejich stavu. Dlouhodoby
ucinek VPA vSak neni zcela objasnén. U podavani VPA je nutné zvazit 1 mozné
nezadouci u¢inky — anemie, jaterni poruchy, narGst hmotnosti, vypadavani a zména
kvality vlast, u divek ve fertilnim véku poruchy menstruacniho cyklu a reprodukénich
funkci s tvorbou polycystickych ovarii (Mrazova, Sabatova, & Oslejskova, 2017;
Vondracek, 2011).

Fenylbutyrat sodny (PBA)

PBA patii také k HDAC inhibitorim a zvySuje tak expresi genu SMN2. Pii uzivani
tohoto 1€ku by tedy u pacienti melo dojit ke zvySeni svalové sily a k zpomaleni progrese
SMA. Do klinické studie byla zapojena pouze mala ¢ast pacientli a vysledky efektu PBA
tak nemohou byt zatim povaZovany za platné, prestoZze béhem studie nebyly prokazany
nezéadouci Gcinky léku. Dal§im problémem ziistava i vysoka cena léku (Mrazova et al.,

2017).

Salbutamol

Salbutamol, B2 sympatomimetikum, je ve fazi humannich studii. Mezi ucinky
Salbutamolu patii anabolicky efekt prostiednictvim B2 receptoru pro usnadnéni dychani
(vyuzivano v 1é€bé astmatu) a dale vliv na modulaci sesttthu SMN2 (zvySeni tvorby SMN
proteinu). Diky dobré snaSenlivosti je Salbutamol jiZ nyni nabizen v nékterych centrech,
ptestoze je jako prostfedek 1écby SMA teprve ve fazi vyzkumu (Fernandes, J., 2017,
Haberlova et al., 2016; Mrazova et al., 2017).
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Nusinersen (Spinraza)

Tato latka se podava intratekalné a ptsobi jako modifikator sesttihového vzorce
SMNZ2 genu a tak podporuje zvySeni produkce SMN proteinu (Pechmann, Langer, Wider,
& Kirschner, 2018). Béhem prvni faze testovani u déti s SMA typu II a III bylo uspésné
provedeno intratekalni podani ptipravku nusinersen pomoci bederni punkce a frekvence
nezadoucich uc¢inkd po bederni punkci byla podobna jiz diive zndmym nezadoucim
ucinkiim bederni punkce u déti. Jako nezadouci ucinky spojené s lumbalni punkci byly
popsany bolesti hlavy, bolesti zad a syndrom post-bederni punkce, ktery se vyskytuje
Castéji u starSich déti s SMA III. typu (Haché, Swoboda, Sethna, Farrow-Gillespie,
Khandji, Xia, & Bishop, 2016). Z uveifejnénych vysledkt prvni a druhé faze je prokazana
ucinnost a bezpecnost léku Spinraza. Vysledky treti faze byly nasledujici: zlepSeni
svalové funkce, pokrok v dosazeni vyvojovych motorickych milnikd, pozitivni dopad na
pieziti a sniZzeni nutnosti potieby trvalé ventila¢ni podpory u déti s SMA typu | (Finkel,
Chiriboga, Vajsar et al., 2016; Chiriboga, Swoboda, Darras et al., 2016).

V prosinci 2016 byl nusinersen pod komerénim nazvem Spinraza schvilen
americkym Ufadem pro kontrolu potravin a 1éki, jako 1ék pro 1é¢bu SMA u déti
i dospélych. V CR je Spinraza registrovana Statnim tfadem pro kontrolu 16&iv (SUKL)
od 5. 10.2017. Zda se, Ze snad jedinou nevyhodou tohoto 1é¢ivého piipravku je jeho cena.
Ta se pohybuje okolo 750 000 dolart za jednoro¢ni 1é¢ebnou jednotku a 350 000 dolart
za nasledujici roéni péci (Kocova, 2017). K financovani 1é¢by Spinrazou se vyjadtila
VZP takto: "Lécba s vyuzitim 1é¢ivého piipravku Spinraza (nusinersen) je zajiSténa na
dvou pracovistich, a to ve FN Motol a ve FN Brno. Tito poskytovatelé jiz obdrzeli
individualni thradové dodatky pro rok 2018, které garantuji Uhradu jak za 1écivy
ptipravek, tak za hospitalizaci, kterd je vzhledem ke zpisobu podani 1éCiva nezbytna.
Nyni jiZ nic nebrani poskytnuti péce pojiSténctim, pro které je jeho podani nezbytné"

(Tiskové oddéleni VZP CR).
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3  MULTIDISCIPLINARNI PECE O PACIENTY S SMA

SMA je komplexni typ onemocnéni, proto by se jeho aspekty nemély fesit
jednotlivé, nybrz jako soucéast multidisciplinarniho piistupu. Multidisciplinarni péce je
jeden z hlavnich kli¢ovych prvku terapie SMA (Mercuri et al. 2018). Terapie je zalozena
nejen na prostiedcich ke zlepSeni respiracnich, gastrointestinalnich, ortopedickych
symptom1 a funkénich poruch muskuloskeletalniho systému, ale také na psychologické
a socialni intervenci, nékdy bohuzel 1 na paliativni péci. Na multidisciplinarni péci se
mohou podilet tito specialisté: pneumolog, spondylochirurg, ortoped, rehabilitacni 1ékat
a fyzioterapeut, gastroenterolog, psycholog, socialni pracovnik a konzultant rané péce. V
minulosti bylo bézné, ze koordinaci téchto oborovych pracovnikl zajistovala rodina
sama, dnes vSak hlavnim koordindtorem multioborové péce byva neurolog nebo détsky
neurolog, Uzce spolupracujici s obvodnim lékatem. Multidisciplindrni péci by méla
zajiStovat specializovana centra, spadajici do sité nervosvalovych center. Podle
neuromuskularni sekce Ceské neurologické spole¢nosti CLS JEP se v siti momentalng
nachdzi 9 center poskytujicich péci dospélym pacientim a 2 centra pro pacienty détské
(FN Motol, FN Brno). Ve srovnéani s béznou ambulantni neurologickou péci, nabizi sit’
neuromuskuldrnich center lepSi dostupnost multioborové péce, avSak pro jeji problém
S personalnim pokrytim a finanénim zajisténim sluZeb nejsou vzdy plné€ pokryty potieby
pacientl. Je vSak patrné postupné zlepSovani kvality a pestrosti nabizené péce a toto
zlepSovani zlistdva do budoucna jednim z hlavnich cilti neuromuskulérni sekce (Kocova,
2017; Mercuri et al., 2018; Standards of care for spinal muscular atrophy, 2011). Cely
kruh multidisciplinarni péce uzavira pacientova rodina. Ta by se méla aktivné zapojovat
do spoluprace se vSemi odborniky, podilet se a dodrZzovat nastolenou terapii, a tak
umoznit svému nemocnému ¢lenovi co nejkvalitnéjsi proZziti Zivota.

Prestoze ma kazdy pacient diagnostikovany konkrétni typ SMA podle
charakteristickych faktorti vzniku a pribéhu nemoci, mize u nékterych pacientti dochazet
k manifestaci obtizi, objevujicich se u vice skupin. Z tohoto divodu je tedy zapotiebi péci
0 pacienty s SMA co nejvice prizplsobit spise tizi jejich aktudlniho funkéniho stavu
a symptomtm, nez pivodni klasifikaci typtt SMA (viz kapitola 1.4). Proto byla tato
klasifikace rozsifena o klasifikaci soucasné funkéni trovné, rozliSujici pacienty nesedici,
sedici a chodici. Do skupiny nesedicich patii jedinci, kteti v souasné dobé nejsou
schopni samostatné sedét. Sedici jedinci mohou samostatné sedét, ale nemohou
samostatné chodit. A chodici jedinci s SMA jsou schopni samostatné chiize (Standards of

care for spinal muscular atrophy, 2011).
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3.1 Fyzioterapeuticka péce

Neustale narGstd pocet dukazii o tom, Ze aktivni pfistup, zahrnujici pravidelnou
fyzioterapii, mize vyznamné ovliviiovat trajektorii progrese u pacientll s onemocnénim
SMA. Cilem je udrzeni (posileni) kvality funkce zatim neposkozenych motorickych
jednotek svalli (Mercuri et al., 2018). Je vSak nutné zahajit 1é¢ebnou rehabilitaci co
nejdiive od stanoveni diagnozy, vést ji systematicky a pravideln¢ (idedln¢ kazdy den). U
vSech typtt SMA se fyzioterapeuticka péCe zaméiuje predevSim na udrzeni Cistoty
dychacich cest a dechovych funkci, prevenci vzniku kontraktur, ortopedickych deformit.
Dale by méla fyzioterapie spocivat v prevenci dekompenzace dosazeného stavu
a Vv dosazeni (udrzeni) optimdlnich funkénich schopnosti pacienta a tim zlepSeni také
kvality jeho zivota. Kratky i dlouhodoby rehabilitaéni plan v$ak sestavujeme pacientovi
individudlné a ptizptisobujeme jej podle pacientova klinického, funkéniho a aktudlniho
zdravotniho stavu, denniho rezimu a také véku (Calta & Kolar, 2009; Zounkova et al.,
2011).

Nezastupitelnou roli v péci o pacienty se SMA vSech typt ma respiracni fyzioterapie
(RFT). Techniky RFT umoziiuji nejen ustaleni ¢i zlepSeni jiz vzniklych respiracnich
potizi, ale také lze sjejich pomoci témto problémim ptredchdzet. Pravé kvuli
preventivnimu vyznamu RFT, je nutné jeji v€asné zatazeni. U pacientli s SMA se vyuziva
fyzioterapeutickych metod a koncepti zaloZenych na neurofyziologickém podkladé
(Vojtova metoda reflexni lokomoce, Bobath koncept, dynamicka neuromuskuldrni
stabilizace, proprioceptivni neuromuskularni facilitace, senzoricka stimulace a dalsi),
pasivniho protahovani, mékkych a mobiliza¢nich technik a také vhodn& zvolené
optimalni pohybové aktivity. At uz se ve fyzioterapeutické 1écbé rozhodneme pro
kteroukoli metodu ¢i koncept, je nutné brat zietel na vyznamnou roli unavitelnosti u
pacientti se SMA, které podvolujeme plan i prub¢h terapie (Noskova, 2017; Zounkova
etal., 2011).

U nesedicich pacientl je dulezitd nutriéni podpora, fizeni postury, posazovani, 1é¢ba
kontraktur a bolesti, nacvik ADL, vhodné zvoleni kompenzacnich pomicek a nacvik
zachazeni stémito pomuckami, dlahovani a polohovani a také terapie na
neurofyziologickém podkladg. U sedicich pacientli se zaméfujeme na mobilitu pomoci
mechanickych ¢i elektrickych voziki, terapii kontraktur, fyzioterapii a ergoterapii,
ortopedicko-protetickou péci. U chodicich pacienti je nejvyssi diraz kladen na

fyzioterapii, ergoterapii a 1écbu bolesti (Wang, 2007).
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3.1.1 Techniky respiracni fyzioterapie

Spinalni svalové atrofie (pfevazné SMA typu I a II) byvaji spojeny s oslabenim
dychacich sval, které miize vygradovat az v respiracni selhdni, coz byva nejcastéjsi
pricinou umrti u pacientti s SMA typu I a II. U kojencti s SMA typu I je pfitomna atrofie
interkostalnich svalil, avSak s relativné zachovalou funkci branice. To u nékterych déti
vede k rozsifeni dolni hrudni oblasti, vzniku vpaceného hrudniku, nedostatecnému
rozvijeni hrudniku a plic, vzniku paradoxniho dychani a pievaze bfisniho typu dychani.
Oslabené mezizeberni svalstvo ma také vliv na slaby neefektivni kasel, ktery zhorSuje
schopnost odstraiiovani vzniklého hlenu. (Bach, & Bianchi, 2003; Markowitz et al.,
2012). Kvili vSem témto hrozicim rizikim je nezbytné zacit s respiracni péci okamzité
po stanoveni diagndzy. Prestoze se vznik a prib&h respiranich potizi mize
u jednotlivych typtt SMA lisit (viz kapitola 2.5.3) nebo nemusi byt potize z pocatku viibec
prikazné, je zapotiebi péci o dychaci systém do multidisciplinarniho pfistupu zaradit
a vcas tak predchézet vySe zminénym komplikacim. Respiracni fyzioterapie tedy netesi
pouze jiz vzniklé respiracni potize, ale ma také velmi vyznamnou roli v prevenci téchto
problému (Finkel et al., 2018; Neumannova, 2017; Zounkova, Jezkova, & Havlistova,
2011).

Postup RFT by mél vzdy stat na kineziologickém rozboru pacienta, jeho aktualnim
stavu a schopnosti spoluprace. Pfi kineziologickém rozboru si v§imdme dechového
stereotypu, postaveni a rozvijeni hrudniku, jeho deformit, vzajemného vztahu mezi
dychanim a posturou pacienta. Dilezité je 1 zhodnoceni pohybové slozky dychani.
Jednotlivé techniky RFT muZzeme aplikovat u pacientd kteréhokoliv véku, s jakoukoli
schopnosti spoluprace a ve vSech fazich a typech onemocnéni SMA. Je dillezité, at’ uz u
spolupracujicich ¢i nespolupracujicich pacientli, seznamit s technikami RFT 1 rodinné
ptislusniky, popf. jiné, o pacienta pecujici, osoby (Neumannova, 2017; Schroth, 2009).

P11 aplikaci kterékoli techniky RFT je zdsadni vychozi poloha pacienta. Tu volime
tak, aby umoznovala co nejvyhodnéjsi a nejefektivnéjsi dychani, tudiz eliminace zatéze
pro dychaci soustavu, snizeni inavy dychacich svald, jejich optimalni zapojeni, zamezeni
vzniku duSnosti a predchazeni dechovému diskomfortu. Tato zvolend poloha je
spoustéCem automatického fetézeni aktivace dychacich svalti fungujiciho na principu
fetézeni aferentace, proprioceptivni a exteroceptivni stimulace dechové pohybové
soustavy (Smolikova & Macek, 2010). Pokrociléd stadia onemocnéni vyzaduji k zajisténi
optimalni vychozi polohy pouziti polohovacich a korekénich pomticek (polstare, peloty,

opérky atd.), specialné upravenych stolicek, kocarku, mechanickych 1 elektrickych
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vozikli (Neumannova, 2017). U pacientl, ktefi nejsou schopni aktivné spolupracovat,
vyuzivame neurofyziologickou facilitaci dychani, respira¢ni handling, vibrace a techniky

mékkych tkani a mobilizacni techniky.

Neurofyziologicka facilitace dychani

Neurofyziologicka facilitace dychani spoc¢iva v externi aplikaci taktilnich
a proprioceptivnich stimulti, které reflexné vyvolaji zménu v dechovém stereotypu —
zména frekvence a hloubky dychéani (Smolikova &Macek, 2013). Téchto zmén mizeme
dosahnout pomoci Vojtovy metody reflexni lokomoce (technika pro reflexné
modifikovanou stimulaci dychani) ¢i ¢asto vyuzivaného kontaktniho dychani (manualni
stimulace dechovych pohybi hrudni a bfisni oblasti) (Neumannova, 2017; Smolikova

& Mégek, 2013).

Respiraéni handling

»Respiracni handling miizeme chapat jako koncept fyzioterapie, zalozené na
neverbalni, ale mnohostranné komunikaci s ditétem, ktery plné vyuziva puasobeni
psychologické intervence manudlniho a télesného kontaktu mezi rodicem a ditétem*
(Smolikova & Macek, 2013, 133). Handling umoziiuje optimalni nastaveni celého téla
béhem ADL (napt. chovéani a noSeni ditéte, svlékani a oblékéani) a tim také podporu
optimalniho dechového vzoru (Neumannovéd, 2017). Podle Smolikové a Macka (2013) je
respiracni handling nejucinnéjsi, je-1i zahajen v prvnich Sesti mésicich Zivota nemocného

ditéte.

Vibrace
Manualné aplikovanych vibraci se vyuziva pro podporu relaxace, exspirace
a k usnadnéni sekre¢niho posunu. K podpotfe vykaslavani lze také vyuzit manualni

kompresi hrudniku ¢i thorakoabdominalni oblasti (Neumannova, 2017).

Asistovana autogenni drenaz

Tuto formu fyzioterapie na gymnastickém mici upravil specialné pro kojence Filip
van der Ginderdeuren. Pfi této technice sedi terapeut na mici, dit€¢ drzi v naruci ve
vertikalni poloze a pomalu se pfitom pohupuje. Uéelem je jemna vibraéné kompresivni
manualni stimulace hrudniku pfi vydechu a ¢ekéani na spontanni kasel ditéte (Smolikova

a Macek, 2013; van Ginderdeuren et al., 2017).
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Meékké a mobiliza¢ni techniky

Pomoci mékkych a mobiliza¢nich technik uvolitujeme mékké tkané (kiizi, podkozi,
fascie a svaly) v oblasti krku a hrudniho koSe s cilem snizit napéti téchto tkani, coz vede
k menS$imu zatizeni nadechu. Z technik se wuplatiuje hlavné protazeni, masaz
mezizebernich svall, mobilizace kloubli za tcfelem obnoveni joint play
a u spolupracujicich pacientii postizometricka relaxace a muscle energy technique. Uziti
mékkych a mobiliza¢nich technik je mozné také v piipad€ neinvazivni i invazivni plicni
ventilace. (Neumannova & Kolek, 2012; Neumannova, 2017).

Vyse zminéné metody lze samoziejmé aplikovat také u spolupracujicich pacientt.
U spolupracujicich déti a dospélych zapojujeme navic do terapie aktivni techniky RFT

a aktivni techniky s dopomoci (Neumannova, 2017).

Vydech pres seSpulené rty
Vydech ptes seSpulené rty zabranuje kolapsu dychacich cest béhem exspirace.

Vydech mize byt doprovazen také vyslovovanim hlasky ,,$° (Neumannova, 2017).

Technika tstni brzdy

Technika tstni brzdy slouZi taktéz k prevenci bronchokolapsu a vzniku drazdivého
suchého kasle. Toto brzdéni vydechovaného vzduchu probiha pies uzkou retni §térbinu,
¢imz docilime del$iho rozevieni bronchii pomoci zvySeného intrabronchidlniho tlaku

(Smolikova & Macek, 2013).

Autogenni drenaz

Autogenni drendz, jako technika usnadnujici expektoraci, je urcend k odlepeni,
sesbirani a kranidlnimu posunu hlenu ze stén dychacich cest. Pfi provadéni autogenni
drendze vyuziva pacient kombinaci dychani na tfech Grovnich dechového objemu a vzdy
po nadechu s doprovodnou ponadechovou pauzou nasleduje aktivni svaloveé podpoieny
vydech pootevienymi usty pies otevienou glottis. Techniku 1ze provadét v leze 1 v sed¢ a
jeji soucasti jsou také manudlni kontakty a vedeni dechového pohybu, které predstavu;i
asistovanou autogenni drendz. Autogenni drendz miize byt zakoncena technikou silového
vydechu (huffingem) pro efektivnéjsi posun sekretu (Neumannova, 2015; Pryor

& Prasad, 2008; Smolikova & Macek, 2013).
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Aktivni cyklus dechovych technik

Aktivni cyklus dechovych technik se sklada ze tii samostatnych dechovych technik
—kontrolovaného dychani, techniky usilovného vydechu (a huffingu) a cviceni na zvyseni
rozvijeni (pruznosti) hrudniku. Kontrolované dychani je dychani o klidovém objemu,
které pacient védomé kontroluje. Je soustfedéné do oblasti bticha, ¢imz dochazi k
podpofte brani¢niho dychéni, avSak bez cilené aktivace branice a pomocnych dychacich
svall pti vydechu. Cvic¢eni na zvySeni rozvijeni hrudniku podporuje pomoci hlubokych
nadecht inspiracni fazi kasle, ma také funkci mobilizacni a protahovaci. Prostfednictvim
prohloubeného nadechu je navic umoznéno otevieni kolateralnich spojek v alveolach,
¢imz dochazi ke zlepsSeni ventilace. Nadechova oblast miize byt manualné facilitovana
terapeutem ¢i pacientem. Technika usilovného vydechu je kombinace huffiingu
a kontrolniho dychani. Pfi huffingu dochazi ke svalové podpofenému vydechu, ktery
umozni posunuti sekretu do hornich cest dychacich (Neumannova, 2017; Pryor & Prasad,

2008; Smolikova & Macek, 2013).

Glosofaryngealni dychani

Glosofaryngealni dychani (nazyvano také zabi dychani) je technika vyuZivana u
neefektivni inspiracni slozky kasle. Technika spo¢iva v postupném ,,polykani* vzduchu
do plic pomoci Ust a v zabranéni unikani vzduchu hrtanem a nosem. Tim docilime
navySeni objemu vzduchu v plicich, coz umozni efektivni naddech a néaslednou

expektoraci (Neumannova, 2015; Pryor & Prasad, 2008).

Instrumentalni techniky

Podle pozadovaného ucinku volime dechové pomicky nadechové ¢i vydechové.
Pomoci inspiracnich trenazért podporujeme nadechovy objem (napt. CliniFlo, TriFlo,
Breath Coach) nebo zvySovani sily dychacich svalli (Threshhold Inspiratory Muscle
Trainer, POWERbreathe). Tim dochazi ke zlepsSeni ventilace, ke sniZeni unavnosti
inspiracnich svali a naslednému zlepSeni konfigurace hrudniku. Exspiraéni trenaZéry
vyuzivame pro podporu a nacvik vydechu (Flow ball, Magic ball, TriFlo, Thera-PEP,
a Pari-PEP S-systém), pro cilené posilovani vydechovych svalti (Threshold Positive
Expiratory Pressure) a pro usnadnéni expektorace (pomticky s oscilacemi — PARI O-PEP,
Flutter, RC-Cornet, Acapella, Shaker). Neni-li schopen pacient obemknout rty naustek,
nabizi se pouziti trenazéri (Treshold PEP, Threshold IMT, Acapella, Thera-PEP), u

kterych je mozna aplikace ptes obli¢ejovou masku. Dal$i vyhodou mize byt moznost

29



pfipojeni k tracheostomii (Threshold IMT a PEP, Acapella) (Neumannova, 2015;
Neumannova, 2017; Pryor & Prasad, 2008; Smolikova & Macek, 2013).

3.1.2 Vojtav princip: reflexni lokomoce

Vojtova reflexni lokomoce je terapeuticka metoda vypracovana prof. Vaclavem
Vojtou. Metoda vychazi z neurofyziologickych principt a zaklad biomechaniky, které
jsou aplikovany do konceptu vyvojové kineziologie. Profesor Vojta stavél na predstave,
ze zékladni hybné vzory jsou programovany geneticky v CNS kazdého jedince. Do téchto
geneticky koddovanych programu 1ze pomoci Vojtovy metody vstoupit. Vstup se provadi
manudlni aplikaci tlaku do ptfesné lokalizovanych oblasti tzv. spoustovych zon. Timto
pfesnym zéasahem z periferie je spusténa pfesnd motorickd odpovéd — automatické
lokomoc¢ni pohyby oznacené jako reflexni plazeni (RP) a reflexni otaceni (RO) (Kolaf,
2009). Na vyuziti téchto umélych komplexnich lokomocnich vzord je postaven cely
Vojtuv princip. Vychozi polohou umélého vzoru RP je pozice na biise, umély vzor RO
vychazi z polohy na zadech. Oba maji svou vyvojovou analogii v dil¢ich vzorech
spontanni hybnosti postupné se objevujicich béhem motorické ontogeneze (Vareka,
2000). Zakladni kameny této techniky jsou tedy: nastavené vychozi postaveni trupu
a koncetin, staticky a dynamicky tlak a tah v kloubu, dale pfesn¢ vymezené aktivacnich
z6ny na trupu, dolnich a hornich koncetinach, a odpor kladeny proti vznikajicim pohybiim
(Kolat, 2009).

V terapii u pacienti s SMA muize mit Vojtova metoda velky vyznam hned
v né¢kolika oblastech. Pomoci spravné aplikované¢ho odporu proti rotaci hlavy jsme
schopni vyvolat aktivaci v orofacidlni oblasti (rozvinuti jazyka a jeho aktivace)
a provokovat spodinu ustni, coz ovliviluje kvalitu polykani, feci i dychani. Aktivaci RP
muzeme také zasahovat do oblasti hladké svaloviny utrobnich organii a pozitivné tak
ovlivnit napf. peristaltiku stfev. Vojtovu metodu mizeme vyuzit také jako prostiedek
k ovlivnéni dychani a vitalni kapacity plic. V oblasti hrudniku se aktivitou RP a RO
podporuje roztahovani interkostalnich prostorti od sebe a dochazi k zvétSovani objemu
mm. intercostales externi et interni (podpora kontrakce branice). To umoziuje dostate¢né
rozvinuti hrudniku a podporuje dostatecny nadech, s ¢imz souvisi také rozvinuti patete,
aktivace autochtonniho svalstva a aktivace Sikmé bifiSni muskulatury (SkaliCkova-

Kovécikova, 2017).
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3.1.3 Bobath koncept (Neurodevelopmental treatment — NDT)

Koncept manzeli Bobathovych pracuje na zdkladé mechanismu centralni
posturalni kontroly. Cilem konceptu je udrzeni rovnovahy a ptizpiisobeni postury pred
zapocetim pohybu, béhem jeho realizace a po jeho dokonceni. Porucha mechanismu
centralni posturdlni kontroly se projevuje abnormalnim posturdlnim tonem, abnormalni
recipro¢ni interakci svalli, omezenou riznorodosti posturdlnich a pohybovych vzori
a piitomnosti asociovanych reakci. Facilitace spravnych pohybovych vzori se v terapii
provadi prostiednictvim manualniho kontaktu aplikovaného na klicové body kontroly
(key points). Cela terapie se uskutecniuje v ramci tzv. handlingu — zpisob provadéni
cvieni a manipulace s pacientem bé¢hem celého dne. Handling probih4a v ramci vSech
ADL (polohovani, chovani, zvedani, ukladani, myti, krmeni, oblékani, zdkladni hygiena,
kresleni, pohybové aktivity aj.) po celych 24 hodin. Posileni mechanismu centralni
posturalni kontroly mtize byt podpoteno riiznymi podpiirnymi pomickami — kliny, valce,
gymnastické mice, labilni plochy, pomticky lokomo¢ni atd. Na zvySeni posturalniho tonu
a na regulaci svalové souhry se v konceptu vyuziva technik proprioceptivni a taktilni
stimulace. Do technik patfi neseni vahy, tlak, odpor; placing a holding; tapping (inhibi¢ni,
tlakovy, sttidavy) (Chmelova, 2011; Pavla, 2003; Zounkova, 2009).

Ptestoze se NDT indikuje zejména u centralnich poruch hybnosti, kde se aplikuje
pfevazné s cilem ovlivnit spasticitu, 1ze n¢kterych efekti terapie vyuZzit také u pacientli
se SMA. Pomoci NDT jsme schopni facilitovat fyziologickou posturu a pohyb vedouci
k funk¢nim ¢innostem. Zménou senzorického vjemu miizeme dosahnout lepsiho vnimani
polohy a pohybu. Koncept nam dale umoznuje podpofit motoricky vyvoj a ptedchazet
vzniku kontraktur a deformit (Noskova, 2017; Zounkova, 2009). Je na misté podotknout,
ze NDT klade mimo jiné také velky diraz na tymovou spolupraci terapeutd —
fyzioterapeuta, ergoterapeuta a logopeda — edukovanych v pouziti technik NDT. Tito
odbornici by méli mit na pacientovi potize stejny thel pohledu a na zéklad¢ vySetfeni
nastolit kazdy odpovidajici rehabilitacni program a cil. Cil terapie je vzdy sméfovan
k funkci — ta je pro koncept NDT zasadni. Pfi kvalitni spolupraci je pak tym schopny
efektivné pokryt terapii nékolik oblasti (Chmelova, 2011).

3.1.4 Dynamicka neuromuskularni stabilizace
Dynamicka neuromuskularni stabilizace, koncept vytvotfeny prof. Pavlem Kolafem,
se zabyva ovlivnénim funkce svalu v jeho posturalné lokomocni funkci. Techniky tohoto

konceptu nevychazi pouze z anatomické funkce svali, ale pfedevs§im z principu zaclenéni
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svalu do biomechanického fetézce a jejich zapojeni do posturalni funkce. Tyto techniky
slouzi k nacviku posturdlni stabilizace patete, hrudniku a panve, k ovlivnéni tuhosti
a zlepSeni dynamiky hrudniho kose, k ovlivnéni naptimeni pateie, k ndcviku posturalniho
dechového stereotypu a stabilizacni funkce branice, k nacviku stabilizace patere
s vyuzitim reflexni lokomoce, K nacviku hluboké posturalni stabilizace pateie
v modifikovanych polohach a ke cviceni posturalnich funkci ve vyvojovych tadéach.
Vsechny techniky této metodiky podléhaji obecnym principtim:

1. Pii cileném ovliviiovani stabilizaéni funkce vyuzivame ipsilateralnich
a kontralateralnich vzori lokomoce, centrace kloubu, facilitaci pomoci
spoustovych zon, opérné funkce, odpor proti pldnované hybnosti a dalsi
programy zrajici béhem posturdlni ontogeneze.

2. Cviceni zac¢iname ovlivnénim hlubokého stabilizacniho systému patete (HSSP).

3. Svaly cvi¢ime ve vyvojovych posturalné lokomoc¢nich fadach. Zaclenéni svali
do téchto biomechanickych fetézcti umoziiuje modulovat automatické zapojeni
svalu v jeho stabiliza¢ni funkci.

4. Pii volbé cviceni ovliviiyjiciho posturdlni funkci je nutné respektovat fakt, ze
na zpevnéni segmentu se nepodili pouze svaly daného segmentu, ale je to
vysledek globalni svalové souhry vychazejici z opory.

5. Stabiliza¢ni sila musi vZdy odpovidat sile svalii provadéjicich pohyb (Kolaf,
2009).

Pravé poznatku uvedeného v této metodice, Ze pfi rozvoji svalové sily nelze
vychazet pouze z anatomické funkce (zacatku a Gponu) svalu, vyuzivame v terapii
pacienti se SMA, u kterych neni analytické cviceni vhodné a mnohem efektivnéjsi je
prave cviceni svalil vramci biomechanickych fetézci (otevienych ¢i uzavienych).
Vyznamné je posileni HSSP, které je zdkladnim ptedpokladem pro cilenou funkci

koncetin (Noskova, 2017).

3.1.5 Proprioceptivni neuromuskulérni facilitace

Proprioceptivni neurosmuskularni facilitace (PNF) vychazi ze zakladi, které
vypracoval dr. H. Kabat a déale z poznatkd, o které byla technika obohacena ptisobenim
fyzioterapeutek M. Knottové a D. Vossové. Metodika stoji na principu cilen¢ho
ovlivitovani aktivity motoneuronti pfednich rohtt misSnich prostfednictvim aferentnich
impulzh (a na n€ reagujicich eferentnich impulzi) ze svalovych, §lachovych a kloubnich

proprioceptord. Potfebné stimulace proprioceptort se v PNF dosahuje pomoci riznych
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terapeutickych hmati, pasivnich, asistovanych ¢i aktivnich pohybi, a pomoci aplikace
optimalniho odporu proti pohybu ¢i statické praci. PNF dale vychézi ze zasady, ze mozek
si pamatuje pohyb nikoli svaly tento pohyb provadéjici. Proto je zakladnim pfedpokladem
spravné aplikace této metody respektovani pohybovych vzorci, které jsou vzdy vedeny
diagonalnim smérem a velmi se podobaji pohybovym vzorcim vyuzivanych pfi
provadéni ADL Kolaft, 2009; Pavla, 2003).

U pacienti se SMA z metodiky PNF vyuzivame piedevsim fenoménu iradiace
(overflow) slouziciho k vyzafovani aktivity ze silnéjSich svall (s veétSim poctem
zachovalych motorickych jednotek) na svaly oslabené (v disledku degenerativniho
postizeni pfednich misSnich rohit). Pomoci pasivniho vedeni pohybu koncetin u
imobilnich pacienti mizeme docilit udrzeni (zlepSeni) dosavadniho rozsahu pohybu
(trojdimenzionaln¢) a prevence proti vzniku kontraktur. Vzhledem k nutné aktivni
spolupréaci u vétsiny posilovacich cvikli z metodiky PNF, je vhodnéjsi aplikovat techniky
této metody na starsi détské pacienty, ktefi jsou schopni spoluprace a porozumeéni pokynti

(Noskova, 2017).

3.1.6 Senzomotoricka stimulace

Tato metodika, vypracovana prof. V. Jandou a rehabilitatni pracovnici
M. Vavrovou, cerpa z neurofyziologickych poznatkii o funkci exteroreceptori
a proprioreceptorii, z teorie motorického uceni a poukazuje na provazanost mezi
aferentnimi a eferentnimi informacemi pifi fizeni pohybu. Autofi stavi metodiku
senzomotorické stimulace (SMS) na dvoustupiiovém modelu motorického uceni. Na
prvnim stupni se snaha o zvladnuti nového pohybu a vytvofeni funkcniho spojeni
odehrava pod kortikalni kontrolou. Pro ¢loveéka je fizeni pohybu na kortikdlni Grovni
velmi ndrocné a vysilujici, proto se mozek snazi fizeni pohybu pfesunout do oblasti
subkortikalni. Rizeni pohybu na druhém stupni motorického uceni (tedy v oblasti
subkortikalni) je rychlé a méné unavné, ale mize byt velmi zradné. Dojde-li totiz
k subkortikalnimu zafixovani patologického pohybového stereotypu, je tento stav jen
tézko ménitelny a je potfeba zacit v terapii opét na kortikdlni Grovni. Pomoci této
metodiky se facilituji proprioreceptory, kozni receptory, receptory plosky nohy a §ijovych
svalli (Noskova, 2017; Pavla, 2003).

Mezi hlavni cile metodiky SMS, podstatné 1 v terapii pacientl se SMA, patii
zlepSeni svalové koordinace, zrychleny nastup svalové kontrakce pomoci proprioceptivni

aktivace, ovlivnéni poruch propriocepce, zlepSeni drzeni téla v posturdlné méné i vice
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naro¢nych polohdch, tprava poruch rovnovahy a zvyseni pocitu jistoty, zaclenéni novych
pohybovych programti do ADL. Vhodnou indikaéni skupinou jsou pacienti se SMA 1I,
III a IV typu, kdy zvlasté déti oceni vyuziti Cetnych senzomotorickych pomticek (kulové
a valcové usece, balan¢ni sandaly, to¢ny, minitrampoliny a balan¢ni mice) béhem

provadéni této metodiky. (Kolat, 2009; Noskova 2017).

3.1.7 Techniky k ovlivnéni poruch polykani

Cilem téchto technik je usnadnéni polykani, zajisténi dostatecného kalorického
piijmu a prevence mozné aspirace. Krom¢ nacviku spravného polykani je dilezité
dodrzovat i rezimova opatfeni tykajici se konzistence stravy, Cisténi zubt pied i po
kazdém jidle (zabranéni vdechnuti zbylé stravy), klidového rezimu po jidle atd. Béhem
jidla by se m¢li pacienti vyvarovat rusnému prostfedi a komunikaci s jinymi lidmi, méli
by si doptat dostatek ¢asu ke Zvykani a polykani, a terapii doplnit také o prvky respiraéni
fyzioterapie usnadiujici odkaslavani, popt. pouziti jiz zminéného pfistroje CoughAssist

(Neumannova et al., 2017; Tedla, 2009).

Orofacialni regulaéni terapie podle Castilla Moralese

Tato terapie je hojné vyuzivana v reedukaci motorickych funkci orofacialni oblasti
u pacientli s poruchami polykani, ale i fe¢i (Kolaf, 2009). Orofacialni regulaéni terapie
(ORT) tvofi jednu ze tfi Casti uceleného terapeutického konceptu vyvinutého
argentinskym lékafem R. Castillo Moralesem. V ramci ORT se vyuzivé cilené senzorické
tonizace a aktivace orofacialni muskulatury, stim spojené aktivace a regulace
orofacidlnich funkci — sani, zvykéni, polykéni a funkce tecové. Cilem je dosazeni

fyziologické funkce v orofacialni oblasti (Saitlova & Limbrock, 2014).

Dalsi techniky a manévry vyuZivané v terapii poruch polykani

Dulezitou c¢asti tréninku polykani je aktivace svalli jazyka a nacvik jeho
selektivnich pohybt. Vyuzivame tlaku (napt. pomoci Spachtle) proti stranam a poté proti
Spicce jazyka béhem jeho vyplaznuti, tlak proti celému hibetu jazyka nebo postupné proti
jedné a druhé strané bez vyplaznuti. K posileni rti a retného uzavéru mizeme pouzit
Spachtli, kterou pacient svira mezi rty, nebo knofliku ¢i kousku jidla (napt. susené ovoce)
na niti, které si pacient vlozi mezi rty a zuby a poté za nit taha. Dal§im prostfedkem
k trénovani retného uzavéru je nafukovani tvati (a prefukovani vzduchu mezi tvaremi)
bez tniku vzduchu nosem ¢i usty. Pacienta mizeme dale naucit kontrole sousta v ustech

opét napi. pomoci na niti pridélaného suSeného ovoce, které si pacient vlozi do st
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a pomoci jazyka v nich ovoce prevaluje. Cvicit Ize i1 sani napt. pomoci tenkého papiru
a slamky. K aktivaci kofene jazyka vyuzivime Masako manévru, pifi kterém pacient
vyplazne jazyk, stiskne jej mezi zuby (nebo pfidrzuje kapesnikem) a polyka sliny.
Poruchy polykani mtazeme do jisté miry ovlivnit také pomoci mékkych a mobilizacnich
(mobilizace temporomandibularniho kloubu, jazylky atd.) technik (Tedla, 2009).
V problematice polykani mé nezastupitelnou roli i respiracni fyzioterapie. Zaméiujeme
se predevsim na péci o horni i dolni cesty dychaci, aktivaci brani¢niho dychani (podpora
jicnového svérace), podporu spravného dechového vzoru, zvySeni aktivity a sily
dychacich svalti, podporu nadechové i vydechové faze kasle (Mercuri et al., 2018;

Neumannova et al., 2017).

3.1.8 Pftistupy k ovlivnéni skolioz

Cviceni v terapii skoliéz délime na symetrickd (napt. plavani, celkové posileni,
stabilizace) a asymetrickd. Do asymetrickych cviceni patii Klappovo lezeni, metoda
podle K. Schrotové nebo jiz zminéné cviceni na neurofyziologickém podkladé (PNF,
VRL). Do zasad asymetrického cviceni patii uvolnéni kiivky, protaZeni a posileni
svalstva, korekce patologického zakfiveni a fixace dosazeného zlepSeni. Ani u jednoho
z piistupt v8ak nebyl studiemi dostatecné podlozen jeho efekt a v terapii tak 1ze oCekéavat
1jejich nezddouci U€inky. Pti konstrukci rehabilitaéniho planu a vybéru cileného postupu
musime respektovat klinické vySetteni, kineziologicky rozbor daného pacienta a z nich
vyplivajici typ skolidzy, velikost kiivky, pacientiiv vek, jeho schopnost spoluprace a také

zapojeni rodiny (jinych pecujicich osob) do terapie (Kolai & Safaiova, 2009).

Klappova metoda lezeni

Klappova metoda lezeni spociva v komplexu vytvofenych cviceni lokomoce
V pozici na ¢tyfech, ktera slouzi ke korekei kiivek patefe pomoci trojrozmérného zacileni,
ovlivnéni svalovych dysbalanci, zlepSovani svalové sily, koordinaci a vytrvalosti (Repko
etal., 2008). Klapp vychazel z ptedpokladu, Ze patet je v pozici na ¢tyfech zavéSena mezi
hornimi a dolnimi kon€etinami a nedochazi tak k jejimu zaktiveni. Pravé proto se nabizi
zatazeni této metody do terapie sedicich a chodicich pacientti se SMA, u kterych je kvuli
vertikalizaci do sedu a stoje vétsi riziko vzniku skoliotické kiivky. V Klappové metode
se vyuzivd dvou typid lezeni — kiiZmochodniho (uplatiujici se u C-kiivek)
a mimochodniho (u S-kfivek). Sunuti koncetin pfi lezeni by mélo byt pomalé a plynulé,

¢emuz napomdhaji i chrani¢e kolen a loktl. Metoda se skladd z Cetnych cvicebnich
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programi, které se voli podle typu a stupné skoliézy. Poloha na ctyfech umoznuje také
celkem pfesné zacileni na pozadovanou etaz skolidzy pomoci nastaveni hornich koncetin

(poloha na dlanich, na loktech) (Kolai & Safatova, 2009; Repko et al., 2008).

Metoda podle Kathariny Schrotové

Svoji metodu zakladd Schrotova na ptedstavé trupu tvofeného tfemi bloky
(panevni, hrudni, ramenni), které jsou za optimalni situace nad sebou vyvazeny
a z bo¢ného pohledu tvoii tvar lichobézniku, zatimco v piipadé skolidzy jsou tyto bloky
posunuty predozadné, laterolateralné, jsou rotovany a nabyvaji klinového tvaru. Na faktu,
ze skolidza postihuje vSechny tii roviny — frontalni, sagitalni a transverzalni — autorka
stavi i naslednou terapii. Schrotova ve své metod¢ vyuziva derota¢niho podkladani
a cviceni svalll v derotaénim postaveni, elongace ve sméru podélné osy, cilené korekce
panve a dechové gymnastiky. Motivace pacienta je v tomto ptipadé zasadni a v terapii
kni pfispiva pouzivani cetnych pomutcek a zrakova kontrola v zrcadle. (Kolaf

& Safafova; Repko, 2008).

Metoda Gochtova-Gessnerova

V této metodé dochazi k ovlivnéni skoliotické kiivky pomoci posilovani svald
(uplatiiuje se kontrakce m. latissimus dorsi a m. erector spinae) na stran¢ konvexity
patete. Pacient zaCind cviCenim v leze a postupné se s korekénimi cviky dostava do
je doplnéna také o dechova cviceni a aplikaci korekéniho tlaku na stranu konvexity

(Repko, 2008).

Metoda von Niederhofferova

Tato metoda je naopak zaloZend na izometrickych kontrakcich pfi¢né a Sikmo
ulozenych svalli konkavni strany kiivky, jejichZ funkce je oslabena a soucasné vede
pacienta K uvolnéni svali na strané konvexni. Béhem cviceni fixuje terapeut jednu
koncetinu v optimalni pozici vzhledem k patologické kiivce, ¢imz vytvofi punctum
fixum. K tomuto fixnimu bodu pacient ptitahuje své punctum mobile tvofené postizenym

usekem péatete (Repko, 2008).

3.1.9 Hydrokinezioterapie
Ze studii za poslednich asi 15 let vyplyva, ze hydroterapie mize mit pozitivni u¢inky

hned v n€kolika smérech — zvySovani rozsahu pohybu v kloubech, svalové sily, zlepSeni
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respiranich funkci, schopnosti sebeobsluhy, vydrze a rovnovahy. Vysledky
pravdépodobné souvisi s fyzikdlnimi vlastnostmi vody, jako je vztlak, hydrostaticky tlak,
viskozita a turbulence. Tyto vlastnosti umozuji nadleh¢eni kloubi, poskytuji posturalni
podporu, usnadnuji antigravitatni pohyby a nabizi pacientim pfileZitost provadét
¢innosti, které pro né¢ mohou byt na sousi pfilis obtizné (Cunha, Oliveira, Labronici,
& Gabbai; 1996; Noskova, 2017; Salem & Gropack, 2010). Nedavna studie, provadéna
na mySich modelech se SMA typu IIlI, zkoumala u¢inky béhu a plavani. Testovani
probihalo po dobu 10 mésicti za pomoci sledovani aktivity CK a hladiny laktatu v séru
mysi se SMA (cvicici skupina) a kontrolni skupiny mysi se SMA (necvicici skupina).
Nezavisle na typu zvoleného cviceni, bylo béhem 10 mésici zaznamenano vyrazné
zvySeni CK aktivity 1 koncentrace laktatu v séru cvicici skupiny ve srovnéni s vysledky
skupiny necvicicich. Z vysledkl vyplyva, Ze 10 mésicni cvicebni program u mysi se SMA
typu 111 vede Kk lepsi svalové odolnosti vic¢i poskozeni vyvolanym aktivitou a ke zvySeni
aerobniho vykonu. Tyto vysledky poskytuji novy pohled na pfizplisobovani se
motorickych jednotek riznym parametrim fyzického cviceni a mohou byt uzite€ny pfti
sestavovani rehabilitanich plant pacientim se SMA (Chali et al., 2016).
Pted zapocetim terapie je nutné dbat na zajisténi nékolika protektivnich opatieni:
e nacvik motorické kontroly ust jako prevence pied aspiraci vody,
e nacvik spravné kontroly dychani,
e 7ajiSténi psychické podpory pacienta (zejména dé¢ti), aby pobyt ve vodé
nevyvolaval strach a tenzi,
e 7ajisténi bezpecného piistupu do vody pomoci protiskluzové tpravy povrchu
e V pfipadé€ potfeby vyhledat bezbariérovy piistup do bazénu, popt. vyhledat bazén
vybaveny zavésnym nebo jinym systémem pro usnadnéni pienosu pacienta do
vody,
e piipadné zajisténi vhodnych plaveckych nadlehéovacich pomiicek (Celko,

Zalesakova, & Guth, 1997; Noskova 2017).

3.1.10 Terapie pomoci zvitat

Vyuziti zvifat za terapeutickym ucelem (zooterapie) je zndmo a aplikuje se jiz
mnoho let. K zooterapii se vyuziva nejrizngjsich druhti zvifat jako napft. kralici, ptaci,
hadi, lamy nebo osli. U nés je vSak nejvice vyuZzivana terapie pomoci koni (hipoterapie)
a psu (canisterapie). Je prokazano, ze kontakt se zvifetem ma pozitivni vliv hned na

nékolik oblasti lidského organismu. Vhodné zvolena zooterapie vede napt. k poklesu
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krevniho tlaku a tepové frekvence, pozitivné ovliviiuje psychické ladéni pacienta a diky
tomu zvySuje celkové aktivitu a motivaci pacienta ke cvi¢eni. U pacienti se SMA
vyuzijeme hlavné uc¢inku zlepSeni jemné a hrubé motoriky dosazeného prostiednictvim
exteroceptivni a proprioceptivni facilitace zpltisobené manualnim kontaktem mezi
clovékem a zvifetem, dale pak pozitivni vliv na postizenim zptisobené patologické
pohybové vzory. Oblasti aplikace zooterapie jsou velmi Siroké a ziidkakdy jsou uvadény
jeji kontraindikace (napi. negativni pfistup pacienta ke zvifeti). Pred zahdjenim

zooterapie je dulezité odebrat alergologickou anamnézu (Pavla, 2003).

Hipoterapie

Hipoterapie neboli fyzioterapeuticka metoda vyuzivajici pro lécebnou terapii
kong¢, je zaloZena na plsobeni specifickych, nespecifickych a psychosocialnich faktort
(Pavli, 2003). Reakce pacienta na pohyby kotiského hibetu ve tfech rovinach — rotaéni,
frontalni (lateroflexe) a sagitalni (flexe a extenze), ¢imz dochazi k reflexni a motorické
aktivité pacienta — a stimulace chiize ve vzptimené poloze spadaji do prvku specifickych.
Mezi nespecifické prvky patii vliv tepla, taktilni kozni podnéty, podptirné reakce, cviceni
proti odporu, obranné reakce proti padu, vliv na vegetativni nervovy systém a dalsi (Guth,
1998). Psychosocialnimi faktory jsou ovlivnény zejména sebevédomi, sebeuvédomovani,

emoce 1 mezilidské vztahy (Holly & Hornacek, 2005).

Canisterapie

Canisterapie, dalsi z forem zooterapie, je metodou 1é€ebné rehabilitace vyuZivajici
pozitivniho ptisobeni psti na lidsky organismus. Canisterapie miize byt velmi ndpomocna
ve fyzioterapii, kde napomaha udrZeni nebo zlepSeni pacientova zdravotniho stavu,
posilovani jemné a hrubé motoriky, zvySovani svalového tonu a fixovani fyziologickych
pohybovych vzorti. Dale se uplatiuje ve specialni pedagogice a také v terapii
psychosocialni. U pacientll s t€lesnym postizenim se vyuziva ptredevSim polohovani,
cilené prohfivani a uvoliiovani potifebnych partii té€la. U déti mize podporovat prace se
psem rozvoj fantazie, uspokojeni potieby télesného kontaktu a citovych potieb,
samostatnost a seberozvoj. U dospélych pacientti ma canisterapie piinos hlavné v oblasti

psychosocialni. (Betlachova, Uhlif, & Kuchiova, 2015; Stan¢ikova & Sabatova, 2012).
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3.2 Respiracni péce
3.2.1 Neinvazivni ventilacni podpora

Neinvazivni ventila¢ni podpora se vyuziva predevsim v terapii respiranich poruch
spojenych se spankovou apnoe a hypoventilaci. Vzhledem k ¢astému vyskytu poruch
dychani ve spanku u nervosvalovych onemocnéni je dilezité u déti s SMA pravidelné
vysetfovat dychani pomoci noéni polysomnografie (Neumannova & Sestak, 2017;
Ptihodova & Kemlink, 2011). Béhem spanku ve spankové laboratofi je pomoci elektrod
piipevnénych na hlavé sledovana fada hodnot — elektricka aktivita mozku (EEG), pohyby
o¢i, aktivita svala brady, aktivita srde¢niho svalu, dychani (proud vzduchu pied nosem
austy, dychaci pohyby hrudniku a bficha), okysli¢eni periferni krve (Pfihodova
& Kemlink, 2011).

Pacienti mohou neinvazivni ventilaci vyuzivat pro zabezpefeni dostatecné
podpory pro nadech a vydech béhem noci i béhem dne. Nejcastéjsi aplikace probiha
pomoci masek ¢i ndustku. Vyhodou naustku je dodavka ventilacni podpory omezena
pouze na dobu kontaktu rtii s ndustkem. To umoziiuje usnadnéni vykonavani béznych
dennich ¢innosti (napf. piijem jidla a tekutin, mluveni) pfi nutnosti pouzivani neinvazivni
ventilace. Dale se tento typ ventilace vyuziva béhem provadéni aktivnich asistovanych
technik RFT (aktivni cyklus dechovych technik, autogenni drendz, techniky zlepSujici
a podporujici spravny dechovy vzor) (Chatwin, Bush, & Simonds, 2011; Neumannova,
2017).

Ptestoze je u lécby spankové apnoe obecné vyuzivan hlavné piistroj CPAP
(Continuous Positive Airway Pressure) s trvalym pozitivnim pietlakem v hornich
dychacich cestach, uptednostiiuje se u pacienti s SMA 1é¢ba dvojaroviiovym pietlakem.
Ptistroje BiPAP (Bilevel Positive Airway Pressure) a VPAP (Variable Positive Airway
Pressure Level), liSici se pouze ndzvem, dopomahaji paientovi s dychanim a usnadnuji
tak provedeni nadechu i1 vydechu. Zatazeni terapie pomoci téchto pfiistroji pro
neinvazivni ventilaci ma vzdy ptrednost pfed pokrocilou 1écbou dechového selhani —
invazivni ventilaéni podporou. Oproti t¢ méa neinvazivni ventilaéni podpora nekolik
vyhod — jednoduché ptipojeni k ventilaénimu systému, zachovani funkce hornich cest
dychacich, polykani a mluveni, ¢imz miniméaln€ ovliviiuje pacientovu kvalitu zivota

(Lancastre, 2018; Piihodova & Kemlink, 2011).
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3.2.2 CoughAssist

Ptistroj CoughAssist umoziuje neinvazivni mechanickou podporu nadechové i
vydechové faze kasle ve chvili, kdy uz samotné aktivni techniky RFT nejsou ucinné.
Mechanicka insuflace-exsuflace je zalozena na vytvofeni pozitivniho inspira¢niho tlaku
dychacich cest, ktery je nasledovan rychlym pfepnutim na tlak negativni typicky pro fazi
exspira¢ni (Chatwin, Bush, & Simonds, 2011; Neumannova, Dousova, Sedlak, Zatloukal,
& Kos, 2017). Diky pfetlaku vytvofenému v inspiracni fazi dochazi k optimalnimu
roztazeni plic a protazeni vydechovych svalli, coz umoznuje jejich efektivnéjsi zapojeni
pii vydechové fazi kasle. Podtlak v exspiracni fazi se zase podili na posunu bronchidlniho
sekretu z perifernich cest dychacich do centralnich. Odsud nahromadény hlen odstranuje
bud’to pacient sdm nebo za pomoci pfistroje. K snaz§imu odlepeni hlenil lze na pftistroji
nastavit pomocnou oscilaci. Kromé pouziti pfistroje pii nddechové anebo vydechové fazi
kasle je mozné jej vyuzit také pro usnadnéni odstraniovani vdechnutého jidla nebo tekutin.
Aplikace pfiistroje CoughtAssist probihd pfes oblicejovou masku, ndustek nebo ptes
tracheostomickou spojku (Chatwin, 2008; Neumannova, 2017; Travlos, Drew, & Patman,
2016).

3.2.3 Invazivni ventila¢ni podpora

Vycerpame-li vSechny moznosti neinvazivnich metod a projevi-li se u pacienta
respiracni selhani, je na fad¢ zafazeni invazivni ventilacni podpory. PouZiti invazivni
ventilace mize byt dvoji — prerusované nebo kontinualng. Pfestoze je nejcastéjsi indikaci
Kk napojeni na invazivni ventilaci vyrazné snizeni svalové sily dychacich svalii neznamena
to, ze je dechové usili pacienta vzdy zcela nahrazeno piistrojem. Pfistroje totiz mohou
pracovat Vv né€kolika rezimech. V rezimu tlakové podpory (Pressure Support, PS) je
iniciatorem dechu a dechové frekvence pacient. Tlakové tfizeny ventilani rezim (napf.
ASV — Adaptive Support Ventilation), s moznosti nastaveni tlakové fizeného nebo
podporovaného dechu, zase umoznuje asistenci pii samovolném dechu pacienta. Neni-li
pacient schopen samovolné dychat, pfistupuje se k rezimu pln¢ fizené plicni ventilace.
Ptikladem tohoto rezimu je VCV (Volume Control Ventilation), ktery nedovoluje
pacientovi vyvolavat Usili v zadné fazi dechového cyklu (Sesték, 2017).

Umoznuje-li zdravotni stav pacienta jeho propusténi do domaci péce, ma pravo
zazadat si o program DUPV (domaci umélou ventilaci), ktery schvaluje Ministerstvo
zdravotnictvi CR nebo o program DUPV spoleénosti LindeGas, a.s., ktera spolupracuje

se véemi zdravotnimi pojistovnami CR. K zapojeni do programu DUPV je nutné splnit
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nékolik podminek, a to nejen co se tyce zdravotniho stavu pacienta, ale také zapojeni
rodiny ¢i jinych pecujicich osob. Velkou vyhodou je umoznéni ndvratu pacienta domt

mezi jeho blizké, a tak i vyrazné zlep$eni kvality jeho Zivota (Sestdk, 2017).

3.3 Ortopedicko-proteticka péce

a protetiky jsou progredujici kontraktury na koncetindch a rozvoj deformit kiivky patete.
Tyto ortopedické deformity pak dale zapti¢ifiuji omezeni mobility, vedou k patologii
sedu, patologickému postaveni hrudniku a tim 1 kzhorSeni respiracnich,
kardiovaskularnich a travicich funkci. ZavéSeni do patologickych kiivek patete také

zpusobuji svalové pretizeni a rozviji bolestivé stavy (Krawczyk, 2017; Vasickova, 2011).

3.3.1 Konzervativni 1écba

Nydrle (2017) popisuje problém konzervativni 1écby progredujicich
patologickych kiivek patefe, ktery spociva v jesté vétsim oslabeni zbylého funkéniho
trupového svalstva, nasadime-li trupovou ortézu. Tvrdi, Ze né¢kdy neni jind moznost (neni-
li pacient schopen operace atd.), nez piedepsani korzetu a to i na ukor tohoto nezadouciho
oslabeni. Nékdy jsou korzety indikovany jen proto, aby mohl pacient vzpiimené sedét ve
voziku — zde se drzi 1 kiivky vétSi nez 40°. V té€chto ptipadech neplati ani pravidlo
ukonceni 1écby po zastaveni rustu, jelikoz kiivky mohou progredovat cely zivot.

Cilem trupovych ortéz je ovlivnéni progrese deformit patefe a udrZeni
rovnovazného postaveni trupu (Garg, 2016). Mezi zakladni trupové ortézy patii
cervikothorakalni ortézy (CTO), thorakalni ortézy (TO), thorakolumbalni ortézy (TLO),
thorakolumbosakralni ortézy (TLSO) a cervikothorakolumbosakralni ortézy (CTLSO).
Kvili Spatné toleranci trupovych ortéz se u pacienti s SMA upfednostiiuje pouZiti
individualné zhotovenych korekénich sedacek do vozikt. U progredujicich kiivek se v§ak
doporucuje aplikace klasickych individualné zhotovenych ortéz z plastu. VVzhledem
k aplika¢nimu Casu ortéz (22-23 hodin denn¢) jsou zakladnimi podminkami kvalitni
ortézy funkénost, esteticnost, lehkost a snadné aplikovatelnost. U chabych typii obrn (jako
je 1 onemocnéni SMA) plni ortéza funkci pasivni opory trupu a umoziuje uvolnéni
hornich koncetin. U paralytickych kiivek, vznikajicich u pacientti se SMA, miiZze byt
konzervativni 1é¢ba pomoci ortéz problematicka predevsim kviili deformitdm hrudniku

a omezenym kardiopulmonalnim funkcim, k jejichz zhorSeni mize ortéza jesté prispivat.
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V takovém piipadé je vzdy nutné zvazit, zda benefity aplikace trupové ortézy pievazuji
nad jejimi riziky (Krawczyk, 2017; Mercuri et al., 2018; Repko et al., 2008).

K ovlivnéni kontraktur, k podpoie funkce a rozsahu pohybu se pouzivaji ortézy pro
horni ¢i dolni koncetiny. Mezi zékladni typy ortéz hornich koncetin patii ortézy ruky
aprsti (HO), ortézy zapésti a ruky (WO, WHO), ortézy lokte, zapésti a ruky (EO,
EWHO) a ramenni ortézy (SO, SEO, SEWHO). Hlavnimi funkcemi ortéz hornich
koncetin jsou imobilizace — ulozeni koncetiny v pozadované klidové poloze, mobilizace
— zajisténi pohybu v kloubu nebo protazeni mékkych struktur, restrikce — pozadavek na
omezeni nebo blokaci pohybu v kloubech. Mezi typy ortéz dolnich koncetin fadime nozni
ortézy (FO), hlezenni ortézy (AFO), kolenni ortézy (KO), kolenni, hlezenni a nozni
(KAFO), kycelni, kolenni, hlezenni a nozni (HKAFO). Nejcastéji indikované jsou
polohovaci ortézy na kolenni klouby a ortézy stabilizujici kycelni klouby do abdukce
a zevni rotace (Krawczyk & Jakub, 2011; Krawczyk, 2017; Mercuri et al., 2018).

V terapii u nesedicich pacientli je kladen diraz ptfedevSim na polohovani,
oSetfovani kontraktur a prevenci bolestivych stavii. U sedicich pacientd (s dostate¢nou
svalovou silou dolnich koncetin) je hlavnim cilem prevence kontraktur a maximalni
mozné podpory umoziujici stoj, popt. chizi (Mercuri et al., 2018). U sedicich pacientti
individuélnich trupovych ortéz. Z ortéz jsou aplikovany polohovaci AFO (k ovlivnéni
zkréaceni m. triceps surae), HKAFO (pouze u zachovalé funkce m. quadrarus lumborum)
a KAFO (pii zachovalé funkci stabilizatori kycelniho kloubu a pfi oslabeni extenzort
kloubu kolenniho (Krawczyk, 2017).

Ortopedicko-proteticka péce chodicich pacienti se zaméfuje na usnadnéni chtize
pii delSich trasach pomoci opérnych opatieni, ovlivnéni moznych kontraktur, a tak i
prevenci pietizeni kloubl dolnich koncetin. Podle klinického vySetfeni je moZno
aplikovat 1 polohovaci a stabilizacni ortézy (AFO, KAFO). U ptipadnych deformit
chodidel a pfi nestabilit¢ hlezennich kloubli se doporucuje pofizeni zdravotni
¢i individualné zhotovené obuvi nebo ortopedickych vlozek s cilem ovlivnit nepiiznivy

odval nohy a patologické zatiZeni planty pti chtizi (Mercuri et al., 2018; Krawczyk, 2017).

3.3.2 Operacni 1écba
Nazory na operacni 1é€bu deformit vzniklych na podkladé SMA se 1isi. Nekteti
operatéii se do operacni terapie nepoustéji a upozorniuji na vyrazné progrese zékladniho

onemocnéni po jakémkoli chirurgickém vykonu. Jini zase poukazuji na vyrazné zlepSeni
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kvality zivota pacienta po opera¢nim feSeni deformit patefe. I pfesto je nutné navrh

operacni 1éby peclive zvazit a prihlizet pfi tom, jak k progndze diagnostikované formy
SMA, tak k celkovému stavu pacienta a jeho vitalnich funkei (Repko et al., 2008).

Chirurgické feSeni kontraktur dolnich koncetin u nechodicich pacientli neni

indikovano. I kdyz nézory nejsou jednotné, pti subluxaci a luxaci kycelnich kloubti

jsou indikovany repozi¢ni a redirekcni operace, a to i v piipad¢ sedicich pacientt

jako prevence bolesti a umoznéni komfortu pii sezeni a hygiené. Skolioza

progreduje u vétSiny pacientl. Léceni je mozné korzetem v dobé rtstu, ale

v adolescenci nastava rychla progrese a je téméf vzdy nutna chirurgicka korekce,

vétsinou zadni instrumentaci. U chodicich pacientl jsou chirurgicky korigovany

deformity nohy. Je nutné pocitat s castymi perioperaCnimi a pooperac¢nimi

komplikacemi, véetné mozné redislokace kycelnich kloubti (Dungl, 2014, 310).

Pokud se pfistoupi k operativnimu feSeni, je nezbytné pocitat s pooperac¢nimi
dychaciho systému (Mohamad et al., 2007). Ke stabilizaci patefe se nejéastéji vyuziva
techniky transpedikuldrnich Sroubli provadéné ze zadniho pfistupu. Pokud jsou
k neuromuskularnim deformitam patefe piidruzeny i deformity panve, je nutna kompletni
fixace i s panvi. Osvéd¢uje se technika S2Al, ktera spociva v zavadéni dlouhych Sroubti
od os sacrum pies sakroiliakalni kloub do lopat kosti ky€elnich (Garg, 2016; Repko,
2017). Modi et al. (2010) dospéli ve své studii k zavéru, Ze ackoli lze neuromuskularni
skolibzu pomoci stabilizace transpedikuldrnimi Strouby relativné dobie korigovat,
existuje zde vysoka mira souvisejicich komplikaci.

Po operaci jsou pacienti pfevezeni na anesteziologicko-resuscitacni oddéleni
(ARO) nebo na jednotku intenzivni péce (JIP), kde je ptiblizné na 1-2 dny zajisténa uméla
plicni ventilace. Pfi stabilizovaném stavu se pacient postupné vertikalizuje — nejprve do
polosedu s 60° flexi v ky¢elnich kloubech, poté nasleduje, podle délky omezeni (vétSinou
6-12 tydni), plné zatizeni v sedu (Repko, 2017). Garg (2016) tvrdi, ze operace muze u
pacientl s neuromuskularniho onemocnéni zpomalit nevyhnutelny pokles plicni funkce
a mirn€ zlepsit kvalitu jejich Zivota. Uvadi, Ze pokroky v chirurgii slibuji snizeni
komplikaci a zlepSeni kvality Zivota pacienti se SMA, ale Ze tento piislib bohuzel neni

Vv soucasné dob¢ dostate¢né objektivné podloZen.

3.4 Ergoterapie
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Cilem ergoterapie je podpora schopnosti pacienta provést danou aktivitu samostatné.
Tato schopnost vS§ak mtze byt naruSena, a proto se v radmci ergoterapie provadi vySetfeni
aterapie ADL dovednosti, navrh vhodnych kompenzacnich pomiicek, podrobné vySetteni
ruky, senzitivity atd. (Schonova & Kolat, 2009; Zounkova et al., 2011). Veskera ¢innost
je zamé&fena na feSeni individualnich potieb pacienta se SMA, ato hlavné v oblasti
sobé&stacnosti, hry, funkce ruky, vybéru vhodnych kompenzacnich pomticek, adaptace

prostiedi a také v oblasti socialné-emocni (Schonova, 2011).

3.4.1 Jemna motorika ruky

Zakladni formou a podminkou manipulace s predméty jsou uchopy, které délime
na statické a dynamické. U déti rozvijime nejprve statické tichopy, mezi které patii uchop
valcovy, kulovy, pinzetovy, nehtovy, klicovy, cigaretovy, uchop kliky dveii a Spetka. U
dynamickych tchopl provadi kazdy prst svoji specifickou funkci — palec, ukazovak
a prostfednik se podileji na preciznich pohybech, palec slouzi k podpofe uchopenych
predmétl, prstenik a malik se Gcastni stabilizace pii fixaci predméti (Kryski, 2017,
Vyskotova & Machackova, 2013). Aktivace svali podilejicich se na pohybech ruky
muzeme dosdhnout také pomoci spravné kozni stimulace (kartd€ovani, poklep, tfeni
a ledovani), kterou se provadi tésné¢ pted zahajenim samotného cviceni (Haladova
& Nechvatalova, 2010).

K nacviku rozvoje horni koncetiny slouzi i rozvoj grafomotoriky — souhrn
pohybovych aktivit vykonavanych pii grafickych cinnostech (psani, kresleni,
obkreslovani, malovani, rysovani atd.) pfevazné¢ dominantni horni koncetinou. K psani
pomoci psacich potieb je nutné zajistit nacvik spravného tuzkového tichopu a zaméfit se
na aspekty vyplyvajici zomezeni ditéte. Grafomotorika je TUzce spjata
S psychomotorickym vyvojem. Rozviji se individudln¢ bchem vyvoje, kdy se
zdokonaluje souhra ruky a oci, coz spole¢n¢ s motivaci a dostupnymi ndstroji umoziuje
ditéti spontanni graficky projev. Jeden z grafomotorickych projevi je kresba, diky niz
muzeme v terapii spojit nadcvik pracovnich navykl s hravymi prvky a dité tak snadnéji

motivovat k praci (Kryski, 2017; Vyskotova & Machackova, 2013)

3.4.2 Sobéstacnost
Urovent sobéstatnosti je dana mirou schopnosti provadét ADL. Pomoci
objektivnich a subjektivnich metod provadime testovani personalnich (oblékani,

svlékani, najedeni se a napiti se, koupani, hygiena, pouziti toalety) a instrumentéalnich
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(uklid, prani, nakupovani, doméci prace atd.) ADL (Svestkova, 2015). Zapodeti nacviku
kterékoli oblasti z téchto ADL pfedchdzi vybér vhodné polohy. Pfi nacviku oblékani
a svlékani je vhodné pouzit nejprve volna tricka a mikiny, kalhoty na gumu. U déti volime
pestré barvy a potisky a cely proces vedeme formou hry. K tréninku zapindni a rozepinani
se vyuziva suchy zip, knofliky, tkanicky, zipy (Kryski, 2017). U dospélych pacientt se
SMA se zaméfujeme pfedevSim na instrumentdlni ADL ve smyslu pfipravy jidla,
domécich praci, transportu, vedeni domaécnosti a péce o druhé. Hodnoceni miry
sobéstacnosti pacienta nam v praxi mohou usnadnit za timto ucelem navrzené dotazniky
a testy — test Barthelové (Priloha 1), test instrumentdlnich ¢innosti, funkcni test
sobéstacnosti (Ptiloha 2), kratka forma dotazniku kvality zivota, Oswestry disability
index (H4jkova, 2010).

3.4.3 Kompenzacni pomicky

Kompenzaéni pomiicky mohou v mnoha aspektech vyznamné zlepsit kvalitu zivota
pacientd. Jedna se predev$im o socializaci a jejich integraci do spoleCnosti, coz se
bezesporu odrazi i v pacientové psychické slozce. Vzhledem k odlisSnym klinickym
obraziim jednotlivych typi SMA se vycet nasledujicich pomiicek vztahuje hlavné

k diagnéze SMA typu II (Kocova, 2017c).

Lokomoc¢ni pomiicky

Je-li dit€ schopno vyvinout dostate¢nou silu, je mozné vyuZit k lokomoci choditko.
U pacientl s nedostatecnou silou DKK pro chiizi vS§ak volime pfedev§sim mechanické ¢i
elektrické voziky. Micro (od firmy Ortoservis) je mechanicky vozik vhodny pro déti jiz
od 10 mésicti v€ku, zejména diky jeho ergonomickym a hmotnostnim vlastnostem.
V ramci moznosti v ném totiz dit¢ miiZe rist a je natolik lehky, aby jej zvladlo samo
ovladat. I pfes nizkou hmotnost je vozik dostatecné stabilni a je zkonstruovan tak, aby
minimalizoval riziko poranéni ditéte (zejména prstil) a zajiStoval co mozna nejvetsi
bezpecnost (vybaven bezpecnostnim pasem). DalSim typem mechanického voziku je
Bambino, ktery se hodi pro déti od 3 do cca 12 let. Patii opét mezi odlehéené voziky, ma
nastavitelné stupacky a zaddovou opérku s moznosti nastaveni tuhosti, tvaru a sklonu.
K individudlnimu nastaveni voziku ptispiva také moznost uzpiisobeni polohy osy zadnich
kol, ¢imz dochazi k optimalizaci t€zisté voziku. Obdobné parametry ma typ S2S détsky,
vychézejici z ultralehkého voziku pro dospélé S2, ktery je vhodny pro déti od 10 do 18

let. Neni-li u ditéte zachovana dostatecna sila pro ovladani mechanického voziku, voli se
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vyuziti voziku elektrického. Jako nejvhodnéjsi se osveédcily typy Skippi a Permobil K300.
Svymi parametry a vybavou jsou tyto elektrické voziky piizplisobeny jak nebezpecnému
pohybu v nerovném terénu, tak i pohodInému pohybu v domacnosti (Koc¢ova, 2009a).
Z4dny z téchto mechanickych a elektrickych vozikl viak neumozZiuje pacientovi
vertikalizaci, ktera je pro né z vyvojového i1 zdravotniho hlediska velmi dulezita.
K vertikalizaci slouzi tzv. standery a to statické ¢i dynamické. Zastupce pojizdnych
standerii je elektricky Standing Dani. Ten ma pohyblivé vlastnosti voziku a zaroven
udrzuje télo pacienta pomoci postrannich opérek, zadniho stabilizdtoru panve a popruhii
ve vzptimené poloze. Soucasti standeru je i pevny pult, na némz miiZze pacient rozvijet
jemnou motoriku, coz je umoznéno praveé diky pozici trupu a dobré stabilizaci v této
kompenzacni pomtcce. Stander Dani je velmi stabilni a zaroven pro dité¢ dobie
ovladatelny a ptizpisobivy, jelikoz pocita s ristem do 50 cm. Pfizplsobit se da také
ubyvajici sile ditéte, kdy je mozné vybavit jej elektrickym pohonnym systémem. Tak 1ze
i nadale zachovat jistou nezavislost ditéte a udrzet co mozna nejkvalitnéjsi kontakt s jeho

okolim (Koc¢ova, 2009a).

Spravny sed ve voziku

SMA se projevuje svalovou hypotonii a hypotrofii az atrofii, jejichz disledkem
jsou ortopedické deformity, kontraktury, vyrazné poruchy postury celé¢ho téla, coz vede
K nestabilité¢ a nerovnovaze v sedu, poruse koordinace a rychlé svalové tinavé. V ramci
hledani stability v sedu ve voziku je pacient donucen k uchyleni se do patologického
sedu, kdy se neoptimalné zavésuje do panve a pateinich kiivek. Toto zavéSeni miize
zpusobit bud’to anteverzi panve s naslednym vytvorenim hyperlordozy v bederni patefi
nebo retroverzi panve s naslednou kyfotizaci celé patefe. Nastavitelné parametry vozikt
jako polohovani zad, naklon celého sedu, nastaveni stupacek atd. umoziluji pacientovi
pfizpusobit sed tak, aby mé&l co mozna nejefektivnéjsi vliv na korekei téchto posturalnich
patologii, a aby byl co nejpohodIng;si, a dale umoznuji spliiovat individudlni potieby
pacienta na zevni oporu. Je nutné dbat na korekci postaveni panve vypodloZzenim sedaku,
na predozadni oporu patefe pomoci nastaveni vhodného thlu sedu a pomoci vhodného
tvarovani zadové opérky, déale dbame na podporu laterolaterdlni zajiSténou
prostiednictvim pelot korigujicich skoliézu. Nutnosti je 1spravné nastaveni
a prizptisobeni opérky hlavy. Vzhledem k faktu, Ze opora plosek u ¢lovéka na voziku
tvoti asi 1/5 celkové opory, zajistujeme i vhodny vybér a nastaveni stupacek — spojené ¢i

oddélené, uhel zavéSeni stupacek, nastaveni vyskové, predozadni iuhlové. Spravné
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nastaveni vSech parametr stupacek umozni pacientovi kvalitngj$i oporu o nohy, coz
zamezi podjizdéni panve a tim pfispéje ke zlepSeni postury pii sezeni ve voziku (Kocova,

2017c; Vasickova, 2011).

Pomiicky pro sebeobsluhu

Tyto pomticky jsou navrzeny k usnadnéni samostatnosti ditéte hlavné v oblasti
syceni, osobni hygieny ¢i oblékdni. Pro snazs$i pfijem potravy lze vyuzit specidlné
upravenych talif, odlehcenych piibort s paskem a siln¢jSimi rukojetmi nebo napf.
protiskluzovych podlozek na stil. K piti jsou doporucovany lahve s dudlikem, pozdéji
hrnek se dvéma usSima. V provadéni hygieny u malych déti mizeme vyuzit vani¢ek
s oporou zad a protiskluzovych podlozek. Klasickou vanu Ize vybavit sedackou do vany
nebo na vanu, dale riznymi madly ¢i elektrickymi zvedéky. S oblékdnim mohou
pacientovi pomoci suché zipy (misto zipt klasickych, knoflikli nebo tkanicek), pomticky

k nasazovani ponozek, dlouh¢ 1zice k obouvani bot atd.

Pomiicky pro vzdélani, praci a pro socidlni ¢innost

Détem, integrovanym do béZznych $kol, je potieba zajistit také specidlni Skolni
pomiucky a psaci potieby. Jejich seznam by mél byt uveden v individudlnim vzdélavacim
planu. Pomtcky ke psani by mély byt odleh¢ené, trojhranné s mékkou tuhou, ve vytvarné
vychové pak muzeme doporucit prstové Stétce. Zdatnéjsi jedinci mohou v geometrii
pouzit sadu magnetickych pravitek. Pro méné€ zdatné se nabizi moznost na internetu volné

dostupného programu GeoGebra, ktery se vyuZziva prave pro interaktivni vyuku a studium

matematiky. Ke stabilizaci papiru 1ze pouzit protiskluzové podlozky (VIckova, 2011).

3.4.4 Prtizptsobeni prostiedi

Ergoterapeut provadi také navstévu pacientova obydli a hodnoti na kolik je pro
pacienta domaci prostfedi vhodné. Na zakladé tohoto zhodnoceni potom indikuje mozné
upravy bytu nebo domu tak, aby umoznovaly pacientovi co mozné nejvétsi sobestacnost
a zaji§tovaly maximalni moZnou bezpeénost (Svestkova, 2015). K piizptisobeni miize
dochazet také ve Skolnim (pracovnim) prostfedi pacienta. Nemusi se vzdy jednat
0 stavebni upravy. Voli se tedy napft. pfestehovani tfidy (kancelare) nebo loznice z patra
do ptizemi. Je-li vSak pacient odkdzan na pouzivani mechanického ¢i elektrického
voziku, je nutné doma i ve Skole (v praci) vytvofit bezbariérové prostifedi — odstranit
prahy, rozestavét nabytek tak, aby nezamezoval pohybu na voziku, pofidit lavici ¢i

pracovni stil vhodny k voziku. Kviili ne vzdy pohodlnému sezeni na voziku je vhodné
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ve Skole zatidit misto pro odpocinek, kde je mozné ulevova poloha vleze. Bezbariérové
upraveé podléha i toaleta a koupelna, kterou je vhodné pozdéji vybavit lehdtkem pro snazsi

manipulaci pii oblékani a hygiené (BartoSova & Soudna, 2011).

3.5 Vyziva pacientii s SMA

Prestoze neexistuje jednoznac¢na shoda na presném nacasovani zahajeni nutri¢ni
podpory, mize byt vhodna nutricni pée SMA pacientd rozhodujicim faktorem pro
zlepSeni kvality jejich zivota a co mozna nejdelsi preziti (Farrar et al., 2017). Pro vSechny
typy SMA je dilezité pravidelné hodnoceni ristu a odbornik na vyzivu by se m¢l podilet
na uprave dietnich opatieni ve spojitosti s poruchou polykani a rizikem aspirace, sledovat
nejen vahu, ale také pfijem tekutin, dale pfijem vapniku a vitaminu D. U vSech typt je
dalezité kontrolovat pfitomnost gastroezofagedlniho refluxu, zéacpy, zpozdéné
vyprazdnovani zaludku a zvraceni. Béhem poslednich nékolika let se u pacienti s SMA
vyskytly i znamky moznych metabolickych abnormalit, jako je metabolicka acidoza,
abnormalni metabolismus mastnych kyselin, hyperlipidemie, hyperglykémie,
hypoglykemie a defekty svalovych mitochondrii. Poruchy metabolismu glukozy a vyvoje
pankreatu byly hlaseny u mysich modelt se SMA a pozdéji se tyto abnormality potvrdily
také u nékterych obéznich pacienti s SMA (Albano, 2018; Mercuri, 2018). Podle
zjisténych hodnot z vySetfeni a pacientova denniho vydeje energie by mél nutri¢ni
poradce navrhnout vhodna dietni opatieni zajist'ujici optimalni pfisun energie, kvalitnich
bilkovin, minerali, vitamini a stopovych prvki. Nékdy vSak pouhd uprava stravy
a zajiSténi nutricnich potteb obvyklou formou nestaci a je nutné pfistoupit k nutriéni
podpofe ve form¢ sippingu nebo sondové enteralni vyzivy. Sipping je nejjednodussi
forma aplikace enteralni vyZivy podavéana v riznych formach (dZus, jogurt, ovocné diené
¢i krémy) sriznymi pfichutémi. Neni-li pacient schopen pfijimat stravu peroralné,
navysuje se piijem zivin pomoci nazoenteralni sondy (k ptfechodné aplikaci) ¢i nutritivni
stomie (k dlouhodobé ¢i trvalé aplikaci). Nejjednodussi typ sondové enterdlni vyzivy je
perkutanni endoskopicka gastrostomie (PEG), tedy zavedeni sondy pfimo do zaludku.
Mezi vyhody PEG patfi hlavné nizsi riziko aspirace a vyskytu infekci hornich cest
dychacich. PEG je mozné zavést u déti jiz ve veku 4. tydne zivota a pti ukonceni indikace
zase odstranit. Idedlni stravou u kojenci s SMA je matetské mléko. To lze aplikovat
prostiednictvim trvale ¢i piechodné zavedené sondy nebo perkutanni gastrostomie

(Kohout, 2017).
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3.6 Socialni péce a specidlni pedagogika

V multidisciplinarnim tymu zastavaji vyznamnou roli kromé zdravotnika (1ékafi,
fyzioterapeuti, ergoterapeuti, protetici atd.), také odbornici jako specialni pedagogové
a socialni pracovnici (Jankovsky, 2011). Socidlni prace miize probihat na tfech Grovnich
— mikrotroven, stiedni uroven, makrouroven. V rdmci mikroirovné pracuje tym
odbornikii formou vedeni ptipadu, kdy se snazi o individualni podporu pacientovych
(klientovych) schopnosti vyrovnat se s jeho potizemi. Na stfedni Grovni probiha prace se
skupinkou/rodinami s ditétem (¢lenem) majicim diagnostikované onemocnéni SMA. Do
makrourovné spada socialni prace s pocetnéjsimi skupinami, komunitami, organizacemi.
Tento typ socialni prace mizeme najit v projektu Podpora rodin s onemocnénim spinalni
svalovou atrofii, ktery své aktivity orientuje na pusobeni ve sféfe vefejného minéni ve
vztahu k lidem s timto postizenim, dale na vzajemnou informovanost mezi rodinami, na
pripominkovani zédkona o socialnich sluzbach a na intervenci v oblasti piispévkl na péci
a kompenzacnich pomiicek z vefejného zdravotniho pojisténi. Projekt Podpora rodin
S onemocnénim spindlni svalovou atrofii vznikl pod ob¢anskym sdruzenim Kolpingova
rodina Smecno, a to z divodu poptavky lékaiti a rodici nemocnych déti se SMA.
Poslanim tohoto sdruzeni je podpora fungujici rodiny (vikendové a relaxacné terapeutické
vikendy), poskytovani socidlnich sluzeb ve smyslu odborného socialniho poradenstvi
arané péce, vzdélavaci Cinnost a osvétova Cinnost, ¢imZ se podili na spoluutvareni jiz
zminéného  multidisciplinarntho  tymu  (Kocova, 2009; Kocova, 2017b;
www.dumrodin.cz).

Vzhledem k faktu, ze vétSinu (80-90 %) nemocnych se SMA tvoii déti, je dulezité
zminit 1 moZnosti jejich edukace. Zde se vyznamnym zpiisobem uplatiiuji hlavné metody
specidlni pedagogiky. Specidlné¢ pedagogickd podpora probihd napfi¢ vSemi stupni
vzdélani od predskolniho, pies zakladni a stfedni, aZz po vysokoSkolské (vcetné
rekvalifikaci), dale pak v oblasti zdjmovych ¢innosti, Skolni druZiny a Skolni jidelny.
Diagnostickou, poradenskou, terapeutickou a metodickou ¢innost zajistuji v tomto
ohledu specialn¢ pedagogicka centra (Jankovsky, 2011). Ve specidln¢ pedagogické
diagnostice ma mnohem vé&t$i vyznam a vypovidajici hodnotu momentalni Uroven
zachovanych schopnosti ditéte, nez Iékarska klasifikace typit SMA, kterd ma zde vyznam
pouze orientacni. B&hem diagnostiky se u déti se SMA posuzuje pfedev§im mira
zachovanych motorickych schopnosti, kvalita dychani, mira unavitelnosti a s ni spojené
vnimani a mysleni, a dale socidlné-emocni rovina ditéte (Bartosova & Soudna, 2011). U

vetSiny déti se SMA je zvoleno vzdélavani formou individualni integrace — zapojeni
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jedince do bézného edukacniho procesu v bézném Skolnim prostredi. Vzhledem
Kk neporusenému intelektu (nékdy az nadprimérnému) neni potieba se u déti se SMA
vramci procesu integrace rozsdhle zabyvat zvladanim wucliva a dodrzovanim
individualniho vzdé¢lavaciho planu z kognitivniho hlediska. Mnohem diilezitéjsi je vSak
vénovat pozornost zajiSténi dostate¢né technické kompenzace ubytku motorickych
schopnosti ditéte (Kocova & Bartosova, 2017). Pied zahajenim integra¢niho procesu je
nutné vytvorit pro dit¢ se SMA individuélni vzdélavaci plan (IVP). IVP, vytvoieny ditéti
integrovanému do mateiské skoly, by mél byt rozpracovan pro oblast socializace, oblast
rozvoje samostatnosti a sebeobsluhy, oblast komunikace a vychovy feci, oblast hrubé
motoriky, jemné motoriky a grafomotoriky, a nakonec pro oblast rozvoje smyslového
arozvoje rozumovych schopnosti, v kterych vSak neni potteba Zadnych specialnich
doporuceni a v kterych se détmi pracuje stejné€ jako s jejich zdravymi vrstevniky. V IVP
pro edukaci na zékladni Skole je vénovana pozornost hlavné na zvladani uciva
Vv jednotlivych pfedmétech — pracovni, télesnd a vytvarnd vychova, zptisob potizovani
zapisku a rysovani v matematice. Vzhledem Kk nartstani télesného handicapu ditéte tedy
neni vyjimkou, Ze je pedagogovi (ditéti) ve tfid¢ s integrovanym zdkem se specialnimi
vzdélavacimi potfebami udélen asistent. Kromé zajisténi postupt zvladani uciva je velmi
dilezita opét oblast socializace, které by se mél IVP vénovat ve smyslu pomoci se
zapojenim handicapovaného ditéte do kolektivu a prace se tiidou. M¢la by zde byt feSena
otazka prestavek, spole¢ného stravovani ve §kolni jidelné, pobytu ve $kolni druZin¢ a také

otazka mimoSkolnich aktivit (BartoSova & Soudna, 2011).

3.7 Paliativni péce
Podle definice World Health Organization (WHO) zacina paliativni péce v dobé
stanoveni diagnozy nevyléCitelné nemoci a nepietrzit€é pokracuje bez ohledu na to,
dostava-li dit¢ 1écbu urcenou pro toto onemocnéni. Z definice vyplyva, ze soucasti
paliativni péce je také podpora pacientovy rodiny.
Nekdy stav (vétSinou) nesedicich pacientli vyZzaduje zménu rehabilitacniho planu
a prechod na pfistup paliativni (Standards of care for spinal muscular atrophy, 2011).
Dlivodem byva progrese onemocnéni, ktera nékdy vede k plné zavislosti pacienta na
oSetrovatelské péci, respiracni podpote anebo umélé vyziveé (Ridzon & Mazanec, 2010).
Paliativni péfe by méla poskytovat pacientovi tlevu, zmirnit jeho obtize a zajistit
co mozna nejlepsi kvalitu zivota bez ohledu na stav nemoci. Nefesi tedy pficinu

onemocnéni, nybrz subjektivni potiZe a stradani pacienta. Na paliativni péci se podili tym
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odbornikii s mnohostrannou specializaci zajist'ujici 1ékaiskou, socialni ¢i duchovni
podporu (Kraus, 2010; Wang et al., 2007). Paliativni pée povazuje smrt za pfirozeny
proces, K jehoz urychleni ¢i oddaleni v§ak nepomaha. Dité by mélo byt béhem poslednich
dni obklopeno rodinou a milovanymi osobami a prozit je co nejpiirozengji s laskou,
otevienosti a uctou. Rodina a pecujici osoby sice nemohou smrtelnému priibéhu
onemocnéni zabranit, mohou vSak ditéti poskytnout bezbolestny a bezpecny pribeh

konec¢né faze nemoci (Kocova & SvatoSova, 2017).

o1



4 PRAKTICKA CAST

4.1 Kazuistika pacienta se SMA

41.1 Anamnéza

Inicialy pacienta: H. P.

Rok narozeni: 2016

Vék: 21 mésict

Pohlavi: muz

Vaha: 10,8 kg

Vyska: 80 cm

OA: Prub¢h gravidity fyziologicky, matka ptenaSela cca 1 tyden, indukce porodu, p. h.
3900 g. V 5 mésicich prodélal bronchitidu — zalé¢eno ATB.

RA: matka — pfenasecka, otec — ptenasec¢, starSi dcera — prenasecka, mladsi dcera (jesté
nenarozend) — zdrava; spinalni svalova atrofie nebyla v rodin¢ dfive zaznamenana

SA: Zije s obéma rodici a sestrou V pfizemnim byté

FA: ockovani prob¢hlo fadné dle ockovaciho kalendafe, ma za sebou 3 aplikace 1€¢ku
Spinraza (nusinersen)

AA: neguje

NO: V ptl roce byly matkou zpozorovany pfiznaky neadekvatniho motorického vyvoje.
Na zéklad¢ téchto ptiznakl byla pacientovi piedepsana rehabilitace se zaméfenim na
Vojtovu metodu. Neékolik mésict se zlepSoval, v 1 roce zlepSovani ustalo. Na pediatrické
vySetfeni navazalo vySetfeni neurologické a EMG. Vysledky EMG nasvédcovaly
diagn6ze SMA. V 15 mésicich (fijen 2017) byla potvrzena genetickym vySetfenim SMA
typu II. Po kladném vyjadteni revizniho 1ékate a pojiStovny byla pacientovy schvéalena
farmakologicka 1é¢ba 1ékem Spinraza. Prvni aplikace probehla na zacatku biezna 2018,
druhd asi za 14 dni a tfeti ptiblizné za mésic od podani prvni davky.

Matka u syna nevnima zvySenou unavu, udava bezproblémové stravovani (bez poruch
polykani), nabyvani na vaze, vymeéSovani taktéz bez obtizi, spanek je klidny
a bezproblémovy.

Kompenzac¢ni pomiicky: Détské vozitko znacky Bella‘s Bumbas pro lokomoci po byté
(Obrazek 1). K nacviku a posileni vydechu pouziva Flow ball a Accapelu. V soucasné
dobé ma doma zaptjceny pfistroj CaughAssist, na ktery si pomalu zvyka. Nové je
vybaven latkovym korzetem k zajisténi vétsi opory trupu — aplikace jednou za den na

nekolik minut pro seznameni se.

52



Obrazek 1. Pacient se SMA typu II ve vozitku znacky Bella’s Bumbas

4.1.2 Vysetieni pacienta
Aspekce

V sedu ve vozitku zaujima polohu s kyfotizaci patete a hlavu drzi v ose. Odstaté
dolni thly lopatek, mirné zvonkovité postaveni hrudniku, obraz pectus excavatum. Ma

valgozmi postaveni pat. HKK 1 DKK bez zjevnych znamek kontraktur.

Hodnoceni motorickych funkei

Pacient je schopen n€kolikahodinového sedu ve vozitku. Déle udrzi po pasivnim
nastaveni samostatné i sed na podlozce bez opory zad. Hlavou je v sedu schopen hybat
do flexe, extenze, do rotaci i uklontu. Zvlada zvednout obé HKK nad hlavu i béhem
manipulace s predméty. DKK jsou oslabeny vyraznéji nez HKK. Obé¢ DKK ma v sedu
opiené (ne piili§ aktivné€) o stupacku vozitka. Neni schopen samostatného kleku, zvlada
pouze klek s oporou ve wingbo houpacce.

V leze na biiSe ztratil schopnost ,,past konicky*, hlavu neudrzi, ma ji poloZenou na
podloZce, po které s hlavou otaci. Polohu tietiho mésice nezvlada provést ani v pomocné
wingbo houpacce. Nevzepte se na HKK. V leze na biise zvladne provést mirné pohyby
Vv kolennich a hlezennich kloubech do flexe.

V leze na zadech opét otaci hlavou ze strany na stranu, je schopen mirnych pohybt
na HKK. DKK spiSe pasivné lezi ve vyrazné€jsi zevni rotaci, po asistovaném nastaveni do

flexe v kolennich a kycelnich kloubech s oporou o plosky nohou udrzi flekéni nastaveni
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DKK, obé¢ vsak padaji do zevni rotace, opora o nohy je nedostate¢na. V této pozici neni

schopen zvednout panev nad podlozku. Provede pietoceni ze zad na bok a na bticho.

Orientacni neurologické vySetireni

Pacient je lucidni, neverbalné komunikujici, orientovany osobou i v okoli. Jazyk
plazi sttedem bez znadmek fascikulaci. Zkousky pyramidovych jevll zanikovych
a iritacnich na HKK negativni. Na DKK irita¢ni pyramidové jevy negativni. Mingazzini
pozitivni — neudrzi. Vysledky vySetieni reflexi jsou znazornény v Tabulce 1.

Tabulka 1. VySetfeni reflext

Reflex Vpravo Vlevo
Patelarni Nevybavny Nevybavny
Achillovy §lachy Nevybavny Nevybavny
Adduktort stehna Nevybavny Nevybavny
Medioplantarni Nevybavny Nevybavny
Epigastricky SniZeny SniZeny
Mezogastricky Snizeny SniZzeny
Hypogastricky Snizeny SniZzeny
Bicipitovy Nevybavny Nevybavny
Tricipitovy SniZeny SniZeny

4.2 Rozhovor s rodicem

Co pro vas bylo prvnim varovnym signalem, Ze se syn nevyviji tak, jak by mél?

Asi v pul roce zacal z polohy na bfisku pfepadavat zpatky na zada, m¢l té€Zkou hlavu
a nevzeprel se na rukou.

Co jste na zaklade téchto signalii podnikli?

Témét okamzitou névstévu synova pediatra. Na pediatrii mé ujist'ovali, ze nejde o nic
vazného, ze jsou kluci obecné pomalejsi, co se ty¢e motorického vyvoje, a ze bych neméla
srovnavat jeho vyvoj s rychlej§im vyvojem naseho prvniho ditéte. Ze se prosté mohou

lisit.
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Byla vam doporucena alespon néjaka forma rehabilitace?

Rehabilitaci jsem si svym zplisobem vynutila. Z pediatrie nés na fyzioterapii odeslali
tedy spiSe z preventivnich divodu.

Byla na fyzioterapii praktikovana Vojtova metoda?

Zpocatku ne, ale zdalo se, ze nakonec nezbyvala jind moznost. Dostali jsme par cviki
na doma a po Case bylo vidét mensi zlepSeni. Syn se zacal pretacet a byl schopen valet
sudy, coz byl potom vlastn¢ zptisob jeho lokomoce. Dal byl schopen zvednout hlavu, past
konicky, coz jsme povazovali za velky uspéch. Nicmén¢ zlepSovani po Case ustalo a my
se rozhodli zménit fyzioterapeuta. Dostali jsme tip na odbornici na Vojtovu metodu,
kterou navstévujeme dodnes. V 1ét¢ 2017 ztratil schopnost udrzet zvednutou hlavicku. Uz
jen vélel sudy.

Kdy zacali lékari uvazZovat o SMA jako mozné diagnoze?

V' 1 roce, po kontrolni navstévé u pediatra, jsme byli odeslani na neurologické
vySetieni. Tam jsme se bohuzel nedozvédéli nic nového — ze je to periferni hypotonie, Ze
to nema nic spole¢ného s poSkozenim mozku. V 15 mésicich probéhlo EMG vySetfeni
a vysledky napovidaly pro diagnézu SMA. Ta nakonec byla s jistotou potvrzena po
genetickém vysetfeni v fijnu 2017. V listopadu 2017 nasledovala jednorazova konzultace
na neurologii v Motole, ktera nam napsala zadost o aplikaci Spinrazy. Na pojistovné jsme
tedy zaZzadali podle paragrafu 16 o mimotfadnou uhradu. Na neurologii pfiSlo vzapéti
vyjadieni od pojistovny, Ze je potieba dodat vysledky svalovych testli (Pfiloha 7, Pfiloha
8). Ty nam pfisly az na konci ledna 2018. V té dob¢ uz jsme byli vedeni pod FN Brno.
Pojistovna se kladné vyjadiila asi do 14 dni od obdrZzeni dodatecnych vysledkii a na
zacatku bfezna 2018 prob¢ehla prvni aplikace. Nyni ma syn po aplikaci tii davek, ¢tvrta
aplikace by méla prob&hnout zadatkem kvétna 2018 a posledni v srpnu 2018. Zadali jsme
o Sest davek, pojistovna nam vSak schvalila 5 aplikaci, coz je pilro¢ni 1éc¢ba asi za 10
milion korun. Poté nasleduje opét zhodnoceni svalové sily a efektivity 1écby, a dalsi
zazéadani o tthradu 1éCby.

Vnimate efekt lecby? Pokud ano, zlepsuje se syniiv stav nebo se ,,jen* udrzuje?

Nékolik mésict pred prvni aplikaci se zacaly ptiznaky nemoci projevovat vic a vic —
pfiSel o schopnost elevace hlavi¢ky a stéZi se otaCel na bok a na bficho uz viibec. Po
aplikaci Spinrazy se zase zacal pietacet na bok i bticho. Citim, Ze ma vétsi silu v rukou
a zesilil mu 1 hlasovy projev a celkové se mi zdd mr$tné&jsi nez pred 1é€bou. Diiv mél

problém zvednout ruce i pod tihou obleceni, ted’ uz to neni takovy problém. Jsme vdécni
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za to, ze se jeho stav zlepSuje a jako uspéch bychom brali i ,,pouhé® ustaleni jeho
aktualniho stavu.

Byla pro Vas lécba Spinrazou jednoznacnda volba?

Rozhodné ano. Kdyz synovi diagnostikovali SMA, hned jsme hledali feSeni. Na
internetu jsem sledovala vysledky studii a déti, které se v zahrani¢i uz Spinrazou 1é€ily.
Vysledky byly ohromujici. Okamzité jsem védéla, Ze je to nase jedina nadéje a ze do toho
pujdeme.

Nese s sebou lécha i néjaka uskali, kterych se obavate?

Kromé nezadoucich ucinku, které 1¢k mize zptsobit, se obavam toho, ze véda nebude
postupovat tak rychle, jak bychom potiebovali. Nyni totiz mohou 1é¢bu na zaklad¢ studii
podstoupit jen pacienti do 12 let. Piestoze se snazim nemyslet na moc vzdalenou
budoucnost, neubranim se né€kdy otazce, co bude, az dosdhne tohoto véku nas syn
a situace bude stale stejna? Nebude mit narok na dalsi 1écbu, jako nemaji nyni déti starsi
12 let? Toto musi byt pro rodice otiesna situace, kdyz vi, ze existuje 1€k, ktery muaze
zmirnit ptiznaky této zavazné nemoci, ale oni jej pro své dit€ nemohou nijak ziskat

Jaké kompenzacni pomiicky vas syn pouziva?

Z lokomoc¢nich pomtcek pouziva zatim vozitko pro déti od znacky Bella’s Bumbas
(viz Obrazek 1). Béhem pftistich par mésicti chceme jest¢ zazadat o stander a postupné
malého vertikalizovat. Déale budeme pofizovat vhodnou jidelni stoli¢ku.

Co je pro vas nejlepsim zdrojem pro ziskavani informaci ohledné SMA?

Jednozna¢né internet. Jsme ¢leny ,,SMAKkG“, takze hodné informaci mam i z jejich
webové stranky www.smaci.cz. Dale sleduji rizné (i zahrani¢ni) skupiny na facebooku,
kde se sdruzuji rodiny s détmi se SMA, a kde jsou zvefejiiovany aktudlni informace
k onemocnéni a jeho 1é¢bé. Dalsim velmi vyznamnym zdrojem je Kolpingova rodina
Smecno. S neurologem fesime spise aplikace Spinrazy nez terapii.

Podstoupili jste s partnerem, dcerou a tietim, jesté nenarozenym ditétem genetické
vySetreni po zjisténi synovy diagnozy?

Ano, podstoupili. J& a partner jsme oba prenaseci, dcera ma diagnostikovano
pfenasecstvi a miminko nema potvrzené onemocnéni ani pienaSecstvi.

Jak vnimate spolupraci mezi jednotlivymi odborniky podilejicimi se na terapii?
Mpyslite, Ze je v tomto pripadé jejich spoluprace dulezZita?

Urciteé je lepsi, kdyZ se na terapii podili vice odbornikl, kteti jsou schopni
spolupracovat. Myslim, Ze se to velmi projevi na kvalit¢ navrzené terapie. Vzhledem

k tomu, Ze o synové diagndze vime teprve par mésicti neméli jsme ziejmeé moznost poznat

56


http://www.smaci.cz/

tu ucelenou terapii v pravém slova smyslu. Zatim mame zkuSenost s pediatrem,
neurologem, pneumologem, fyzioterapeutem a pracovniky rané péce. Musim fict, Ze
zpocatku ta provazanost mezi l1ékati nebyla moc znat. Pfipisuji to nejspis tomu, ze pediatr
se bézné s touto diagnozou nesetka, a tak nam nebyl moc schopen poradit. Od doby, co
jsme registrovani pod FN Brno je provdzanost mezi lékafi zietelnéjsi. To bude
pravdépodobné tim, Ze od té doby jedname se specialisty, které tato diagndza pftilis
nepiekvapi. Déle na tom ma velky podil naSe informovanost za kym zajit, o co zadat atd.
Za veskeré potifebné informace jsme vdécni pracovnici rané péce.

Co se mohou rodice v ramci rané péce dozvédet? A kde pracovniky rané péce se
zamérenim na SMA hledat?

Dozvi se naptiklad, na jaké pfispévky maji narok, jak o né pozdadat, kde sehnat
kompenzacni pomucky nebo za jakym odbornikem zajit v urcité situaci atd.

Na jaké prispévky ma tedy rodina s ditétem se SMA narok?

Z ptispévkll ma narok na piispévek na péci a mobilitu. Prvni jmenovany jiz dostava,
byl nam ale uznan nejleh¢i stupen. Proti tomuto rozhodnuti jsme se samoziejmée odvolali,
protoze déti s touto diagnozou dostavaji vEtsinou stupen 3. Rozhodnuti 0 pfezkoumani
stupné zavislosti miazeme oc¢ekavat cca do 1 roku od podani odvolani (doufame, ze to
bude trvat krat$i dobu). Pokud jde o ptispévek na mobilitu, tak nam zatim vyjadieni
nebylo doruc¢eno. Ob¢ zadosti jsme podavali ke dni 13. 12. 2017. Dale nam byl také
odsouhlasen zdravotni prikaz ZTP/P. Rodice déti se SMA mohou dale zadat napt. o
piispévek od nadace Dobry andél.

Na zdkladeé predchozich odpovédi, ocenila byste napr. lepsi informovanost pediatrii?

Rozhodné ano, jsou prvni, za kym rodice dit¢ s potizemi ptivedou. Ale chapu, Ze téch
diagnoz je tolik, Ze to zfejmé neni v jejich silach.

Jak vnima synovo postizeni vase dcera, jeho Starsi sestra?

Doma, kde ho neméa moznost porovnavat s ostatnimi détmi a kde je syn mobilni, bych
fekla, ze je to témet klasicky sourozenecky vztah zahrnujici hrani, ale 1 hadky. Jakmile
ale muze bratra porovnat s jeho vrstevniky, vnima jeho potize vic. Zatim ale jen ve
smyslu, Ze ji chybi se s nim prohanét po venku.

Jaké plany mate v ramci pohybové lécby?

Zatim doma cvi¢ime prvky z Vojtovy terapie. Ttikrat denn€¢ opakujeme 4 prvky
a obcas jesté navstivime fyzioterapeutku, aby zkontrolovala kvalitu cviceni. Zaroven
jsme uvazovali o zafazeni napi. Bobath konceptu a vice aktivnich cvi€eni (napt. plavani)

do terapie.
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Uvazujete o synove integraci do materske skoly (popr. pozdéji do zakladni skoly)?

Vzhledem k tomu, Ze syn podstupuje 1é¢bu Spinrazou je nutné, aby byl naprosto
zdravy, bez jakychkoli onemocnéni. Preventivné jsme se rozhodli ze Skolky odhlasit 1
nas$i dceru, abychom infek¢nim onemocnénim ptedesli. Nemame tedy zatim v planu do
Skolky ptihlaSovat ani syna. Zékladni $kola je pro nas velmi vzdalena budoucnost a do té
bohuzel v ramci této diagndzy nemdme moznost moc vidét. Kazdopadné vim, ze pokud
to syntiv stav umozni a on bude moci navstévovat skolu tak, jako jeho vrstevnici, je nutné
se Skolou vyjednat bezbariérovy pfistup a zafidit spoustu dalSich véci k jeho integraci.

Vite, na koho se v takovém pripadé obratit?

Jelikoz je rand péce poskytovand rodinam s détmi do 7 let, coz zahrnuje jesté
ptedskolni vE&k, jednoznacné bych se obratila opét na jeji pracovniky. Vim, ze tam mi
vzdycky dobfte poradi, co je potieba zafidit a za kym zajit.

O tom, ze Kolpingova rodina Smecno porada nejriznéjsi pobyty a akce pro pacienty
se SMA a jejich rodiny jisté vite. Zucastnili jste se jiz néjaké akce nebo ucast alespon
zvazujete?

Ano, o projektech Kolpingovy rodiny Smecno jsme moc dobfe informovani, ale zatim
jsme bohuzel neméli moznost (hlavné z ¢asovych diivodl) se jich zucastnit. Pokud to

vSechny okolnosti dovoli, je to v budoucnu urcité jeden z naSich pland.
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5 DISKUZE

SMA je geneticky podminéné nervosvalové onemocnéni, u né¢hoz neni znama
kauzalni 1écba. Zasadnim pfistupem zlistavd symptomatologicka péce, kterd spociva
predevsim ve spolupraci mezi riznymi odborniky. Dnes je vSak diky pokroku mediciny
a lepSimu porozuméni molekulérni genetiky umoznéno pacientim nabidnout prvni 1ék na
1écbu. Spinraza (nusinersen) je prvni schvaleny 1€k na SMA a jeho pozitivni ucinky jak
na motorické a respiracni funkce, tak na délku pacientova zivota jsou podlozeny mnoha
studiemi (Finkel et al., 2016; Haché et al., 2016; Chiriboga et al., 2016; Pachmann et al.,
2018). Zatim se jako jediny problém jevi fakt, Ze se neda 1écba indikovat u vSech pacientt
se SMA. Provedenych studii se Uc€astnily pouze déti se SMA typu I-III mladsi 12 let
(studie ENDEAR pro SMA | — déti mladsi 7 mésicu, studie CHERISH SMA Il a lll —
déti mladsi 12 let a studie NURTURE — novorozenci mladsi nez 6 tydnti s rizikem rozvoje
SMA). I pies tento fakt je v doporuc¢eném postupu 1é¢by uvedena indikace také pacientim
star§im 12 let. Zadné studie nebyly provedeny ani na 1é¢bu dospélych pacientii (SMA
typu IV) pomoci nusinersenu. Témto pacientim nelze tedy navrhnout odpovidajici
kritéria k hodnoceni efektu 1é¢by, tudiz je u nich zatim indikace Spinrazy vyloucena. O
tomto faktu se zminuje doporuceny postup 1écby nusinersenem (Spole¢nost détské
neurologie CLS JEP, 2018). Obavy ze strany rodie pacienta se SMA typu II (viz kapitola
4.2) spocivaji pravé v nedostupnosti 1é€by pro pacienty starsi 12 let. Jako dal$i problém
vnima vysoké naklady spojené s 1écbou, které nebudou schopni pokryt, neuzna-li jim
pojistovna pozadavky na dalsi lécbu. Vzhledem k tomu, Ze zatim je 1éCba Spinrazou
velmi efektivni a zlepSuje motorické dovednosti pacientll ,,hrozi®, ze vysledky testl
potiebnych k podani Zadosti nebudou spliiovat hranici bodti nutnych k indikaci dalsich
davek Spinrazy proplacené pojistovnou. Dosavadni pozitivni ucinky Spinrazy jsou
bezpochyby velkou nadéji pro vSechny rodi¢e déti se SMA. Ocekava se, Ze oSetiujici
1€kati déti se SMA budou tuto moznost 1é¢by roding nabizet, je vSak dilezité, aby ji
seznamili s faktem, ze 1€k zatim napomaha pouze zlepSeni stavu nikoliv vyléceni nemoci.
Rozhodnuti se pro lécbu Spinrazou mize tedy pro rodiCe a jejich déti znamenat nejen
nadé¢ji, ale také zna¢nou psychickou zatéz.

Po Spinraze je hned druhou nejslibngjsi 1éEbou AVXS-101, genova terapie vyvinuta
spolecnosti AveXis. Nevyhodou pro ¢eské pacienty je ale lokalizace klinickych studii
genové terapie. PrestoZe se v nejblizsi dobé chystaji i evropské studie, Ceska republika

V nich zahrnuta bohuzel neni (Lopes, 2018 a). Dosud ziskané udaje ze studii 1écby
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Spinrazou i genovou terapii maji charakter kontinualniho zlepSovani stavu pacienta. Je
vSak nutné stanovit jejich dlouhodobé ucinky a moznost preruSeni bez opétovného
zhorSeni ¢i fatalnich nasledki. DalSim cilem by mélo byt zapojeni také dospivajicich déti
a dospélych pacientti (Parente & Corti, 2018).

Kromé farmakologické (popt. genové) 1é¢by maji svlij vyznam v ucelené terapii také
pfistupy fyzioterapeutické a ergoterapeutické, ortopedicko-protetické, socialni aj.
Intervence vramci téchto oborti jdou ruku vruce, kdy odstranéni potizi jednim
odbornikem muze pomoci v odstranéni jiného problému odbornikem druhym. Napf.
prestoze primarnim cilem respiracni péce je ovlivnéni dechovych funkci, mizeme jeji
aplikaci zaroven ovlivnit poruchy polykani, skoliotické kiivky, a také tinavu a vydrz
béhem pohybové 1écby. Naopak ke zmirnéni dechovych obtizi mize pomoci napf.
operacni péce ve smyslu korekce deformit patete a panve, nebo fyzioterapeutické metody
ovliviujici posturalni a lokomoc¢ni aparat pacienta. V1iv na kvalitu pacientova zivota maji
krom¢ metod 1écebné rehabilitace, také slozky socidlni nebo specialné pedagogicka.

Hlavni ulohou fyzioterapie u pacienti se SMA je usilovani o zachovéani co
nejkvalitnéjsi funkce neposkozenych motorickych jednotek svald, coz ptispiva k udrzeni
funk¢nich schopnosti pacienta a kvality jeho Zivota. V rdmci respiracni fyzioterapie jsme
schopni ovlivnit dychaci potize pacienta spojené s oslabenim dychacich svald,
patologickymi dechovymi stereotypy a neefektivnim kaslem. Spravné provadéni
respiracni fyzioterapie ve smyslu podpory dechového stereotypu, posileni dychacich
svalli atd. mize sekundarné ovlivnit také ortopedické komplikace jako napt. vadné
postaveni hrudniku, skoliotickou kiivku patefe a stim spojené¢ deformity panve.

PrestoZe neexistuji kvalitni publikace potvrzujici schopnost fyzioterapie zastavit nebo
alespont zmirnit progresi skoliotické kiivky, mély by byt jeji prvky k ovlivnéni skolioz
Vv terapii vyuzity. Podle Garga (2016) totiz vys$i troven fyzickych funkci a udrzeni
pohyblivosti pacienta tzce souvisi se snizenim progrese skolibzy u pacientd
s neuromuskularnimi chorobami. Kalichman, Kendelker a Bezalel (2016) udavaji, Ze
terapie skolidzy pomoci cviéeni (bez korzetoterapie) je doporucovana zejména pacientim
s nedokoncenym ristem a kiivkou do 25° dle Cobba. K upravé skoliotické kiivky
muzeme vyuzit ptistupi primarné k tomu urcenych, a to prostiednictvim symetrického ¢i
asymetrického cviceni. V piipadé asymetrického cviceni je potieba, aby byl terapeut
v dané metod¢ dostatecn¢ edukovany. Nespravny piistup miize totiz snadno prubéh

ktivky jesté zhorsit. Bettany-Saltikov, Parent, Romano, Villagrasa a Negrini (2014)
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uvadgéji, ze spravné pouziti specifického cviceni by mohlo ptedejit korzetoterapii (nebo
alespon oddalit jeji indikaci) a snizit pocet nutnych chirurgickych zakrok.

Ve fyzioterapii pacienti se SMA maji relativné velké vyuziti metody na
neurofyziologickém podkladé. Prace se zaméfuje na metody a koncepty, které maji v CR
nejvetsi zastoupeni — Vojtova metoda reflexni lokomoce, Bobath koncept (NDT),
dynamickd neuromuskularni stabilizace, proprioceptivni neuromuskulérni facilitace
a senzomotoricka stimulace. Tyto metody zafazujeme do terapie zejména s cilem
dosahnut v ramci urcitych biomechanickych fetézcti optimalni koordinace a timingu
svald, jejichz motoneurony v prednich rozich misnich jesté nejsou poruseny (Noskova,
2017).

Lewelt et al. (2015) zkoumali ve své studii proveditelnost, bezpecnost a u¢innost
progresivniho resistentniho tréninku (PRT) na silu a motorické funkce u déti se SMA typu
I a l1l. Pfestoze rozdil ve svalové sile, métené pied zapocetim 12tydenniho tréninku a po
jeho dokonceni, nebyl markantni, pro tyto velmi slabé pacienty mohou byt i takto malé
zmény ve smyslu zlepSeni svalové sily vyznamné. Studie prokazala proveditelnost
a toleranci progresivniho resistentniho tréninku bez zjevného poklesu svalové sily nebo
motorické funkce. Nekteti terapeuti a dalSi poskytovatelé zdravotni péce se zdrihaji
doporucovat PRT kviili obavam z potencidlni ztraty sily anebo ze zranéni. Autoti doufaji,
ze poskytnutim dodatecného ujisténi o bezpecnosti tohoto druhu tréninku povzbudi
terapeuty k zatazeni PRT do terapie pacientt se SMA a podpoii také dalsi autory k
rozséhlej$im studiim na toto dalezité téma.

Vliv 12tydenniho tréninku na bicyklovém ergometru na stav pacientii se SMA typu
Il zkoumali ve své studii Madsen, Hansen, Preisler, Thogersen, Berthelsen a Vissing
(2015). Tento tréninkovy program absolvovalo 6 pacientll s SMA typu III a 9 zdravych
osob. Béhem 12 tydnli probéhlo 42 pilhodinovych cviceni pii 65-70 % VOmax
(maximalni objem vyuzitelného kysliku). VO2max, svalova sila, funk¢ni testy a ADL byli
vyhodnoceny pted a po tréninkovém programu. Ptestoze studie potvrdila pozitivni vliv
tréninku na zvySeni VO2max (u pacientll o 3%), potvrdila u pacientli také vyznamny
rozvoj Unavy, ktery vedl u jednoho pacienta k predéasnému ukonceni tréninkd a u tii
pacientll ke zvySené potiebé¢ spanku. Bylo by tedy vhodné déle zkoumat alternativni
tréninkové metody zaméfené na zlepSeni pohybovych schopnosti u pacientti se SMA,
které nebudou mit takovy vliv na rozvoj unavy.

U pacientli (predevSim détskych) je vhodné klasické fyzioterapeutické piistupy

obohatit napt. o hydrokinezioterapie, jelikoZ jednou z vyhod tohoto piistupu mtize byt
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také mozny rozvoj v socialni roving (Noskova, 2017). Uginky hydrokinezioterapie
V terapii pacientll se SMA jsou zkoumany jiz fadu let a jsou popsany v nékolika studiich
(Bussi & Mangosio, 1986; Cunha et al., 1996; Chali et al., 2016; Salem & Gropack,
2010). VSechny studie se shoduji na pozitivnich ucincich hydroterapie ve smyslu zlepSeni
¢i udrzeni motorickych funkci, zvySeni ¢i udrzeni svalové sily, zpomaleni progrese
ortopedickych deformit a zlepSeni ve vykonavani vétsiny ADL aktivit. Chali et al. (2016)
ve své studii na mySich modelech se SMA typu III demonstruji pozitivni ¢inky nejen
plavani, ale také dlouhodobého béhani. Uvadi, Ze dlouhodoby cvi¢ebni program vede u
mysich modelt k lepsi svalové odolnosti a ke zvyseni aerobniho vykonu.

Dalsi zpestieni fyzioterapie (vyuzitelné hlavné u déti) mize piindSet zooterapie. Ta
pro lécebnou rehabilitaci vyuziva nejcastéji psa (canisterapie) nebo koné (hipoterapie)
jako mozného terapeutického prostfedku. Fyzioterapie ndm tak ddvd moznost ovlivnit
nejen lokomoc¢ni a posturalni funkci pacienta, ale také zasahnout do oblasti jeho psychiky.
Holly a Hornacek (2005) popisuji ovlivnéni zejména pacientova sebevédomi,
sebeuvédomovani, emoci a mezilidskych vztahd. V piipadé kladného vztahu pacient-
zvite a negativni alergologick¢ anamnézy nam mize zooterapie pomoci pacienta
pozitivné psychicky naladit napt. pied zapocetim samotné pohybové 1€cby.

U vyse zminénych fyzioterapeutickych ptistupli nebyly ve spojitosti s 1écbou SMA
provedeny bud’to zadné studie nebo jich probéhlo jen velmi omezené mnozstvi. Je tedy
nutné aplikovat tyto metody individualnég, podle aktualnich potieb pacienta a podle jeho
obtiZi.

Vzhledem k faktu, Ze SMA postihuje postupné i svaly nezbytné k dychani, zastava
vyznamnou roli v 1é¢ebné rehabilitaci respiracni fyzioterapie. V ramci RFT se dba
pfedev§im na trénink dychacich svalli, na nacvik kasle a expektorace. Efektivitu
neinvazivni respiracni terapie u déti se SMA typu I zkoumali Bach, Niranjan a Weaver
(2000). Studie stoji na piedpokladu, Ze usazovani hlenu v dychacich cestach je pricinou
snizené¢ saturace hemoglobinu kyslikem, coz Ize feSit neinvazivni manualni
a mechanickou podporou expektorace. Tato hypotéza byla potvrzena a zavéru studie
vyplyva, ze pti vhodné ventilaéni podpote a dostate¢ném odstranéni sekretu z dychacich
cest je u pacienti se SMA typu | mozné ptedejit nutnosti provedeni tracheostomie. VIiv
neinvazivni ventilaéni podpory a mechanické exsuflace-insuflace na dychaci systém
pacientli se SMA typu I byl popsan také ve studii provadéné Chatwinem, Simonsem
a Bushem (2011). Ve studii prokézali, ze poskytovani neinvazivni plicni podpory hraje

V respiracni terapii vyznamnou roli — ndvrat domt, zvysSeni ocekdvané délky Zivota,
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v n¢kterych piipadech zabranilo poskytovani neinvazivni plicni podpory potiebu
intubace a invazivni ventilace. Finkel et al. (2018) tvrdi, Ze manudlni techniky respiracni
fyzioterapie v kombinaci s vyuzitim pfistroje CoughAssist by mély byt hlavni v terapii
airway clearance a mély by byt také pfistupné vSem nesedicim pacientim. Navzdory
prokazanému ucinku technik RFT v terapii pacientll se SMA, je jen u mala z nich RFT
aplikovana ihned po stanoveni diagnézy. Prvky RFT maji pfitom zasadni preventivni
vyznam a mély by se aplikovat okamzité po diagnostikovani SMA i bez zjevnych znamek
respiracnich potizi. Napi. zatazeni mechanické insuflace/exsuflace s vyuzitim pfistroje
CoughAssist by mohlo diky doporuc¢enému postupu z roku 2017 a moznosti vétSinové
(75%) uhrady 1é¢by pojistovnou prob&hnout diive, nez tomu bylo doposud. Je nezbytné,
aby se povédomi o této moznosti terapie a celkovém vyznamu vcasné RFT rozsitilo ke
vSem odbornikim podilejicim se na péci o pacienty se SMA. Pouze vcasna
a multioborova spoluprace muze totiz napomoci piedchazet zavaznym respiraénim
komplikacim a zajistit tak co nejvyssi kvalitu zivota pacienta se SMA.

Z dotazniku zodpovézeného rodi¢em pacienta se SMA typu Il (viz kapitola 4.2)
vyplyva, Ze nejvetsi podil na zajiSténi multidisciplindrni 1é¢by mé rana péce. Rand péce
zprostfedkovana Kolpingovou rodinou Smecno je poskytovana proskolenymi odborniky
po celé CR. Rodige si nejvice cenili rad ohledné socialnich davek, zadosti o kompenzaéni
pomiucky a 1é¢bu. Rodice diky pracovnikiim rané péce véd¢li, na koho se v konkrétnim
ptipad¢ obratit a o co jej pozadat. Diky témto radam byli rodice uSetieni Casove naroéného
hledani informaci na internetu, zbyte¢ného obchéazeni velkého mnozstvi odborniki a citili
se mnohem jist&ji. Jistotu rodicim mize poskytovat také péce nabizena v ramci
nervosvalovych center. Centra totiz garantuji multioborovy pfistup a klinické zkuSenosti
s touto diagnozou, coz jsou dvé zdkladni podminky pro kvalitni a efektivni
symptomatickou 1écbu SMA. Pfestoze zatim neni péCe v ramci center na takové Grovni,
aby odpovidala vSem potfebam pacienta, ve srovnani s béznou ambulantni péci je
momentalné nezastupitelnd (Haberlova, 2017). Haberlova (2017) tvrdi, ze hlavnim
problémem existence téchto center je persondlni pokryti a finan¢ni podpora sluzeb.
Reseni téchto problémii by mélo byt hlavnim cilem neuromuskuldrni sekce Ceské
neurologické spoleénosti CLS JEP.

V praxi muizeme pii vySetfovani pacienta se SMA vyuzit rtizné dotazniky.
K hodnoceni sobéstacnosti pacienta je vhodny test Barthelové (Ptiloha 1), test
instrumentalnich ¢innosti, funkéni test sobéstacnosti (Pfiloha 2). Pti testovani détského

pacienta nam muze byt ndpomocné také Funkc¢ni testovani u détskych progresivnich
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myopatii (Pfiloha 3). Pfestoze neni primarné vyvinuty pro testovani SMA, mizeme jej
vyuzit napt. pro sledovani progrese onemocnéni nebo pro sledovani ucinku 1é€by na
motoriku pacienta. Dal§im dotaznikem je The Children’s Hospital of Philadelphia Infant
Test of Neuromuscular Disorders (CHOP INTEND). Ten slouzi k hodnoceni
motorickych dovednosti pacientii se SMA typu I (Glanzman, 2010). Skala Hammersmith
Functional Motor Scale for SMA (HFMSE), ktera testuje funkcéni schopnosti a sleduje
progresi onemocnéni u pacientti se SMA typu Il a IIT (Glanzman, 2011). CHOP INTEND
patii spolecn¢ s HFMSE mezi testy, které je tieba podstoupit pfi zaddani o 1écbu
Spinrazou. Na zaklad¢ danych hranic pro SMA typu I-III, musi uchaze¢ o 1écbu
dosahnout urcitého poctu bodi v téchto testech, podle které¢ho je 1é¢ba schvalena nebo
naopak. Hodnotit kvalitu zivota déti se SMA nam umoziuje tzv. PedsQL 3.0
(neuromuskularni modul). Dotaznik hodnoti tfi kategorie — somatické, komunikacni

a rodinné fungovani (Kocova, 2017)
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6 ZAVER

Bakalatfskd prace je zaméfena na komprehensivni terapii u nervosvalového
onemocnéni spinadlni svalova atrofie. V zavislosti na jednom ze Ctyf typu tohoto
onemocnéni je pacientovi nastolena adekvatni péce. Pravé moznosti této péce napfic
riznymi obory shrnuje teoreticka ¢ast prace. V praci jsem predstavila moznosti dostupné
farmakologické 1€Cby a také 1€cby experimentalni, ktera je velkou nadéji pro pacienty se
SMA a jejich rodiny. V souvislosti s genovou terapii jsou v praci uvedeny jiz probihajici
1 teprve planované studie, které se pomalu $ifi do Evropy a jednou do nich snad bude
zapojena i CR. Z medicinské oblasti se zmifiuji také o moznostech ortopedické 16¢by a
opera¢nim feseni neuromuskularnich deformit patete.

Dale se v teoretické ¢asti zamé&fuji na fyzioterapeutické postupy vyuzitelné v terapii
pacientll se SMA. Jako nejzasadnéjsi z téchto postupi se jevi respira¢ni fyzioterapie,
ktera by méla byt indikovéana ihned po stanoveni diagnozy, a to i ptes to, ze se pfiznaky
respiracnich potizi nemusi projevit bezprostiedné poté. V ramci zachovani funkce jeste
nepostizenych motorickych neuronti shledavam jako vhodné vyuziti metod a konceptl
zalozenych na neurofyziologickém podklad¢, kdy napt. Vojtova metoda miize opét
napomoci i v oblasti respira¢nich poruch. S fyzioterapeutem by mél tuzce spolupracovat
predevsim ortoped, protetik a ergoterapeut. Idealné by se tito odbornici méli podilet na
doporuceni, piip. na procesu zhotoveni vhodnych pomicek. Pravé vycet
nejpodstatnéjSich lokomocnich a ortopedicko-protetickych pomiicek je dalsi soucasti
prace. Dale se zmifuji o moznostech péfe socialni a o integraci do Skol a b&zného
socialniho déni. Nedilnou soucasti multidisciplinarniho pfistupu v terapii pacientli s timto
progredujicim, nevyléCitelnym onemocnénim je také doprovazeni pacienta a jeho
blizkych v ramci paliativni péce.

Problematiku onemocnéni SMA v praxi piiblizuje kazuistika détského pacienta se
SMA typu Il a dotaznik zodpovézeny jeho rodi¢em v praktické Casti této prace.
Prostfednictvim dotazniku bylo umoznéno sledovat prib¢h pacientova onemocnéni,
prib&h nasledné 1écby Spinrazou a také provazanost jednotlivych oborl. Kazuistika
a dotaznik mi poskytli moznost zaméfit se nejen na pacienta a samotné onemocnéni SMA,
ale také na vnimani této nemoci a jeji feSeni z pohledu pacientovy rodiny. Pro
prehledngjsi a snaz$i vySetieni pacienta se SMA uvadim v pfilohach vycet dotaznikl

a testt vhodnych mj. prave u pacientl s touto diagnézou.
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Jednim z cili této prace bylo zpracovat a piedlozit co moznd nejnovejsi
a nejspolehlivejsi informace k problematice 1é¢by SMA a zdlraznit zasadni vyznam
multidisciplinarniho pfistupu v terapii pacientl stimto onemocnénim. Snad tyto
informace a poznatky budou jednou napomocné at uz nékterému ze zminénych
odbornikli podilejicich se na 1écbé SMA, pacientim se SMA nebo jejich rodindm

a pec€ujicim osobam.
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7 SOUHRN

Bakalatskéd prace se zabyva ucelenou rehabilitaci u pacientli se spindlni svalovou
atrofii. Toto nervosvalové onemocnéni miize postihovat déti 1 dospélé. Z praktického
hlediska lze SMA dé¢lit na 4 typy. NejcastéjsSim typem SMA je typ I, ktery (spole¢né
s typem I a III) postihuje déti. SMA typu IV je onemocnéni dospélého véku a tvoii asi 15
% ze vSech ptipadl. Mezi nejCastcjsi projevy SMA patii svalova slabost, hyporeflexie az
areflexie a fascikulace. S témito projevy jsou spojené také pridruzené komplikace, jako
ortopedické deformity, vznik kontraktur, respiracni potize, motorické poruchy a u déti
poruchy vyvoje. Tyto ptiznaky mohou provazet vS§echny typy SMA, avSak mira progrese,
mira zavaznosti a doba jejich nastupu se v ramci jednotlivych typt lisi. Klinické projevy
SMA a s nimi spojené komplikace jsou feSeny mezioborové. Diilezita je v€asna vzajemna
spoluprace odbornikti, kterd podmiiuje kvalitu péce o pacienta se spinalni svalovou
atrofii.

Ve farmakologické 1é€be spindlni svalové atrofie se nyni do popiedi dostava 1ék
Spinraza (nusinersen — G¢inna latka), ktery je od ¥ijna 2017 dostupny také v Ceské
republice. Vzhledem ke kritériim indikace této 1éCby je Spinraza aplikovana pouze urcité
skupiné¢ vhodnych uchazeci. Ostatni pacienti maji moznost z farmak uZzivat valproat
sodny nebo fenylbutyrat sodny.

Nedilnou soucasti 1écebné péce je také fyzioterapie. U SMA je stéZejni zejména
respiracni fyzioterapie ovliviiujici dechovou soustavu a pohybovou slozku dychani,
k jejichz poruSe dojde téméf vzdy u vSech typu SMA. Klasické techniky respiracni
fyzioterapie, jako autogenni drenaz, aktivni cyklus dechovych technik atd., Ize doplnit
0 mechanickou podporu pfistrojem CoughAssist za t¢elem usnadnéni expektorace. Ve
fazi vyrazn€ zhorSenych dechovych funkci a ve fazi respira¢niho selhani je nezbytné
zaradit do terapie neinvazivni nebo invazivni ventilacni podporu. Z fyzioterapie lze do
terapie dale zaradit techniky ovliviiujici polykéani (orofacidlni stimulace), protahovaci
cviceni k ovlivnéni kontraktur a techniky podporujici motoricky vyvoj pacienta (Vojtova
reflexni lokomoce, Bobath koncept aj.) a také techniky k ovlivnéni skoliézy (metoda K.
Schrotové, Klappova metoda aj.).

Na 1écbé kontraktur a deformit patefe se miZze podilet také ortoped, ktery voli
konzervativni nebo operativni pfistup. Konzervativni lécba kontraktur spociva v aplikaci

ruznych typt koncetinovych ortéz. Konzervativné se piistupuje také k 1é€b¢ skoliotické
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ktivky patete pomoci korzetu €i trupovych ortéz. V ptipadé indikace operativni 1écby se
ktivka koriguje zavedenim transpedikularnich Sroubd.

Spolupraci mezi nékolika odborniky by mély byt navrzeny také vhodné kompenzaéni
pomiicky, jejichz pouzivani trénuje s pacientem ergoterapeut. Do jeho kompetence dale
spada trénink jemné a hrubé motoriky, pfizpiisobeni prostiedi a zlepSeni sebeobsluznych
dovednosti. Na co nejvice moznou sobéstacnost, zaclenéni se do kolektivu a na vzdélani
dba také socialni pracovnik a odbornik specialni pedagogiky.

Potvrzeni diagndzy SMA ma bezpochyby dopad nejen na kvalitu Zivota pacienta, ale
také jeho rodiny a blizkych. Proto je vhodné zaradit do komprehensivni terapie také
moznost odborné pomoci poskytované psychologem. Jiz v dob¢ stanoveni diagnézy
tohoto nevylécitelného onemocnéni by méla fungovat péce paliativni. VSechny slozky
multidisciplindrniho tymu maji zajem na udrZeni anebo zlepSeni nezavislosti pacienta

a tim na zlepSeni kvality jeho zivota po vSech strankach.
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8 SUMARRY

The bachelor thesis deals with a consistent physiotherapy at patients with spinal
muscular atrophy. This neuromuscular disease can affect children as well as adults. From
the practical point of view the SMA can be divided in 4 types. The most frequent SMA
type is type Il, which (together with type | and 111) affects children. The SMA type IV is
disease of the adult age and creates about 15 % of all cases. The most frequent SMA
symptoms include amyosthenia, hyporeflexia up to areflexia and fasciculation. These
symptoms are connected also with allied complications as orthopedic deformities,
occurrence of contractures, respiration problems, movement disorders and
dysontogenesis at children. These symptoms can go along with all SMA types,
nevertheless the progression rate, importance rate and time of their accession differs
within individual types. SMA clinical symptoms and connected complications are
interdisciplinary-solved. Early mutual cooperation of specialists is important, it
implicates the care of patient with the spinal muscular atrophy.

The medicament Spinraza (nusinersen — active substance), which has been available
also in the Czech Republic since October 2017, gains ground in the pharmaceutical
therapy of the spinal muscular atrophy now. With regards to indication criteria of this
therapy Spinraza is applied only to a certain group of suitable aspirants. Other patients
have possibility to use sodium valproate or sodium phenylbutyrate of pharmacotherapy.

Physiotherapy is also an integral party of the therapy. Respiratory physiotherapy is
fundamental at SMA, it affects the respiratory system and movement component of
breathing, disorders of which occur almost always at all SMA types. Classical techniques
of the respiratory physiotherapy as autogenic drainage, active cycle of breathing
techniques etc. can be completed by a mechanical support with the CoughAssist device
to make expectoration easier. In the phase of expressively impaired respiratory functions
and in the phase of the respiratory failure it is necessary to implement a non-invasive or
invasive ventilation support to the therapy. Furthermore techniques affecting swallowing
(orofacial stimulation), stretching to affect contractures and techniques supporting the
motoric patient’s motoric development (Vojta reflex locomotion — Vojta therapy, Bobath
concept etc.) as well as techniques to affect the scoliosis (the Schrot method, Klapp
method etc.) can be included from physiotherapy in the therapy.

Also the orthopedist can take part in the contracture and spinal deformity therapy,

which chooses either a conservative or operative attitude. The conservative therapy of
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contractures insists in application of various types of limb orthosis. Therapy of the
scoliotic spinal curve by means of a corset or scoliosis brace prove also the conservative
attitude. In case of indication of a surgery therapy the curve is rectified by means of
transpedicular screws.

By cooperation of several specialists also suitable compensation aids should be
suggested, the use of which the ergo-therapist trains with the patient. Training of fine and
rough motor skills, adaptation to the environment and improvement of self-servicing
skills fall among his competences as well. A social worker and special education
specialist care of the most possible self-sufficiency, integration into collective and
education, too.

Confirmation of the SMA diagnosis affects not only the patient’s quality of life
without doubts, but also that one of his family and home-folk. That is why it is suitable
to include also possibility of a specialized help provided by the psychologist to the
comprehensive therapy. The palliative care should function already in the time of setting
the diagnosis of this incurable disease. All components of the multidisciplinary team are
interested in keeping or improving the patient’s independence and so in improvement of

his quality of life in all respects.
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10 PRILOHY

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

BARTHELOVE TEST ZAKLADNICH VSECHNICH CINNOSTI
Activity Of Daily Living = ADL

o , xe . Bodové
Cinnost Provedeni ¢innosti ,
skore
1. schopnost najedeni a samostatné bez pomoci 10
napiti s pomoci 5
neprovede 0
2. oblékani samostatné bez pomoci 10
) s pomoci 5
neprovede 0
3. koupsni samostatné bez pomoci 10
- woup s pomoci 5
neprovede 0
4. osobni hveiena samostatné nebo s pomoci 5
) e neprovede 0
. v pIn¢ kontinentni 10
5. kontinence moci . . ,
obcas inkontinentni 5
inkontinentni 0
. . In¢ kontinentni 10
6. kontinence stolice pne X¢ . .
obcas inkontinentni 5
inkontinentni 0
7 pousiti WC samostatné bez pomoc 10
‘P s pomoci 5
neprovede 0
samostatné bez pomoci 15
" . Ve s malou pomoci 10
8. presun luzko — zidle .. P .
vydrzi sedéet 5
neprovede 0
samostatné nad 50m 15
o . s pomoci 50 m 10
9. chiize po roviné P ,
na voziku 50 m 5
neprovede 0
10. chiize vo schodech samostatn¢ bez pomoci 10
) P s pomoci 5
neprovede 0
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Hodnoceni stupné zavislosti:
0 — 40 bodii — vysoce zavisly

45 — 60 bodl — zavislost stiedniho stupné
65 — 95 bodi — lehké zavislost
100 bodl — 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 probléma ,” L Oblékani/sviékani
: - horni poloviny téla
b
N
. . I \
Socialni ¢ *Oblékani/sviékani

interakce spodni poloviny
\téla

i
{

z o
1 Pouziti WC
|

lI

J

!

7 Kontrola

moceni

~
Chuze .
Jizda na voziku ™.~ _ -~ Pfesun z postele

na zidli/vozik

do vany/sprchy na toaletu

Uplna samostatnost .
Modifikovana samostatnost A DO IR R TOnRY

Dozor

Minimalni asistence (méné nez 25%)
Stiedni asistence (25% az 50%)
Velkéa asistence (50% az 75%)
Uplna asistence (75% az 100%)

“NWHrO | OON
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Ptiloha 3. Funkcni testovani u détskych progresivnich myopatii (Haladova,
Nechvatalova, 2005)
Orientac¢ni hodnoceni lokomoce
0. stupen: nechodi, lezici nemocny
1. stupeii: nechodi, pohybuje se na voziku s oporou
. stupeint: chodi, nevstane ze zidle a nechodi po schodech
. stupen: chodi, vstane ze zidle, ale nechodi po schodech

. stupen: chodi po schodech s pomoci a ndhradnim stereotypem

wm RN W N

. stupeii: chodi i po schodech samostatné bez ndhradniho stereotypu

[

. Mobilita vleze

0. stupen: vleze se nepohybuje

—

. stupen: oto¢i se na bok
. stupeii: z lehu na zadech se otoc¢i na bticho a zpét
. stupeii: z lehu na biise zvedne horni ¢ast trupu od podlozky

. stupeit: z lehu na zadech s pokréenymi koleny zvedne panev od podlozky

o B~ W

. stupent: z lehu na zadech s natazenymi DKK zvedne panev od podlozky, planty
opteny, fixace

kotniku

2. DrZeni a pohyb hlavy

0. stupen: vleze hlavou nepohybuje

1. stupeni: vleze hlavu otaci, vsed¢ hlavu neudrzi
2. stupeni: vsed€ hlavu udrzi, ale nepohybuje s ni
3. stupeni: vsed¢ predklani, zaklani a otaci hlavu
4. stupen: z lehu zvedne hlavu
5

. stupeii: pii vSech pohybech trupu jsou pohyby hlavou norméalni

3. Sed a pohyby vsedé na stoli¢ce (planty opieny o podlozku)
0. stupen: nesedi

1. stupeii: sed pouze s oporou

. stupeii: sed s oporou jen o horni koncetiny

. stupeni: sed bez opory

. stupeni: rovnovaha vsedé — upazeni vsedé

wm B W

. stupeii: vsedé predklon a zpét do sedu:
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a) s pomoci

b) ndhradnim stereotypem

¢) spravné provedeny piedklon a zpét

. Stupen:
. Stupen:
. stupen:
. stupen:

. stupen:

. Klek

. stupen:
. stupen:
. stupen:
. stupen:
. stupen:

. Stupen:

6. Stoj

wm RN W

W NN O N

. stupen:
. Stupen:
. Stupen:
. stupen:
. stupen:

. Stupen:

. Sed z lehu na zadech — dolni konéetiny natazeny

neposadi se

posadi se s pomoci

posadi se sam, nahradnim stereotypem
posadi se rovn¢ pomoci obou HKK

posadi se rovn¢ pomoci jedné HK

nekleci

sed na patach

klek ,,na Ctyfech

prosty klek s dopomoci

ze sedu na patach do prostého kleku

rovnovaha v prostém kleku

nestoji

stoji s oporou

stoji bez opory

vztyk ze zidle s dopomoci

vztyk ze zidle nahradnim stereotypem

rovnovaha ve stoji — predklon ze stoje a zpét:

a) ndhradnim stereotypem

b) spravné provedeny piedklon a zpét

¢) stoj na jedné DK

. Stupen:
. Stupen:
. stupen:

. stupen:

. Vztyk z lehu na zadech — dolni koné¢etiny natazeny

nevstane z lehu
vstane s pomoci
vstane sam nahradnim stereotypem

vstane pouze Splhanim
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. Stupen:

. Stupen:

. Diep

. stupen:
. Stupen:
. Stupen:
. stupen:
. stupen:

. stupen:

vstane s oporou o HKK nebo oto¢enim na bok, ale bez Splhani

vstane spravné

nedokaze ani podiep

podiep S oporou

dfep na Spickach a vztyk s oporou

podfep se stazenim bficha a panve pod sebe a zpét do stoje
drep na Spickach a vztyk bez opory

dfep na celych chodidlech a vztyk bez opory
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