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Abstrakt

Rozstépy orofacidlniho komplexu jsou nejcastéj$imi vrozenymi vyvojovymi vadami.
Mezi tyto vady fadime i Pierre Robinovu sekvenci vyznacujici se mikrognacii,
glossoptozou a obstrukei hornich dychacich cest, nasledkem kterych se ¢asto vytvori i
izolovany rozstép patra typu ,,U* nebo ,,V*. Mezi dalsi klinické projevy fadime i
problémy s pfijmem potravy, obstrukéni spankovou apnoy a /nebo gastroesofagealni
reflux. Podstatou 1éCby je prevazné zajisténi dychacich cest a prospivani ditéte po
narozeni za pouziti konzervativnich ¢i invazivnich ptistupti v I€¢bé. Zvoleni postupti a
metod 1éEby by mélo byt zalozeno na spolupraci multidisciplinarniho tymu.

Prakticka cast se snaZzi pomoci dotaznikové metody zjistit obtize, které se vyskytuji
nejéast&ji u pacientti v CR a v zahrani¢i spolu s rozdily v managementu jejich 1é¢by.
Déle se snazime zjistit, zda je vétsi procento pacientl, kteti podstupuji
fyzioterapeutickou péci z diivodu opozdéného neuromotorického vyvoje. Druha cast se

vénuje vyskytu vadného drzeni téla v souvislosti s diagnézou PRS u déti od 4 — 6 let.

Abstract

Clefts of orofacial komplex are the most common birth development defects. One of
them is Pierre Robin sequence, which is characterised by presence of micrognathia,
glossoptosis and upper airway obstruction. Because of these symptoms, isolated cleft
palate ,,U* or ,,V* shaped is part of the diagnose. Other clinical manifestations are
feeding difficulties, obstructive sleep apnea syndrome and / or gastroesophageal reflux
disease. The aim of the treatment is to secure the airway and the child’s thriving after
birth by using conservative or invasive treatment methods. Choosing of methods and
procedures should be established by multidisciplinary cooperation.

The other part of diploma thesis is trying to find out, which clinical manifestation are
the most common in patients from the Czech Republic compare to foreign patients and
the differences in management of the treatment. Futhermore we are trying to investigate,
whether there is higher percentage of patients with delayed neuromotor development
among PRS patients, which are under physical therapy. The last part is trying to find out

the relationship between the poor posture and PRS diagnose in children age 4 — 6 years.
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SEZNAM ZKRATEK

AD autozomaln¢ dominantni

ALTE nahla zivot ohrozujici udalost

AR autozomaln€ recesivni

CL rozStép rtu

CLP roz§tép rtu a patra

CP rozStép patra

CPAP ventilace kontinualnim pozitivnim pretlakem
FADS fetalni akineticka sekvence

FFTs facilita¢ni techniky pro pfijem potravy
GERD gastroesofagealni refluxni choroba
MDO distrakce mandibuly

MR magnetickd rezonance

NET neurovyvojova terapie

NFR neurofunk¢ni reorganizace

NGT nasogastricka sonda

NPA nasofaryngealni trubicka / premosténi
ORT orofacialni regulacni terapie

OSAS syndrom obstruk¢éni spankové apnoe
PEBP desticka s pre-epiglotickym knoflikem
PEG perkutanni endoskopicka gastrostomie
PPT polohovéni na biicho

PRS Pierre Robinova skevence

RH respira¢ni handling

SIDS syndrom nahlého iimrti novorozence
TLA adheze jazyk — ret - labioglossopexe
UAO obstrukce hornich dychacich cest

Uz ultrazvuk

VDT vadné drzeni téla



Diplomova prace Vyznam fyzioterapie v progndze pacientl s PRS

Uvobp

Tato diplomova prace byla vytvofena v navaznosti na moji bakalafskou praci
»Moznosti fyzioterapie u pacientll s Pierre Robinovou sekvenci®, ktera byla resersi na
toto téma.

Rozstépové vady orofacialni oblasti patii mezi nejvétsi  skupinu
kranioafacidlnich malformaci u lidi (Beaty et al. 2016; Paranaiba et al. 2010; Eppley et
al. 2005; Murray 2002; Martinez-Ten et al. 2017). Mezi tuto skupinu fadime 1 Pierre
Robinovu sekvenci, ktera se vyznacuje vyskytem triddy ptiznakd: mikrognacii,
glossoptdézou a obstrukci hornich dychacich cest (Nunes da Costa & Matias 2014;
MRCS et al. 2017; Cohen et al. 2017). Dalsi klinické obtize, které se Casto vyskytuji ve
spojitosti s touto diagndzou, jsou problémy s piijmem potravy, gastroesofagealni reflux
a syndrom obstrukéni spankové apnoe. VSechny tyto modality mohou mit vliv na
prospivani ditéte a jeho nasledny vyvoj jak neuromotoricky, tak kognitivni.

Diplomova prace v teoretické casti shrnuje nové poznatky ohledné Pierre
Robinovy sekvence a obtize s touto diagnézou spojené a to prevazné ze zahrani¢nich
zdrojii. Snahou bylo popsat nové klasifikace, postupy a ptistupy v 1é€be¢, rehabilitacni
koncepty a metody, které 1ze pouzit a slozeni multidisciplinarniho tymu.

Vyzkumna ¢ast se déli na 2 Casti. V prvni je porovnani dat ziskanych
nestrukturovanym dotaznikem od rodicti diagnostikovanych pacientii s PRS u nas
v Ceské republice a v zahrani¢i. Ptali jsme se na vyskyt obtizi u téchto déti. To nam
poda informace o tom, co je pro lékaie stézejni, aby stanovili diagnézu PRS. Dale nés
zajimal neuromotoricky vyvoj, zda byl opozdén a zda podstoupili fyzioterapeutickou
péCi. V neposledni fadé zkoumame jaké techniky a postupy jsou voleny u nas a
v zahrani¢i pro feSeni obstrukce hornich dychacich cest (UAQO) a problémil s piijmem
potravy pro lepsi prospivani ditéte.

Ve druhé ¢asti jsme se zaméftili na déti ve véku 4 — 6 let, které podstoupili

kineziologické vySetfeni zamétené na vyskyt vadného drZeni téla (VDT).
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1 ROZSTEPOVE VADY OROFACIALNIHO KOMPLEXU

Orofaciadlni rozstépy, mezi které patii rozStép rtu (CL), rozstép patra (CP) a
jejich kombinace — rozstép rtu i patra (CLP), zastupuji nejvétsi skupinu kraniofacialnich
malformaci u lidi (Beaty et al. 2016; Paranaiba et al. 2010; Eppley et al. 2005; Murray
2002; Kiichler et al. 2018), s prevalenci ptiblizn€ 1 na 700 - 1000 zivé narozenych déti
(Beaty et al. 2016; Dabadie et al. 2016; Hadadi et al. 2017; Richman & Schutte 2017,
Murray 2002; Martinez-Ten et al. 2017). Variabilitu prevalence ovliviiuje etnicka
narodnost a geograficky pivod (Baxter & Shroff 2011; Kiichler et al. 2011; Beaty et al.
2016; Murray 2002; Lu et al. 2007).

Rozstépy fadime do tzv. monstrozit - velké vrozené vady (strukturdlni), napadné
na prvni pohled (MUDr. Peterka, Miroslav 2007; Peterka & Novotna 2010). Vznikaji
béhem embryonalniho vyvoje a raného fetdlniho vyvoje. Tato vada nevznika
rozStépenim puvodnich struktur, jak nam naznacuje nazev, nybrz nespojenim struktur,
které by za fyziologickych podminek mély splynout v v jeden celek. (MUDr. Peterka,
Miroslav 2007; Peterka & Novotna 2010; Sadler 2011).

Tyto kongenitadlni anomalie se mohou objevit v riiznych rozsazich a variacich
deformit anatomie oralni dutiny (Eppley et al. 2005). Vyskyt roz§tépa miize byt jak ve
form¢ izolované, tak i1 jako soucést rGznych syndromii. Asi u 50% postizenych se
vyskytuji 1 dalsi abnormality. Toto Cislo je vétSi u déti s izolovanym rozstépem patra
(Dabadie et al. 2016; Lu et al. 2007)

I ostatni obli¢ejové struktury mohou byt u déti postizeny rozstépem, avSak
pievladajici majoritni skupinu tvoii ptipady s jednou ze tii nejcastéjsich forem (CL, CP,

CLP) (Beaty et al. 2016).

1.1 Pri¢iny vzniku

Existuje n€ékolik zndmych environmentalnich rizikovych faktorti a nasobné vice
genil, které podminiuji vznik rozstépu, coz vypovida o tom, Ze etiologie je komplexni a
heterogenni (Beaty et al. 2016; Murray 2002). Proto dédicnost oznacujeme jako

multifaktoridlné podminénou, kdy se jedna o kombinaci genetickych a epigenetickych

faktorti. (MUDr. Peterka, Miroslav 2007; Duskova 2007; Kiichler et al. 2018).

11
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1.2 Prenatalni vyvoj orofacialnich struktur

Utvareni kraniofacialniho komplexu je slozity proces ptresné¢ nacasovanych
udalosti, které nastanou relativné brzo v emryondlnim vyvoji obratlovcti (Wilderman et

al. 2018; Hall 2010).

1.2.1 Vyvoj obliceje

Vyvoj obliceje a ust zacina velmi Casné v tehotenstvi (Beaty et al. 2016),
pfevazné v prvnich 10 gestacnich tydnech (Wilderman et al. 2018). VétSina struktur na
hlavé ma sviij ptivod v bunkkdch neurélni ity (Schoenwolf et al. 2015). Tyto buiiky se
zacnou oddé¢lovat z neurdlni trubice a pfesouvaji se ventralng, aby mohly vytvofit ¢tyfi
tzv. branchiadlni (zaberni) oblouky (Tan et al. 2013; Baxter & Shroff 2011; Schoenwolf
et al. 2015), které jsou prekurzory pro svaly, cévy, kosti, chrupavky a dalsi tkané
obliceje, krku a faryngu (Adams et al. 2016; Marcellus 2001; Tan et al. 2013).

Nejran€j$i tvar obliceje se objevuje ve 4. tydnu (Quo et al. 2017). Tehdy se
objevi obli¢ejové vybézky z 1. Zaberniho oblouku kolem stomodea — primitivni Usta.
Laterdln¢ od stomodea se vyviji parové maxilarni vybézky, kaudalné¢ parové
mandibularni a kranidln¢ frontonasalni vybézek (Sadler 2011; Quo et al. 2017; Adams
et al. 2016). Horni 1 dolni cCelist maji spolecny zdklad, nasledné¢ se vSak vyvoj
mandibuly li$i a maxila se nadéle vytvaii se zbytkem orofacialniho komplexu (Tan et al.
2013). V 5. tydnu prenatalniho vyvoje se tvoti nosni jamky kvtili vchlipovani ¢ichovych
plakod. Kolem nosnich jamek se zane vytvaret tkanovy val, ktery se stava zakladem
nosnich vybézkli — medialnich a laterdlnich (Sadler 2011). Mezi 30. — 60. dnem
embryonalniho vyvoje se vyviji oronasalni dutina (Peterka M., Hrudka J., Tvrdek M,
Veleminska J., Panczak A., Borsky J., Likovsky Z. 2012; Sadler 2011). Maxilarni
vybézky se od 5. — 7. tydne zvétSuji medidlnim smérem a pfitlacuji medidlni nosni
vybézky ke sttedu, az spolu srostou a tim vznikne intermaxilarni segment se slozkou pro
vznik rtu, horni ¢elisti a patra (Sadler 2011). Mezi 37. — 40. dne rostou patrové ploténky
z maxilarniho vybézku podél jazyka, poté se zacnou zvedat do horizontalni polohy nad
hibet jazyka a vytvofi sekundarni patro (Hovorakova et al. 2005; Hovorakova et al.
2006; Sadler 2011; Marcellus 2001; Giudice et al. 2018). Sekundarni patro se dale
vpiedu za€ina spojovat s trojuhelnikovitym priméarnim patrem, kde na jejich rozhrani
lezi foramen incisivum. Zaroven stim roste nosni septum doli a piikladad se

k vytvofenému patru (Sadler 2011). Podminkou horizontalizace je dostatek prostoru nad
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jazykem, na ktery ma vliv rast tzv. Meckelovy chrupavky (prvni skeletdlni element
dolni celisti) doptedu (Quo et al. 2017; Giudice et al. 2018). Meckelova chrupavka pak
tahem posouva jazyk timto smérem a vytvoii potfebny prostor (MUDr. Peterka,
Miroslav 2007; Tan et al. 2013).

V posledni dobé tedy kolem 60. dne embryonalniho vyvoje se dostate¢né velké
patrové ploténky spoji a srostou dorzalnim smérem (MUDr. Peterka, Miroslav 2007;
Giudice et al. 2018). V tomto ¢asovém obdobi se zacinad formovat tvrdé a mekké patro
(Lee & Doyle 2012).

Kdyz se ve vyvoji dosahne relativné normalnich embryonalnich struktur, plod se
zacne pohybovat véetné pohybil na obliceji. Nedostatek pohybu oblicejovych struktur
muze vézt ke vzniku ur€itych sekundéarnich deformit, jako jsou: mald usta, trismus,
microretrogndcie a zmény na patfe — uvula bifida, submuko6zni rozstép nebo rozstép

patra (Hall 2010).

1.2.2 Kriticka a senzitivni perioda vzniku rozstépu

Faktor, ktery vyvolava defekt, mtze pusobit pouze, pokud se tzv. kritickd
perioda vyvoje cilového organu piekryva se senzitivni periodou bun¢k tohoto organu
pro dany zevni faktor.

Kritickd perioda je faze ve vyvoji, kdy jsou urcité organy citlivéjsi na poskozeni.
Perioda senzitivni oznacuje obdobi, kdy jsou diferencujici buiiky senzitivni na ptisobeni
zevnich faktorti, avSak zalezi na druhu a déavce faktoru (Peterka & Novotnd 2010;
MUDir. Peterka, Miroslav 2007).

Existuji 3 kritické periody pro vznik riznych rozstépu, které jsou mezi 27. — 60.
dnem vyvoje (Peterka M., Hrudka J., Tvrdek M, Veleminska J., Panczak A., Borsky J.,
Likovsky Z. 2012).

Izolovany rozs§tép muize vzniknout na podkladé nespojeni patrovych plotének
z divodu jejich hypoplazie nebo zablokovanim jejich horizontalizace a tim 1 spojeni,
kvlili nevytvoteni volného prostoru nad jazykem (viz kapitola 1.2.1), pro nedostate¢ny
rist Meckelovy chrupavky. Timto mechanismem se nejcastéji popisuje vznik Pierre

Robinovy sekvence (Tan et al. 2013; MUDr. Peterka, Miroslav 2007).
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CLP
CL CP

25 40 55 60

Obrazek 1: Kriticka perioda vzniku orofacialnich roz$tépu u clovéka. Podle poctu napadenych struktur
vznikaji bud’ rozstépy rtu a Celisti (CL), rozstépy celkové (CLP), ¢i isolovany rozstép patra (CP),
prevzato a upraveno z Peterka et al. (2012)

Na obrazku 1 vidime, ze kritickd perioda vzniku CLP se nachdzi mezi 25. — 60.
dnem. Tu lze rozd€lit na dalsi 3, ve kterych mtze dojit ke vzniku izolovaného CL, CP
nebo PRS. 1. perioda, kritickd pro CL, nastava mezi 25. — 40. dnem. Navazuje na ni
2. kriticka perioda pro vznik izolovaného CP, tedy od 40. — 55. dne embryondlniho
vyvoje. Mezi 55. — 60. dnem se vyviji mandibula, je to zaroven i obdobi 3. kritické
periody pro vznik PRS — z divodu hypoplazie Meckelovy chrupavky se jazyk neoddali
od stropu dutiny ustni, nedojde tak k horizontalizaci a naslednému splynuti patrovych
plotének a vytvofi se rozstépu patra v ramci PRS, kviili mechanickému utlaku jazykem,
ktery piekazi. Teratogen ptisobici mimo periodu 25. — 60. dne embryonalniho vyvoje uz

nemiize vyvolat vznik izolované¢ho CL/CP, CLP nebo PRS.

W [o)

1.3 Prenatalni diagnostika rozstépu

Ultrazvukovy (UZ) screening je zlatym standardem pro zhodnoceni fetalnich
deformit. Kviili generalizaci téchto screeningli se také zvysil pocet zjisténych vad u déti
(Wang et al. 2011; Martinez-Ten et al. 2017). To ndm pomaha, abychom zajistili
psychologickou pfipravu rodici a porod v iadné vybaveném zatizeni, kde budou
ptipraveni na komplikace, které se mohou objevit po porodu (Cascone et al. 2014).

UZ screening se pouzivd i pro diagnézu rozstépovych malformaci, avSak
realizace a spravny vyklad jsou casto problematické. Zalezi také na zkuSenosti

odbornika a typu rozstépu (Wang et al. 2011).
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3D UZ je povazovan jako uzite¢ny dopliikkovy ndstroj, pfevazné z divodu
detekce posteriornich rozstépt. Poskytuje totiz lepsi pohled na oblic¢ej plodu nez 2D UZ
(Dabadie et al. 2016).

Jako dalsi diagnostickou modalitu lze pouzit zobrazeni magnetickou rezonanci
(MR), kterd k UZ vysetfeni mize podat dalsi cenné informace (Dabadie et al. 2016;
Wang et al. 2011; Cascone et al. 2014). MR zobrazeni je povazovano za bezpecné po 1.
trimetru téhotenstvi. Poskytuje nam dokonalejsi anatomické rozliSeni a dovoluje
vizualizovat pfimou cestou i drobné struktury. Nutné je vSak pouziti novéjsi tzv. fast

MR zobrazovaci techniky (Wang et al. 2011).

Obrazek 2: Zobrazeni izolovaného roz$tépu patra a) zobrazeni 2D UZ, b) MR zobrazeni prenatalné, C) pred
operaci. Pfevzato a upraveno z Dabadie et al. (2016).

1.4 Déleni rozstépu

Univerzalni klasifika¢ni schéma rozstépu, které by obsahovalo, pfesné popsalo a
zaClenilo riizné typy orofacidlnich a kraniofacialnich rozstépt neexistuje (Eppley et al.
2005).

Rozitépy lze délit na zakladd riznych hledisek (MUDr. Borsky 2014; Skodova
et al. 2007) a pomoci riznych klasifikaci. Nejjednodussi klasifikaci je rozd€leni na
izolované a syndromatické formy (Kiichler et al. 2018; Murray 2002). Van der
Meulenova klasifikace ma zdklad v embryonalnim vyvoji, Tessierova klasifikace déli
rozstépy podle anatomického hlediska, proto se vyuzivd hlavné v chirurgii, kvili
korelaci mezi defektem a pozadovanym chirurgickym pfistupem, také je strucna a
neklade diraz na pticinu vzniku a vyvoj (Eppley et al. 2005).

U nas Burian rozstépy rozdélil na 2 skupiny: typické rozstépy a vzacné vady
rdzu rozstépl. Jako typické uvadél: izolované roz$tépy patra, samostatné rozstépy rtu,

rozstépy rtu a Celisti a spolecné rozsté€py rtu, Celisti a patra. Ve vzacnych vadach razu
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rozstépl se setkdvame se stfednimi rozstépy horniho rtu a Celisti, stfednimi rozstépy
nosu, postrannimi rozstépy ustniho koutku, Sikmymi rozstépy obliceje atd. (MUDr.

Borsky 2014).

| Rozitépy |
| Typicks | | Atypicks
[ Rozit épmustamich Edsti |
Rozitippatra | Rozitipru |
Submukézni | Rozitép rtu a eisti]
‘rozens Zhriceni patra) Celkovy rozitép |

Obrizek 3: Déleni orofacidlnich roz§tépi podle Buriana, upraveno podle Skodova, Jedlicka (2007).

Jiné déleni uvadi Peterka a Novotna (2010), ti rozstépy rozdélili dle prichodu
Stérbiny do 4 skupin - 1. rozstépy rtu (samostatné¢ / v kombinaci s rozstépem patra a
Celisti), 2. rozstép tvare, 3. rozstépy patra, 4. vyvojové vady nosu (Peterka & Novotna
2010).

Kernahanovo rozdé¢leni uvadi McCarthy (1990) a MUDr. Borsky (2014).
Rozstépy jsou rozdélené na typické a atypické. Typické dale déli na rozStépy 1.
genetické skupiny - primarniho patra (rtu, rtu a celisti, jedno- ¢i oboustranné) a na 2.

genetické skupiny — sekundérniho patra (izolovany rozstép patra). Kombinaci obou

skupin poté vznikne Gplny rozstép (MUDr. Borsky 2014).

Obrazek 4: Typické rozstépy obliceje, pirevzato z Peterka, Borsky (2012). 1 - izolovany rozstép patra, 2 —
celkovy levostranny rozstép, 3 - levostranny rozstép rtu a Celisti, 4 - celkovy oboustranny rozstép, 5 - celkovy
pravostranny rozstép, 6 — pravostranny rozstép rtu a Celisti, 7 — oboustranny rozstép rtu a elisti.
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2 PIERRE ROBINOVA SEKVENCE

Kriticka perioda vyvoje dolni Celisti se objevuje béhem 55. - 60. embryonalniho
dne (viz kap. 1.2.3), kdy mize vzniknout hypoplastickd mandibula. Ta je pak prvotni

anomalii pro vznik Pierre Robinovy sekvence.

2.1 Definice

Pierre Robinova sekvence (PRS) je vzacné onemocnéni spojené s vrozenou
abnormalitou mandibuly (Liu et al. 2018). Pivodné zahrnuje soubor pfiznakd -
mikrognacii, glossoptdzu a obstrukcei hornich dychacich cest (UAO) (Nunes da Costa &
Matias 2014; MRCS et al. 2017; Cohen et al. 2017), ktera je Casto u novorozencu
doprovazena cyanozou a retrakci interkostalnich prostort spolu s fossa jugularis (Liu et
al. 2018). Dnes vSak odbornici Castéji pouzivaji modifikovanou definici (Breugem &
Mink van der Molen 2009; Breugem & Courtemanche 2010). Mezi ptivodni triddu
piiznakt ptidavaji 1 izolovany rozstép patra a obtize s piijmem potravy (Tan et al. 2013;
Nunes da Costa & Matias 2014; van Lieshout et al. 2015; N. et al. 2014; Hardwicke et
al. 2016; Hong et al. 2012; Pinto et al. 2017). Rozstép se u PRS objevuje podle Pinto
(2017), az u 90% ptipadd, kde u 30% nachdzime uzky typ - tvaru ,,V*, a u 70% rozsahly
kompletni rozstép - tvaru ,,U* (Pinto et al. 2017). Vysledkem nejednotné definice je
pak nesourodost pfi managementu téchto pacientti (MRCS et al. 2017) a Casto i1 urceni
nespravné diagnézy (Cohen et al. 2017; Giudice et al. 2018).

Mezi hlavni klinické problémy fadime obstrukci dychacich cest (UAO),
problémy s pfijmem potravy a Spatné prospivani ditéte, které potencialné¢ miize vést
k neurokognitivnimu zhorSeni, opozdénému vyvoji, porucham chovani, plicni
hypertenzi, retenci CO,, méstnavému selhani srdce ¢i ndhlému umrti (Miiller-Hagedorn
et al. 2017; Ren et al. 2017).

PRS nese nazev po francouzském stomatologovi Pierre Robinovi, ktery poprvé
v roce 1923 publikoval ptipad novorozence s pivodni sadou ptiznaka (Yin et al. 2017,
Scully et al. 2011). Do roku 1974 byl tento stav oznacovan jako Pierre Robinliv
syndrom (Scully et al. 2011). Dnes se v odborné literatufe nejcastéji setkdvame
s oznaCenim Pierre Robinova sekvence (Reddy 2016; Summers et al. 2014). Pojem
sekvence nam totiZ zpfesiiuje vznik vady, protoze na zdkladé vzniku jedné anomalie se

postupné vyviji vSechny ostatni (Baxter & Shroff 2011; Breugem & Mink van der
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Molen 2009; Murphy, Kieran C., Scambler 2010; Shprintzen & Goldberg 1995). PRS
vSak lze najit i pod nazvy Pierre Robinliv komplex nebo jen Robinova sekvence (Cohen
et al. 2017).

PRS se vyskytuje u déti v rozmezi 1:8000 — 1:14 000/20 000, v poméru 1:1 u
divek a chlapci (Nunes da Costa & Matias 2014; Giudice et al. 2018). Kvili velké
variabilité kritérii a neexistujici shod¢ mezi odborniky se pti stanovovani diagnézy PRS
setkavame s rizn¢ vysokou incidenci (Tan et al. 2013; Evans et al. 2011; Vatlach et al.
2014; Cohen et al. 2017).

PRS ma geneticky podminény zaklad a spojeni nejcastéji s mutaci genu SOX9,
ktery se oznacuje jako kriticky chondrogenni regulator, pfevazné tedy s izolovanou
formou PRS (Rathé et al. 2015; Giudice et al. 2018; Rangeeth et al. 2011). Dalsi
zkoumané mutace jsou na genech KCNJ2, KCNJ16 a MAP2K6, které jsou také
zapojeny do vyvoje mandibuly (Giudice et al. 2018). Ve studiich vSak nachdzime i
rodinny vyskyt vice nez jednoho pacienta (Cote et al. 2015), pfipadné rodinny vyskyt
CP nebo CLP (Giudice et al. 2018).

2.2 Vznik mikrognacie

V odborné literatute dohledame asi 4 hlavni teorie vzniku mikrognacie
(Marcellus 2001). Primarné ji mizZe zpuisobit vrozena vada ristu dolni ¢elisti (1),
sekundarné mize vzniknout na zadklad¢ mechanické komprese (2), kterd omezila jeji
rust — hyperflexe hlavy pii vyvoji, olygohydramnion nebo mnohacetna téhotenstvi
(Mackay 2011), dale mtize vznikat po expozici teratogeny (3) nebo méa multifaktoridlné
podminénou dédi¢nost (Marcellus 2001).

Alternativni hypotéza pro vznik PRS poukazuje na dysfunkci orofacialni
muskulatury (Rathé et al. 2015; Giudice et al. 2018) nebo jako nasledek FADS (fetal
akinesia deformation sequence), tedy fetalni akineticka sekvence. Mikrognacie je pak
spojena s absenci pohybu mandibuly doptedu, kde pfi¢inou je nedostatek kontrakci

jazyka a massetert (Hall 2010).

2.3 Prvotni anomalie a vznik rozstépu

PRS je definovana jako sekvence ne jako syndrom, z diivodu toho, Ze vznik
primarni anomalie, pozdé&ji vede ke vzniku dalSich anomalii ve vyvoji (Cohen et al.
2017; Breugem & Mink van der Molen 2009; Baxter & Shroft 2011; Murphy, Kieran
C., Scambler 2010; Shprintzen & Goldberg 1995). Obecné je prvotni anomalii vyskyt
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mikrognacie/hypoplazie/retropozice mandibuly, kterd zapfic¢ini abnormalni posteriorni
postaveni jazyka - glossoptozu (Izumi et al. 2012; Rathé et al. 2015; Cohen et al. 2017;
Mackay 2011) a nemoZznost vytvofit punctum fixum pro mm. genioglossi (Marcellus
2001), tim se zmensi orofaryngeélni prostor (Rathé et al. 2015; Hardwicke et al. 2016).
Protoze jazyk zlistava ve vysokém postaveni a zasahuje do nasofaryngu, je pak pfi¢inou
dychacich obtizi a prispiva k problémiim s piijmem potravy (Nunes da Costa & Matias

2014). Pozice jazyka dale mechanicky zabranuje splynuti patrovych plotének, vznika

tak rozstépova vada patra (Rath¢ et al. 2015; Hardwicke et al. 2016; Tan et al. 2013;
MUDir. Peterka, Miroslav 2007; Izumi et al. 2012).

Obrazek 5: Patro A) normalni uzavieni, B) rozstép tvaru V, C) rozstép tvaru U; prevzato z Marcellus (2001).

2.4 Rozdéleni PRS

Kategorizace ditéte s PRS pomaha Iékaiim, porozumét zavaznosti stavu
pacienta, vytvotit progndzu a stanovit postup v 1écbé (Smith & Senders 2006).

PRS se obvykle déli na 3 formy: ,,izolovana forma PRS* (48 — 66%) (Nunes da
Costa & Matias 2014; Evans et al. 2011; Biitow et al. 2009; Miiller-Hagedorn et al.
2017) se vyskytuje samostatné, ,,PRS — plus forma* (9 - 17%) (Nunes da Costa &
Matias 2014), kde je PRS spojend s jinymi kongenitdlnimi malformacemi bez znadmé
diagnézy syndromu nebo jako ,syndromatickd forma PRS* (18 — 35%) (Nunes da
Costa & Matias 2014), zde se PRS objevuje jakou soucast fenotypu riznych
onemocnéni a syndromi - skeletdlni dysplazie, chromozomalni abnormality C¢i
neuromuskularni onemocnéni (Rathé et al. 2015; Wan et al. 2014; Tan et al. 2013;
[zumi et al. 2012; Marcellus 2001). Pacienti s formou syndromatickou a plus maji horsi
progndzu a vyssi prevalenci k nespravnému nebo opozdénému vyvoji &i ristu. Castéji
se provadi i invazivni zdkroky (van Lieshout et al. 2015; Cote et al. 2015; Mackay
2011).
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Evans et al. (2011) ve své studii tvrdi, ze klasické rozd¢leni na 3 formy nedokaze
nabidnout dostate¢ny vhled do etiologie nebo progndzy pacienta (Evans et al. 2011).
Z toho dtvodu existuji dal$i mozné klasifikace:

Klasifikaci, kterou pouziva Caouette — Laberge (1994), rozdé€luje pacienty podle
zavaznosti do skupin. I. skupina - pacienti s mirnéjsi formou PRS s uspokojivymi
dechovymi funkcemi v poloze na bfiSe a normalnim piijmem potravy. Ve II. skupiné
jsou pacienti s potizemi s piijmem potravy, kterd se musi podavat pfes nasogastrickou
potravy pres nasogastrickou sondu a dechové funkce pomoci endotrachealni intubaci
(Nunes da Costa & Matias 2014; Caouette-Laberge et al. 1994).

Velmi podobné klasifikovani s ohledem na stav pacienta je podle Cole, Lynch et
all. (2008) na stupen 1, 2, a 3 (Cole et al. 2008; da Costa et al. 2018; Giudice et al.
2018).

Yin et al (2017) vytvofil komplexni skorovaci systém, ktery kombinuje klinické
manifestace u PRS - zivaZnost dechovych obtiZi, hmotnost a pfedoperacni stupen
Cornmack — Lehane klasifikace. DosaZené skore poté koreluje s peri a postoperacnim
zajisténim dychacich cest a umoznuje odbornikiim zvolit spravny postup (Yin et al.

2017).

2.5 Syndromaticka forma

Diagnostika PRS zacina zhodnocenim, zda se jednd o formu izolovanou nebo
spojenou se syndromem (Cohen et al. 2017). Evans et al. (2011) popisuje vice jak 100
syndromli spojenych s PRS. Nejcastéji popisované¢ syndromy spojené s PRS, jsou
Sticklertv syndrom (Scully et al. 2011; Evans et al. 2011; Ansari et al. 2014; Cohen et
al. 2017; Miiller-Hagedorn et al. 2017; Giudice et al. 2018) a velokardiofacidlni
syndrom (Shprintzenliv syndrom; syndrom delece chromozomu 22ql1) (Evans et al.

2011; Cohen et al. 2017). Piehled nejcastéjSich syndromi viz tabulka 1.
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mutace genu vzorec dalsi t
. ew . al$i symptomy
dédicnosti
Primarni skeletalni dysplazie
Kampomelickd mald postava,
P , . SOX9 AD kampomelie, ztrata
dy5p|32|e sluchu, skoliéza
COLZAL myopie, odlouceni
SticklerGiv syndrom COL11A1-2, AD sitnice, ztrata sluchu,
COL2A1 mirné nizkd postava
Syndromy s vicecetnymi vrozenymi anomaliemi
Catel - Manzke L Klinodaktylie 2. prstu,
nezname AR ¢ vady srd
syndrom vrozene vaay srdce
Treacher — Collins zeSikmené palpebralni
TCOF1 AD fisury, hypoplastické
Synd rom zygomaticum
Zesikmené palpebralni
fisury, absence 1/3
Nager syndrom SF3B4 AD dolnich fas, ztréta sluchu,
abnormality na
koncetinach
[lum syndrom (distalni L Kloubnf kontraktury,
| Neznam AR kalcifikace nervového
artrogrypoza - PRS) y
gryp systému, "piskajici oblicej
Fetélni alkoholovy mikrocefalie, opozdény
teratogen vyvoj a rist, kratké
syndrom N/A palpebralni fisury
Neuromuskularni onemocnéni
Kongenitalni zavaznd hypotonie
gen . DMPK AD v2iné hyptonie,
myotonlcka dystrofle respiracni insuricience,
Chromosomalni abnormality
mikrocefalie, poskozeni
Ed dsc d kognitivni funkci a rastu,
wardasuv syndrom dick prominujici okciput,
s . Sporadaicky o .
(trisomie 18. neznamy h {Ini kardialni defekty, nizko
chromozomalini isténé uli kratké
chromosomu) umisténé usi, k.rat'k’e’
sternum, prominujici
kalkaneus,
zeSikmené palpebralni
fisury smérem nahoru,
22q11 mikrodelece AD rendlni a endokrinni
. o ) anomdlie, prominujici
A1ni | trubkovity nos, srde¢ni
(D/G?orgu:/ syndrom / TBX1 chromozomalni N detni
Shprinzentv syndrom) defekty,
neuropsychiatrické
problémy

Tabulka 1: Piehled nejcastéjsich syndromt spojenych s PRS, upraveno dle Evans (2011), Tan (2013).
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2.6 Kontroverze Catch — up rustu mandibuly

Pfi narozeni je mandibula u pacientii s PRS mald a symetricky ustupujici
(Laitinen et al. 1997). N¢kteti autofi popisuji u PRS tzv. ,catch — up rast” - dohanéci
rust mandibuly (Dinwiddie 2004; Mackay 2011). Daskalogiannakis et al. (2001) tvrdi,
ze tento fenomén vznikd na zaklad¢é uvolnéni intrauterini komprese, kvuli které PRS
vznikla, a tak ma mandibula prostor pro rust (Daskalogiannakis et al. 2001; Caillot et al.
2018). S rastem mandibuly doptedu s vékem, prevazné v prubéhu prvnich 6 mésici
(Dinwiddie 2004) — 1 roku (Caillot et al. 2018) Zivota, Casto problémy spojené
s obstrukci a pfijmem potravy odezni nebo se zmirni (Dinwiddie 2004). Potencial catch-
pozice je u izolovan¢ formy. U pacientl s Treacher Colinsovym syndromem vSak
nalézame mandibulu abnormalni (Cote et al. 2015).

Proto Ize najit 1 tvrzeni, Ze catch - up rist se u PRS nevyskytuje (Mackay 2011).
Mackay (2011) zastava nazor, ze kazdé tvrzeni je zalozeno ¢astecné na pravdé, protoze
dohéanéci rlst se objevuje u pacientl s intrauterinim omezenim po odstranéni prekazky,
avSak neobjevuje se u pacinetil s vrozenou poruchou ristu mandibuly (Mackay 2011;
Giudice et al. 2018).

Catch-up riist mandibuly ma zlepSovat jeji rozméry, ziidka dolni Celist doroste

do normalni velikosti (Cote et al. 2015; Laitinen et al. 1997).

2.7 Obstrukce hornich dychacich cest (UAO)

Obstrukce dychacich cest se definuje jako piekazka v dychacich cestach, ktera
vede k redukci nebo absenci prutoku vzduchu v dychacich cestach, vyzadujici rychlou
intervenci, abychom zabranili morbidit¢ a mortalité pacienta. UAO se tfadi do tzv.

obstrukei supraglotickych, které jsou nad hlasivkami (Flavell et al. 2009).

2.7.1 Respiracni systém u novorozence

Dychaci cesty u novorozence se zasadné liSi od dospélych svoji stavbou. Jejich
dychaci cesty jsou mens$i a uz8i. Mensi prumér vytvari vyssi odpor, proto je nutné
vynaloZit vétsi dechovou ndmahu pro jeho pfekonani a zvysit rychlost proudu vzduchu
(Lyons et al. 2012; McCann et al. 2018; Martinez Plaza et al. 2015). Také jsou

nachylnéjsi k desaturaci a nasledné ke vzniku acidézy (Lyons et al. 2012). Novorozenci
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musi umét sat a dychat zaroven, to zajiStuje pozice epiglottis a uvuly, které efektivné
separuji prutok vzduchu do trachey a pritok mléka do jicnu (Lee & Doyle 2012).

Dalsi zazeni dychacich cest v podob¢ jakékoli obstrukce — edém ¢i vrozena
malformace, miize mit vazny vliv na celkovou dechovou praci, respiracni funkce a

ptipadné piijem potravy (McCann et al. 2018).

2.7.2 Obstrukce hornich dychacich cest u pacientit s PRS

Obstrukce je u pacientl s PRS zplisobena posteriorni pozici jazyka (Mackay
2011). Zptsobuje ji postaveni jazyka, které vytvari okluzi faryngealniho prostoru (Rathé
et al. 2015; Smith & Senders 2006; Cielo & Marcus 2015; Giudice et al. 2018). Nejvice
se projevuje v poloze na zadech (ve spanku), kdy jazyk je vtahovan do laryngu, Zde
zpusobuje zavazné epizody obstrukéniho dychani (Dinwiddie 2004). Podle Shera et al.
(1992) miize byt piidruzenym mechanismem vzniku 1 hypotonie faryngalni stény (Sher
1992).

UAO se u novorozencli s PRS objevuje obvykle béhem prvnich péar hodin po
narozeni (Baron et al. 2018; Rathé et al. 2015; Genther et al. 2015; Suri et al. 2010)
muze se objevit 1 pozdéji béhem prvnich par tydnt (Baciliero et al. 2011; Wagener et al.
2003). Zavaznost a vyvoj] UOA nelze piredvidat, spontanni zlepSeni se muze zalit
objevovat po 6. mésici zivota kvili rastu dolni Celisti a lepSi motorické kontrole jazyka
(Reddy 2016a; Kam et al. 2015; Wagener et al. 2003)

Intermitentni UAO a k tomu ptidruzené problémy s piijmem potravy, které jsou
nejzavaznéjsi v prvnich mésicich zivota, mohou vézt ke vzniku apney, hypoxémie,
hyperkapnie, opakovanym aspiracnim pneumoniim, opozdéného neuromotorického
vyvoje jedince, cor pulmonale, poSkozeni mozku a nékdy dokonce ke smrti (Wan et al.
2014; Radhakrishnan & Sharma 2011; Fajt et al. 2004; Dinwiddie 2004; Buchenau et al.
2016; Giudice et al. 2018). Lécba proto vyzaduje velice aktivni pfistup ve stabilizaci
faryngdlni stény a roz$iteni orofaryngedlniho prostoru, aby co nejdfive snizila riziko
vzniku poskozeni mozku nebo nahlého umrti (Buchenau et al. 2016).

Zavaznost obstrukce 1 problémi s pfijmem zavisi na pfitomnosti dalSich
anomalii (Smith & Senders 2006).

Vyskyt pneumonie a ALTEs (Appearent Life Threating Event — nahla Zivot
ohrozujici situace) jsou €astou pfi¢inou imrti novorozence / ditéte. U pacientl s PRS je
incidence vyssi kvili ¢astému zvraceni, regurgitaci, GER a $patné vyzivé (Wan et al.

2014).
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UAO se muze u déti s PRS projevovat i1 jako syndrom obstrukéni spankové
apnoe (OSAS), zvysenou aktivitou respiracnich svalli, cyandézou nebo respiracnim
selhani (Giudice et al. 2018; Mackay 2011) (viz kap. 2.7.2)

U PRS se objevuji i1 subglotické obstrukce jako je laryngomalécie,

tracheomalécie ¢i stendza glottis (Mackay 2011).

2.7.3 Diagnostika obstrukce hornich dychacich cest

UAO je casto diagnostikovana na zaklad¢ pozorovani typickych ptiznakl -
stridor, chrapani, ptitomnost epizod duseni, apney, cyandézy nebo obstrukéniho typu
dychani (Rathé et al. 2015; Mackay 2011). Vys8i respiracni namaha bude vidét jako
suprasternalni a sternalni retrakce, €i aktivita pomocnych dychacich svali (Mackay
2011).

K objektivni diagnostice slouzi polysomnografické vySetteni, které by mélo byt
standardn¢ provadéno u pacienti s PRS (Cote et al. 2015). Pouzivdme ho ke
kvantifikaci stupné¢ obstrukce béhem spanku a bronchoskopie, pomoci které
vySetiujeme anatomii dychacich cest (Rathé et al. 2015; da Costa et al. 2018; Giudice et
al. 2018).

U pacientli s PRS by se méla provadét vySetfeni na obstrukci dychacich cest
opakovan¢, z divodu Castych fluktuaci v pribéhu casu. Vysledky ndm napomahaji ke

stanoveni nejlepsi terapie a dlouhodobého planu (Cote et al. 2015).

2.7.4 Spanek rusivé poruchy dychani

Spanek naruSujici dychani je nasledkem kolapsu faryngéalnich svalii a vysokého
odporu pro vzduch proudici skrz dychaci cesty (Giudice et al. 2018).

Do spéanek ruSivych poruch dychani fadime chrapani, rezistenéni syndrom
hornich dychacich cest, obstrukéni hypoventilaci a spankovy obstrukéni apnoicky
syndrom (Giudice et al. 2018; Huynh et al. 2016). Ty se castéji vyskytuji u
kranioafacidlnich syndromti z divodu zménéné morfologie nebo hypertrofie meékkych
tkani obliceje (Quo et al. 2017), ¢i malé mandibuly a tim i menSimu faryngedlnimu

prostoru (Marcus et al. 2012; Huynh et al. 2016).
Obstructive sleep apnea syndrome (OSAS) — syndrom obstrukéni spankové

apnoe (nejcastéjsi z poruch naruSujici spanek) se objevuje u déti béhem spanku. Tato

porucha je charakteristickd dlouhotrvajici ¢éastecnou obstrukci UAO a/nebo
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intermitentni kompletni obstrukci, ktera narusuje normalni ventilaci pti spanku a spanek
samotny (Cielo & Marcus 2015; Marcus et al. 2012; Nespoli et al. 2013). Dochazi
k periodické zastavé dechu i pres kontinualni dechové usili. Ke vzniku ptispiva poloha
jazyka a mékkého patra. Jazylka se Casto nachazi v inferiornim postaveni (Rybinova et
al. 2004). OSAS ma vliv na systémové zdravi a vyvoj (Huynh et al. 2016), vyvolava
pokles saturace, objevuje se ve vSech fazich spanku a Casto kon¢i probuzenim, tedy
narusuje celistvost spanku (Sonka 2008; Rybinova et al. 2004).

AASM — The American Academy of Sleep Medicine tvrdi, ze s nelécenou
OSAS souvisi vyskyt kognitivnich deficitti a agresivniho chovani, poruchy pozornosti /
ADHD, neurologické poruchy a opozdény vyvoj jedince (Huynh et al. 2016), dale
zvysuje riziko vzniku srde¢nich obtizi - cor pulmonale, hypertenze, ICHS nebo CMP
(Marcus et al. 2012; Nespoli et al. 2013; Pniak et al. 2012). Mize vést 1 ke zvySeni
morbidity a mortality. Diagnostika a stupen zavaznosti jsou zalozeny na vySetieni ve
spankové laboratofi (polysomnografie) (Rybinova et al. 2004).

U pacienti s PRS se OSAS vyskytuje podle literatury od 85 — 100% piipadi
(Giudice et al. 2018).

2.8 Problémy spojené s prijmem potravy

Obtize pti pfijmu potravy a neprospivani jsou nasledkem respiracnich obtizi —
abnormalni kvalitou sani (z divodu ptitomnosti rozStépu patra) a vedou tak ke vzniku
tichych aspiraci a gastroesofagealnimu refluxu (GERD) (Rathé et al. 2015; Cote et al.
2015; Miiller-Hagedorn et al. 2017; Mackay 2011; Giudice et al. 2018; Hong et al.
2012). Chronicka malnutrice mtize byt zplisobena i omezenim pohybu epiglotis (Liu et
al. 2018).

GERD vznikd na podkladé negativniho intratorakdlniho tlaku, ktery je
2012; Nassar et al. 2006; Mackay 2011), ten se mlize zhorsit pii uziti dlouhodobého
podévani jidla skrz sondy (Nassar et al. 2006; Marques et al. 2001). Proto je nutné
provadeét screening a vySetteni na GERD, jako souc¢ast diagnostickych postupii u vSech
deéti s UAO (Rathé et al. 2015; Tovar et al. 1993; Marcellus 2001).

Hlavnim problémem déti s PRS je velky vydej energie pro zachovani dychéni,
které je v kombinaci s potiZemi koordinace sani, polykdni a dychani (Dinwiddie 2004;

Cielo & Marcus 2015; Rathé et al. 2015) nebo neschopnosti zachovat dostatecny
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podtlak pti sani (Giudice et al. 2018). Prodluzuje se pak doba krmeni a zvysuje se riziko
vzniku dehydratace nebo aspirace (Cielo & Marcus 2015; Lidsky et al. 2008; Giudice et
al. 2018).

Z toho lze odvodit, ze neprospivani ditéte, je nasledkem problémut s piijmem
potravy nebo UAO, resp. pritomnosti obou (Poets & Bacher 2011; Printzlau &
Andersen 2004; Giudice et al. 2018).

Problémy s pfijmem potravy odvozujeme z rtiznych symptomutl. Projevuje se
jako: porucha sani a polykéni, zvraceni, kasel, inava, zvySuje se ¢as podavani potravy
na 20 — 30 min., pfitomnost GERD, aspirace, apney, duSeni nebo desaturace kyslikem
pfi podavani (Rathé et al. 2015).

Diagnostika nutri¢ni dysfunkce je zasadni, proto abychom zabranili vzniku
moznych nasledkii v podobé opozdéného neuromotorického vyvoje a polykaci
dysfunkce (Giudice et al. 2018) a vyhnuli se tak nutnosti provézt gastrostomii (Poets &
Bacher 2011). Pii vySetfeni se nejCastéji pouziva videofluoroskopie polykaciho aktu a

flexibilni endoskopie pii polykani (Cote et al. 2015).

2.9 Problémy se sluchem

Déti s PRS mohou mit castéji zanéty stiedniho ucha (Marcellus 2001).
Posteriorni postaveni jazyka a patologicka pasaz k usti Eustachovy trubice, mtize vést
k Castym infekcim velofaryngu. Zde se vytvaii negativni tlak na stfedousni dutinu, a
proto mize vzniknout vodiva ztrata sluchu (Glynn et al. 2011).

Pritomnost tekutiny ve stfedousi muize byt pfi¢inou ztraty sluchu, obvykle
vodivé a bilaterdlni, ktera ma vliv na vyvoj feCovych a dorozumivajich schopnosti
(Marcellus 2001). U PRS se tyto obtize mohou objevit az u 35% pacientil s nutnosti
zavést tympanostomické trubicky — tzv. grometky, proto je dulezité déti s PRS
dlouhodobé audiologicky sledovat (Glynn et al. 2011). Tympanostomické trubicky se
nejCastéji zavadéji pti palatoplastice (Lopez Konschot & Montalva 2014)

Sluch je také nutny k adekvatnimu vyvoji fe€i a dorozumivani (Glynn et al.

2011).
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CELE R R LA L

Obrazek 6: Tympanostomické trubicky a jejich zavedeni, pievzato z http://www.nem-km.cz/161-zavedeni-
ventilacnich-trubicek-do-bubinku.html

2.10 Re¢

Pfitomnost rozstépu patra ma negativni dopad na fe¢ a proto je primarni
palatoplastika doporucovana co nejdiive je mozné, idealné by se méla provézt béhem
prvniho roku zivota (Pinto et al. 2017). U pacienti s PRS se ukazuje, ze maji horsi
fonologické vysledky nez pacienti s izolovanym rozstépem patra (Morice et al. 2018).

Dle Prada et al. (2015) se objevuje hypernasalita u pacientti s PRS po primarni
palatoplastice ve 26% — 56% ptipadech, zde vSak zdlezi na pouzitém chirurgickém
postupu a technice a dobé vykonu (Pinto et al. 2017; Prado-Oliveira et al. 2015a).

U PRS se casto objevuje tzv. velofaryngealni dysfunkce / insuficience
(VPD/VPI) (Pinto et al. 2017; de Buys Roessingh et al. 2008), ktera mlze mit
strukturalni piivod - nedostacujici tkan, kde korekce vyzaduje chirurgicky piistup nebo
zavedeni faryngealniho obturatoru. Mize mit vSak pivod funkéni, kdy se projevi jako
velofaryngealni hypodynamismus (VHD). Ten se upravuje pouze fecovou terapii (Pinto
et al. 2017).

VPD ma vliv na funkeci stfedniho ucha a zejména na tvorbu feci. MlZe totiz vézt
ke vzniku tzv. ,cleft palate speech* (Pinto et al. 2017; de Buys Roessingh et al. 2008) ,
zndmé téz jako palatolalie.

Palatolalie se vyznacuje pfitomnosti hypernasality a slySitelného dychéani
nosem, nizkym intraordlnim tlakem a uzivanim kompenzaci pii artikulaci. Recova
terapie je jedinou moZznosti, jak ditéti umoznime mluvit srozumitelnou fe¢i (Pinto et al.

2017).
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3 LECBA

Soucasna péce ma na vybeér z pristupt konzervativnich a invazivnich - chirurgickych
(MRCS et al. 2017), kde invazivni ptistup pievlada pievazné ve svété (Poets et al.
2017). Vykony lze délit také na doCasné a konecné. Mezi konecné fadime distrakci
mandibuly a tracheostomii (Abramowicz et al. 2012). Zvoleni invazivni intervence je
zalozeno na pritomnosti klinickych obtizi, nestabilit¢ dychacich funkci a ostatnich
komplikacich (Cascone et al. 2014). Nenachdzime totiz Zadné mezinarodni guideliny a
protokoly pro management 1écby PRS (Cascone et al. 2014; Mackay 2011; Biitow et al.
2009; Giudice et al. 2018).

Existuje Sirokd variabilita v diagnostice a péci o tyto déti. Systematickd
zhodnoceni a porovnani s ptipadnym doporufenim 1écby na zadklad¢ klinickych
vysledk je stale malo 1 pfes pokroky ve zdravotnictvi (Evans et al. 2011; Giudice et al.
2018).

Proto zvoleni klasifikace, zaloZzené na pfitomnosti riiznych ptiznaki ¢i anomalii,
pomaha lékaiim a rodinam pochopit typ, zdvaznost a prognozu piedev§im u obstrukce a
problémt s pfijmem potravy (Smith & Senders 2006).

U velké casti pacienti s PRS postaci uziti pouze konzervativniho zptisobu
(polohovani na bficho a CPAP). Pokud vsak pietrvavaji vyznamné respiracni problémy,
je nutné pristoupit k vice agresivnim Ié¢ebnym postupiim (Hong et al. 2012; Evans et al.
2011; Papoft et al. 2013; Giudice et al. 2018). VSechny terapeutick¢ postupy vsak
mohou mit efekt na psychomotoricky vyvoj ditéte a vztah rodi¢ — dit¢ (Thouvenin et al.
2013; Giudice et al. 2018).

Lécba by méla byt ptizptisobena individudlng, s diirazem na zlepSeni dechovych
funkci a dosazeni optimalniho riistu a vyvoje (Evans et al. 2011).

U pacientl s PRS je podstatou 1é€ba UAO stabilizace stén faryngu a rozsiteni
hypofaryngélniho prostoru, nejlépe posunem jazyka vice dopiedu, ¢imz facilitujeme
oralni pfijem potravy a stimulujeme rast mandibuly (Miiller-Hagedorn et al. 2017).

V odborné literatuie nejcastéji narazime v rdmci moznosti 1é¢by na polohovani
na bticho (PPT), nasopharyngealni pfemosténi (NPA), endotrachealni intubaci (ETI),
CPAP a chirurgicka intervence — distrakce mandibuly (MDO), labioglossopexe (TLA)
nebo tracheostomie (Rathé et al. 2015).
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3.1 Konzervativni vykony v 1é¢bé obstrukce

U novorozencl, kde postacil konzervativni ptistup ke zvladnuti obtizi, se

setkdvame s mirn¢j$imi anatomickymi odchylkami (MRCS et al. 2017).

3.1.1 Polohovani

viz kap. 4.1

3.1.2 Nasofaryngedlni piemosténi (NPA — nasopharyngeal airway)

Zavedeni NPA — nasofaryngealni kanily, je efektivni zptisob 1écby UOA, ktery
nam dovoli vyhnout se invazivnim zakrokiim (Marcellus 2001). Je alternativou pro
polohovani (Giudice et al. 2018).

Trubicka se vklada do orofaryngu, kde slouzi jako stent nebo pfemosténi
zuzenych hornich dychacich cest (Cielo & Marcus 2015; Rathé et al. 2015; Cote et al.
2015). Idealni umisténi je pfimo nad epiglottis (Marcellus 2001). Nesmi byt pfilis
kratka, obstrukce se pak nezlepsi. Pokud by vsak byla ptili§ dlouhd, mohlo by dochazet
k iritaci epiglottis, coz by vedlo k opakujicim se zachvatim kaSle nebo zvraceni pfti
jidle, ¢i sklouznuti do jicnu (Dinwiddie 2004). Pied propusténim z nemocnice se uci
rodiCe jak spravné zajistit dychaci cesty zavedenim NPA (Mackay 2011; Giudice et al.
2018).

Funk¢nost zavedeni NPA a zmirnéni obstrukce se  kontroluje
polysomnografickym vysetfenim, kde se monitoruje alespoii saturace kyslikem a

srde¢ni rytmus (Dinwiddie 2004).

3.1.3 CPAP (Continuous Positive Airway Pressure)

Dalsi konzervativni postup volenych pfevazné u sttedné tézké a tézké OSA a
UAO je CPAP, s pouzitim nasalni aplikace (n-CPAP) nebo obli¢ejové masky (f-CPAP)
(Pniak et al. 2012; Amaddeo et al. 2016).

nCPAP zajisti, ze faryngdlni prostor zlistane otevieny a svaly v okoli
nezkolabuji. nCPAP se nevyuziva jako 1éCebna strategie, pouze nam pomiiZe redukovat
¢i eliminovat symptomy a tim zlepSit respiraci (Quo et al. 2017). Ukazuje se, Ze pouZiti
CPAP je nezbytné pouze v prib&hu kritického okna trvajiciho prvnich 6 mésict u
vétSiny pacientil. Vyhodou vSak zlistava, Ze to je neinvazivni postup a lze ho aplikovat

hned (Amaddeo et al. 2016).
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U kraniofacialnich postizeni je vyzvou zvoleni 1é¢by s vyuzitim CPAP, protoze
se li$i anatomii obli¢eje od normy. Kvili vy$§imu poctu operaci v oblasti obliceje se
Casto objevuje 1 vyssi citlivost na masku umisténou na obliceji (Cielo & Marcus 2015;

Giudice et al. 2018).

3.2 Chirurgické vykony v 1é¢bé obstrukce

Chirurgicka intervence se nejvice zaméfuje na feSeni pretrvavajici UOA
(Genther et al. 2015; Liu et al. 2018). Do vykond, které se nejCastéji provadi, fadime:
zavedeni tracheostomie, adheze jazyk — ret, distrakce mandibuly a uvolnéni ustniho dna
(MRCS et al. 2017; Genther et al. 2015). Kazdy chirurgicky zasah vSak mutize pfinést
riziko 1 benefit. Dnes se bohuzel setkdvame s tim, ze zvoleny postup v 1é€bé zavisi
pouze na individudlnich preferencich chirurga nez na logickém algoritmu (MRCS et al.
2017). Hlavni kandidati pro chirurgickou 1écbu jsou pfevazné pacienti se

syndromatickou formou PRS (Giudice et al. 2018; Smith & Senders 2006).

3.2.1 Tracheostomie

Provedeni tracheostomie byvalo nejefektivnéjsi pfimou metodou pro pacienty s
PRS, jak zptistupnit a stabilizovat prichod dychacich cest (Hong et al. 2012;
Ramanathan et al. 2015; Ren et al. 2017). Dnes k ni nejcastéji ptistupuje z ditvodu
pritomnosti subglotické obstrukce — laryngomalacie nebo tracheomalacie (Mackay
2011) nebo pii selhani jinych lécebnych postupt (Giudice et al. 2018)

Tracheostomie zlstdva moznosti 1écby PRS, prestoze je spojend s Castou
morbiditou, vysokymi nédklady a pfilezitostn¢ s umrtim pacienta (Hong et al. 2012;
Ramanathan et al. 2015; Abramowicz et al. 2012; Giudice et al. 2018; Ren et al. 2017).

Pfestoze je tracheostomie Zzivot zachranujici intervence, muze byt vSak
extrémné riskantni (Papoff et al. 2013; Ramanathan et al. 2015). Zakrok se provadi
v celkové anestezii, mize se také objevit krvidceni, pneumotorax, tracheomaldcie,
stendza trachey, poSkozeni vyvoje fe¢i ¢i nahlé umrti (Poets & Bacher 2011;
Ramanathan et al. 2015; Giudice et al. 2018).

Pokud je to mozZné, v 1é€bé bychom méli zvolit nejdiive jiné postupy, nez

ptistoupime k provedeni tracheostomie (Mackay 2011).
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3.2.2 Labio - glossopexe (TLA - tongue—lip adhesion)

TLA je chirurgicky vykon vyuzivajici se k uvolnéni UAO spojené
s glossoptozou (Broucqsault et al. 2017). Pfi TLA se jazyk vytdhne dopiedu z
posteriorniho postaveni v hltanu a je zajistén suturou $picky jazyka k dolnimu rtu
(Marcellus 2001; Broucgsault et al. 2017; Summers et al. 2014; Giudice et al. 2018).

Tento zakrok se zpravidla provadi co nejdiive, tedy v prvnich mésicich Zivota.
Kolem 9 mésicii az 1 roku pacienta se jazyk znovu uvolni (Papoff et al. 2013; Marcellus
2001; Summers et al. 2014).

Vyhodou TLA je jednoducha reverzibilita sutury bez vyraznych nasledk
(Papoff et al. 2013). Metoda je také nenarocna na vybaveni a nevyzaduje specidlni
edukaci rodi¢t (Broucgsault et al. 2017).

Castymi komplikacemi je mozZnost dehiscence, krvaceni lacerace jazyka,
poranéni ductus submandibularis, infekce, vzniku jizev a riziko aspira¢ni pneumonie
(Papoft et al. 2013; Cascone et al. 2014; Nunes da Costa & Matias 2014; Giudice et al.
2018; Biitow et al. 2009).

Tato metoda byla uvedena jako moznost, ktera ma predchazet provedeni
tracheostomie. Dnes se vSak vice ptistupuje k provedeni distrakce mandibuly (Nunes da
Costa & Matias 2014; Summers et al. 2014), ktera je na rozdil od TLA kone¢nym
feSenim pro UAO (Ramanathan et al. 2015; Sedaghat et al. 2012).

3.2.3 Distrakce dolni Celisti (Mandibular distraction osteogenesis -

MDO)

Distrakce mandibuly se stala prvni volbou v invazivnich postupech pii feSeni
UAO v mnoha centrech zabyvajicich se PRS v zahrani¢i (Resnick 2018). Poprvé byla
predstavena v roce 1992 McCarthym v 1é€bé kranioafacidlnich abnormalit (Cascone et
al. 2014; da Costa et al. 2018; Giudice et al. 2018). Pfedchéazi provedeni tracheostomie
(Resnick 2018) a pfevazné je koneCnym feSenim (Giudice et al. 2018).

Operace se podstupuje v celkové anestezii s ordlni intubaci (Hong et al. 2012).
Na mandibule se nejdiive vytvoii fraktura na lingudlni strané, ktera se poté postupné
prodluzuje asi 2 — 3 mésice od 0,5 — 2mm za den (Summers et al. 2014; Poets & Bacher
2011; Hong et al. 2012). ProdlouZeni se provadi za pomoci distraktoru do riiznych
vektorti. Existuje mnoho variant distraktori — externi, které jsou nejvice popularni, dale

interni nebo se vsttebatelnymi platy (Mackay 2011; Poets & Bacher 2011).
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Vektor sméru pldnovan individudlné jesté pted operaci na zakladé klinickych
posudki a riiznych zobrazovacich metod (Hong et al. 2012).

Vysledek je pak zvétSeni ramu mandibuly s naslednym efektem na jazyk, ktery
klesne doptedu a doli (Summers et al. 2014). Distrakce se ukoncuje, pokud uz neni
viditelny rozdil mezi horni a dolni ¢elisti (Hong et al. 2012; Poets & Bacher 2011).

Casto se k metodé pristupovalo, az kdyZ u déti nenastoupil catch — up rist
mandibuly do 1 roku v€ku (Rutter 2006; Mandell et al. 2004). Nyni se voli na zakladé
cefalometrického vySetieni a pokud je saturace v poloze na bfise nizsi nez 40% (Giudice
et al. 2018).

Dalsi vyhodou je, Ze distrakce spolu s tahem suprahyoidnimi svaly vede ke
korekci inferiorniho postaveni os hyoideum, jazyka a ke zlepSeni prichodnosti
dychacich cest u pacientti, ktefi trpi respiracnimi potizemi (Ramanathan et al. 2015;
Rachmiel & Aizenbud 2013; Papoff et al. 2013).

Distrakce mandibuly sebou vSak nese 1 rizika jak minoritnich, tak 1 majoritnich
komplikaci (Rachmiel & Aizenbud 2013; Nerholt et al. 2011). Kromé¢ rizik spojenych
s provedenim anestezie, se miZzeme setkat s jizvami na obliceji, infekcemi, nespravné
zvolenym vektorem distrakce, neuropraxi n. facialis nebo n. alveolaris inferior,
uvolnénim distraktoru nebo relapsu nebo s posSkozenim premolarnich ltizek, ptipadné
ankylézou temporomandibularniho skloubeni (Rachmiel & Aizenbud 2013; Papoft et al.
2013; Resnick 2018; Summers et al. 2014; Giudice et al. 2018). Pfedoperacni virtualni
plan zékroku a vytisknuti 3D modelu pro zvoleny ptistup zlepsuje vysledky, pfesnost a
snizuje dobu operace a mozny vznik komplikaci (Resnick 2018).

Nejnovéji se vyuziva bilateralni distrakce mandibuly (BDMO) pro zlepSeni
glossoptdzy. Rizikem pii BMDO je, ze technika miize zpusobit shift v pozici zubd,
lebky a/nebo obli¢ejovych struktur. Zmény v morfologii a pozici mandibuly pak mohou
ovlivnit anatomickou strukturu a funkci temporomandibularniho skloubeni (TMJ) (Liu
et al. 2018).

U pacientti s PRS by provedeni TLA ¢i MDO m¢lo piedchazet uzavéru patra
(Ramanathan et al. 2015).

3.3 Ortodonticka lécba

Ortodontickd pée ma klicovou roli v [écb&. Obvykle ortodontickd péce zacina

jiz pted vypadnutim mlécnych zubii (Cohen et al. 2017; Giudice et al. 2018).
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Casto se doporuduje v ramci péde pouziti patrovych plotének, které dovoluji
adekvéatni pfijem potravy, protoze uzaviraji rozstép (Giudice et al. 2018; Kiligc 2014).

Dale ortodonticka péce spoc¢iva ve sledovani maxilo — mandibularniho skeletu
béhem rdstu a profezdvani zubl. Ve chvili kdy je dosazeno adolescentni faze,

ortodontista se zaméfuje na obnoveni/zlepseni skusu (Giudice et al. 2018).

3.3.1 Patrové ploténky

Patrové ploténky se vyuZivaji u pacient s PRS od 60. let minulého stoleti (Poets
& Bacher 2011; Pielou 1967). V terapii je vyuZival jiz Castillo Morales (viz kap 4.2.1)

Pouziti ploténky pfi 1écbé PRS je efektivni a zaroveil sniZzuje nutnost pouZzit
invazivni ptistupy (Miiller-Hagedorn et al. 2017; Kili¢ 2014). V pozdé&jSim véku nebo u
formy PRS ,plus®, je Casto nutné patrové ploténky individualn€ ptizpiisobovat, a to
z divodu slozitych funkcénich a anatomickych rozdilnosti (Miiller-Hagedorn et al.
2017).

Nutnosti je vSak vzdy kombinace s manudlni orofacidlni terapii dle Castillo
Moralese a dalS§imi facilitatnimi technikami pro zlepSeni piijmu potravy (Miiller-
Hagedorn et al. 2017; Poets & Bacher 2011).

Tiibingenské patrové platicko (TPP), oznaCovano také jako PEBP (Pre-
epiglottic buton plate - patrova ploténka s pre-epiglotickym knoflikem) bylo poprvé
popsano Broschem et al. v roce 2004 ve spojeni s ¢asnym uzaviranim rozStépu patra
(Gerzanic et al. 2012; Brosch et al. 2006). TPP/PEBP se sklada z platicka na mekké
patro s rozSitenim pro oblouky, které posouva jazyk dopfedu a tim rozSifuje farynx a
uvoliuje dychaci cesty (Miiller-Hagedorn et al. 2017; Bacher et al. 2011; Giudice et al.
2018). Dale uzavira patro pro vytvoreni vakua pfi san a ptispiva k ptibytku hmotnosti
(Cote et al. 2015; Rathé et al. 2015; Gerzanic et al. 2012; Poets et al. 2017).

Nejnovéji Bacher et al. (2011) zminuje ve své studii, ze pouziti platicka
s roz$ifenim pro oblouky patra stimuluje 1 rist mandibuly (Bacher et al. 2011; Kilig
2014).

Nicméné zvoleni ptistupu s pouzitim TTP/ PEBP vyZaduje interdisciplindrni tym
se zkuSenostmi s endoskopickym vysetfenim hornich dychacich cest, s vySetfenim ve
spankové laboratofi, feCovou terapii a ortodoncii (Poets et al. 2017).

TTP/PEBT je alternativou, kterd je jiz dobfe prostudovand, avSak jeSté neni
mezinarodné rozsifenou pomuickou v lécbeé u PRS (Poets et al. 2017), pouziva se

pfevazné v némecky mluvicich zemich.
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a) ]y b) 4

t( .

Obrazek 7: Ruzné typy patrovych ploténe: a) TTP, b) ploténka s prstencem, c) ploténka s pfemost'ujici trubickou, d)
ploténka s extra-oralnim rozsifenim pfemost'ujici trubicky; pfevzato z Miiller-Hagedorn et al. (2017).

3.4 Terapie rozStépu patra

Palatoplastika je operace pfi které se rekonstruuje rozStép patra, uzavira se
mekké patro a tvrdé proti nosni dutin€. Provedeni je slozité a to z diivodu nacasovani.
(Mestak et al. 2015). Na pocet provedenych operaci a natasovani ma vliv zavaznost
vady a celkovy stav ditéte (Fiala et al. 2017). Operacni postupy a doba provedeni
rekonstrukce patra se muze liSit v zavislosti na pracovisti (Mést'ak et al. 2015; Agrawal
vliv na vyvoj feci (Méstak et al. 2015). Je snaha provézt palatoplastiku do 1 roku,
pravé kvili vyvoji feci (Fiala et al. 2017) Casto se provadi operace mékkého patra ve 3.
— 7. mésici, vpozd¢jSim veéku ji nasleduje operace tvrdého patra. Jind pracovisté
provadi uzavér tvrdého i mékkého patra najednou avSak pozdéji (Méstak et al. 2015).
Po provedeni palatoplastiky je ¢asto nutné pfistoupit k dal§im sekunddrnim korekcim a
pocet chirurgickych intervenci se s vékem zvySuje (Fiala et al. 2017).

Je popsano nékolik postupii pti provadéni palatoplastiky (Prado-Oliveira et al.
2015) Ten je volen na zaklad¢ zkuSenosti chirurga (Cohen et al. 2017), princip je vSak
stejny (Agrawal 2009). Mezi nejcastéji provadéné operace patii Bardachova dvou
zaklopkova palatoplastika s intravelarni velopastikou a Furlowova dvojité postavena

Z plastika (Woo 2017).
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3.4.1 Uzavreni patra u PRS

V odborné literatuie se nesetkdme s informacemi ohledné provedeni
palatoplastiky a naslednym vystupem u pacientii s PRS (Wan et al. 2015; Caillot et al.
2018).

Tyto vykony jsou Casto nejpozdéji provadéné, vétSinou v rozmezi 15 - 18 mésici
az 2 let véku pacienta s PRS (Ramanathan et al. 2015; Caillot et al. 2018; Sommerlad
2003; Lopez Konschot & Montalva 2014), piestoze u déti pouze s izolovanym
rozStépem patra se uzaver stanovil jiz na vék 6 mésicii (Caillot et al. 2018). Pozd¢jsi
provedeni je nejspiSe upfednostiiovano kvili niz§imu riziku spojenému s anestezii,
pfehlednosti operaéniho pole a moZnosti nechat stabilizovat respiracni funkce a
problémy s pfijmem potravy (Ramanathan et al. 2015; Caillot et al. 2018). U pacientl
s mikrognécii se mize provést labio-glossopexe, ktera se ponecha asi 12 — 24 h kvili
zajisténi pruchodnosti dychacich cest (Agrawal 2009).

Primarni palatoplastice pfedchdzi nutnost zvladnuti obtizi spojenych s obstrukei
hornich dychacich cest a pfijmem potravy (Prado-Oliveira et al. 2015b; Cohen et al.
2017), to mize mit vliv na nacasovani operace, protoze jejich zajisténi je prioritni (Pinto

et al. 2017).

3.5 Terapie u problémii s piijmem potravy

Problémy s pfijmem potravy, tedy sanim a polykanim, spolu s vyskytem GERD
jsou béznou soucasti klinickych problémt PRS (Rathé et al. 2015; Hong et al. 2012).
Vyskyt rozstépu patra a mikrognacie zaprticinuje dysfunkci orofacidlnich svali, ktera
pak ovlivni polykédni, mluveni a dychani (Cielo & Marcus 2015; Nagaoka & Tanne
2007).

Je dulezité zajistit a podpofit ptijem kvili prospivani ditéte (Cote et al. 2015).
Musime si byt jisti, Ze energii, kterou dit€¢ vyda proto, aby se najedlo, neptfesdhne
nutriéni a kaloricky pfijem z podévané potravy. Tento problém muze nastat, pokud Cas
krmeni je del$i nez 30 min. Ztoho divodu rovnomérné piibyvani na vaze je
nejdilezitéjsi indikator adekvatniho piijmu (Wornom et al. 2004). Musime vSak myslet
na to, Ze 1 pres dobré prospivani ditéte mlize stale dochazet k tichym, opakujicim se
aspiracim (Cote et al. 2015). V 1écbé problémt s pfijmem potravy se uziva riznych
pomtcek, koncepti a technik - ORF (oral feeding techniques) nebo FFT (Feeding

Facilitating Techniques), Habermannova ldhev, Mr. Brown lahev, savicky, patrové

35



Diplomovd prace Vyznam fyzioterapie v progndze pacient( s PRS

ploténky, vysokokalorickd nebo zahusténa strava, zavedeni NGT (nasogastricka sonda)

nebo provedeni gastrostomie (Rathé et al. 2015; Wornom et al. 2004).

3.5.1 Nasogastricka sonda (NGT — nasogastric tube)

NGT je ¢asem provétena technika pro poskytnuti adekvatniho ptijmu (Gomes et
al. 2015), pokud neni mozny oralni pfijem z riznych divodu. Je to feSeni, které nam
pomaha vyhnout se neocekavanym udalostem (Ramanathan et al. 2015). Dlouhodobé
zavedeni mize vést k vytvoreni 1éze na nosnim kfidle, ke vzniku chronické sinusitidy,
GERD nebo aspira¢ni pneumonie (Nassar et al. 2006; Cote et al. 2015; Marques et al.
2001; Gomes et al. 2015).

Proto se pro dlouhodobé¢jsi podavani potravy pfistupuje spiSe k zavedeni

gastrostomie (Cote et al. 2015).

3.5.2 Gastrostomie

Zavedeni gastrostomie ma za cil predejit poklesu hmotnosti, upravit nutri¢ni
deficit, podpofit rast/vyvoj a zlepsit kvalitu zivota (Merli et al. 2016).

Gastrostomie ma nejcastéji podobu PEGu (perkutanni endoskopicka
gastrostomie), kviili minimalné invazivnimu provedeni, rychlosti, nizké cené a vysoké
toleranci pacientti (Merli et al. 2016; Kakade et al. 2015).

Provedeni gastrostomie zavisi na postupech v jednotlivych centrech. VéEtSinou neni
provadéna v prvnich mésicich Zivota. Pouze pokud predpokladame, ze se oralni ptijem
nezlepSi (Cote et al. 2015). Nejen zdivodu moznych komplikaci, kam fadime
peritonitidu, moznou dislokaci trubicky nebo jeji obstrukci, gastrocolickou fistuly ¢i

prosakovani (Al-Attar et al. 2012; Merli et al. 2016).

36



Diplomovd prace Vyznam fyzioterapie v progndze pacient( s PRS

4 REHABILITACNI TECHNIKY A METODY

V této kapitole jsou uvedené nejCastéji pouzivané¢ rehabilitaéni /
fyzioterapeutické¢ metody a pristupy, které jsou vybrané na zaklad¢ zkusenosti riznych

odbornikl v 1é¢beé PRS a také dostupné odborné literatury jak ceské, tak zahranic¢ni.

4.1 Polohovani

U déti s Pierre Robinovou sekvenci se polohuje predev§im na bticho, ale i na
bok, kde tato poloha patii mezi prvni metodu volby v 1é¢bé (van Lieshout et al. 2015;

Liu et al. 2018; Kam et al. 2015).

4.1.1 Polohovani na biicho (PPT - Prone positioning treatment )

PPT je neinvazivni jednoduché opatieni (Kam et al. 2015), které se uziva u 61 —
75% piipadl, avSak nutnosti je pfiméfeny monitoring v ramci n¢kolika mésict (Nunes
da Costa & Matias 2014; van Lieshout et al. 2015; Kam et al. 2015; Abramowicz et al.
2012; Marcellus 2001). Velka uspésnost je vSak pouze u pacientl s izolovanou formou
PRS, tedy pacienti s nezavaznou formou (Smith & Senders 2006). Je zalozené na
hypotéze, kterou navrhl jiz Pierre Robin (Cielo & Marcus 2015; Giudice et al. 2018).
Uzky faryngealni prostor ovlivnime, tedy zvétsime, piisobenim gravitace na mandibulu
v poloze na btiSe (Poets & Bacher 2011; Rathé et al. 2015).

V literatuie vSak ncktefi autofi poukazuji na to, Ze efektivita PPT neni
hodnocena objektivné, naptiklad pomoci polysomnografie (Buchenau et al. 2016;
Vatlach et al. 2014) a dale zvySuje riziko SIDS (Sudden Infant Death Syndrome -
syndrom nahlého imrti novorozence) (Poets et al. 2017; Vatlach et al. 2014; Rath¢ et al.
2015; Giudice et al. 2018). Nalézdme argumenty, ze GspéSnost PPT je zaloZena na tom,
ze ptiznaky UAO jsou pouze méné viditelné (Poets & Bacher 2011; Shprintzen 1992;
Marcellus 2001).

Nevyhodnou terapii se PPT stava ve chvili, kdy zachovani polohy na bfise je
nemozné, protoze dit€ se umi samo pietacet (Cielo & Marcus 2015).

Polohu Ize ménit i za polohu na boku.

4.2 Orofacialni terapeutické techniky

Mezi tyto techniky zahrnujeme takové postupy a metody, kde cilem je posilit a

stimulovat motoriku jazyku, rtdi, patra, hltanu a zlepSit funkci, silu svalli potfebnych k
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polykani (Miiller & Kolektiv 2014). Ptistup by mél zohlediovat organické, funkéni a
psychosocialni problémy pacienta. Dnes je mozné k orofacialni terapii pouzit mnoho

koncepti, které¢ se mohou kombinovat ¢i dopliiovat (Vysoky & Koneény 2007)

4.2.1 Koncept podle Castilla Moralese

Je to neurofyziologicky orientovany koncept vyvinuty argentinskym lékafem
prof. Dr. Rodolfem Castillo Moralesem na podporu motorickych funkci, komunika¢nich
a senzorickych schopnosti, postury, vzpfimovani, pohybu, usnadnéni dychéani a
stimulaci orofacialni oblasti, resp. regulaci aktivity svali mimickych a svalii pro piijem
potravy a mluveni (Saltlova & Limbrock 2014). Koncept Castillo Moralese se spravné
sklada ze 3 casti: Terapeutickd podpora v procesu vzpfimovani (diive NET -
neuromotoricka vyvojova terapie), Orofacialni terapie (dfive ORT - orofacidlni
regulacni terapie) a vyuziti patrovych desek (Saltlovd & Limbrock 2014; Castillo
Morales 2006).

Cilem celého konceptu je rozsifit moZnosti komunikace (nonverbalni 1 verbalni),
podpofit rozvoj smyslového vnimani, zlepSit vzptimovaci schopnosti a motoriku,
aktivace a regulace funkci orofacidlniho komplexu, podpora samostatnosti a iniciativy a
v neposledni fadé¢ zamezeni patologiim. Soucésti je také interdisciplinarni ptistup
v 1écbe sestaveny z mnoha odbornikii (Saltlova & Limbrock 2014; Vysoky & Konecny
2007). Nutna je i1 spoluprace rodicl, ktera pak dovoluje realizovat cviceni 1 doma

(Mat&jickova 2008).

Orofacidlni regulacni terapie (ORT) je reflexni metoda stimulujici orofacialni
oblast (Miiller & Kolektiv 2014). Vychazi zriznych terapii riizn¢ zaméienych —
koncept manzelti Bobathovych, Vojtova reflexni lokomoce, metody podle Kabata a jeho
vlastnich poznatkt z praxe (Miiller & Kolektiv 2014).

Cilem ORT je funk¢ni aktivace orofacidlni oblasti tedy sani, polykani, slinotoku,
zvykani, mimiky, artikulace a dychani, kdy se snazime dosahnout souhry a rovnovahy
vSech komponent orofacidlniho komplexu s jinymi systémy téla (Saltlovd & Limbrock
2014; Matégjickova 2008). Spojeni ORT s NET je vyjadfeno v nutnosti nastaveni
spravné télesné postury pacienta, s ohledem na vék a diagnézu (Castillo Morales 2006;
Saltlova & Limbrock 2014; Vysoky & Konec¢ny 2007). Terapie zacind vzdy tzv.
modelovanim a rozvolnénim stavajicich kompenzaci a regulaci tonu skrz dotyk, tlak,

hlazeni, lechtdni, tah nebo vibrace (Vysoky & Kone¢ny 2007; Castillo Morales 2006).
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Vyuziva se i taktilni a proprioceptivni stimulaci definovanych motorickych bodi na
obliceji, ktera vyvolava motorickou odpoveéd’ svalii a svalovych fetézcli bud’ jednotliveé

nebo v kombinaci (Castillo Morales 2006).

Obrazek 8 Motorické body, pirevzato z Morales (2006)

ORT se vsoucasnosti indikuje u predcasné¢ narozenych, kojencd, déti, i
dospélych s riiznymi senzomotorickymi poruchami v orofacidlni oblasti, u diagnéz se
svalovou hypotonii (Downtiv syndrom, Prader — Willi syndrom atd.), u dysfagii (PRS),
rozstépovych vad (CP, CPL, PRS), poruch CNS (DMO, koma, periferni parézy),
nervosvalovych onemocnéni nebo u déti se zpomalenym senzomotorickym vyvojem
(Saltlova & Limbrock 2014).

Castillo Morales vyuzival v ORT patrové desky, jako doplnéni samostatné
terapie. UGelem bylo zajistit podporu pro vyvolani cilenych pohybl jazyka a tst
(Saltlova & Limbrock 2014; Korbmacher et al. 2004). Dnes se uzivd modifikovana
patrova ploténka u pacientli s PRS v kombinaci s ORT ptevazné v Némecku (viz kap.
3.3.1).

ORT pomaha ke spravné funkci orofacidlniho svalstva, a zmirfiuje tak UAO,
avSak systematickou studii spojenou s lécbou PRS v odborné literatufe nenajdeme

(Vatlach et al. 2014)

4.2.2 Orofacidlni terapie podle D. C. Gandale

Jedné se o uceleny komplex cviceni a postupti s cilem uvést do rovnovahy tonus
svall, které se ucastni polykani a artikulace. Snazi se také snizit obranné reakce na

dotek (Vysoky & Koneény 2007). Diraz je kladen i na spravnou posturu, dechovy
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stereotyp a relaxaci. Gandale vyuzivala i riznych stimula¢nich pomiicek (Gandale

2004).

4.2.3 Facilitating feeding techniques (FFTs)

Nassar et al. (2006) popsal techniky orofacidlni terapie, které souhrnn¢ nazval
FFTs a vyuzil je v 1écbé PRS. Individualné se stanovuje postup a techniky, které se
vyuziji.

FFTs zahrnuji rzné postupy a techniky, které se pouzivaji od zacatku oralniho
ptijmu potravy a pokracuji, dokud dit€¢ nema schopnost samostatného oréalniho piijmu
(Cote et al. 2015; Marques et al. 2010). Maji zvysit objem pfijimané potravy a snizit ¢as
podavani (Peterson - Falzone et al. 2016). Vyuziva nenutri¢ni sani dudliku, masaz pro
relaxaci a zlepSeni postaveni jazyka, tchop mandibuly pro zachovani spravného
postaveni, zajisténi uloZeni savicky, rytmické pohyby savickou pii nutricnim sani nebo
sttidani savicek (Rangeeth et al. 2011; Marques et al. 2010). Krom¢ savic¢ek v terapii
vyuziva specidlni pomicky v podob¢ raznych lahvi nebo dudlikt (Cote et al. 2015).

Ditéti se do ust vklada dudlik pro nécvik sani a podporu anteriorniho postaveni
jazyka (Nassar et al. 2006; Drago Marquezini Salmen & Lazarini Marques 2015).

Pokud ma pacinet Spatné postaveni jazyka pfi sani, tak Ze neudrzi savicku lahve,
provadi se masaz jazyka, pii které terapeut provadi prstem postero — anteriorni pohyby,

kvili zlepseni postaveni a relaxaci jazyka. (Nassar et al. 2006).

A

Obrazek 9 Masaz jazyka, prevzato z Nassar et al. (20006)
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Uchop na podporu postaveni mandibuly se voli pfi pfehnaném zasunuti dolni
Celisti pfi sani. ZlepSujeme utésnéni pomoci manudlniho tlaku, a tim stimulujeme retni

uzaver (Nassar et al. 2006; Marques et al. 2010).

&)

8

v

Obrizek 10: Uchop na podporu postaveni mandibuly, pievzato z Nassar et al.
(2006)

Technika rytmického pohybu savickou pii nutriCnim sani se vyuziva pro
vytvoteni vzoru sani/polykéni/respirace. Na savicce se zveétsi otvor pro pruchod mléka,
aby dit¢ nemuselo vyvinout tak velky intraoralni podtlak potfebny pro sani (Nassar et al.
2006; Marques et al. 2010).

Ve studii Nassara et. al. (2006) pozorujeme, Ze soubor technik a postupt
pievazné Cerpa z publikace Feeding and Swallowing Disorders in Infancy: Assessment

and Management (Wolf, Glass, 1992).

4.3 Neurofunk¢ni reorganizace (NFR)

Je to metoda, také oznacovana jako Metoda Padovanové kterd byla vyvinuta
brazilskou logopedkou Beatriz Padovanovou. Podkladem je studie vztahii mezi
aktivitami — chlize, mluveni, mysleni a organizaci a plasticitou nervového systému. Lze
Ji vyuzit u vSech v€kovych kategorii pro lécbu, prevenci nebo udrZeni stavu (Peltier
2014; Medeiros Pereira et al. 2015). Vyuziva se cviceni v globalnich vzorcich, dechova
cviceni ¢i terapie orofacialni oblasti, pro stimulaci vSech 12 hlavovych nervii (Medeiros
Pereira et al. 2015).

Podstatou je cviceni na zaklad€ primitivnich pohybtll v souladu s ontogenetickym
vyvojem (Medeiros Pereira et al. 2015; Ostermann et al. 2010). Navozuji se tak, aby

pfedchazely problému a tim zlepSily orofacialni motoriku (Pavli 2003). Klade se diiraz
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na opakovani téchto stadii, které ovliviiuji nasledny vyvoj (Medeiros Pereira 2015). A
nové se tak snazi zapracovat spravny vzorec od narozeni az po chizi, sani, polykani,
zvykani, dychéni a dalsi, vSe podle individualniho potencidlu pacienta (Pavla 2003).

Padovanova vyuzivala v orofacidlni terapii dle NRF rolovani, vyplazovani nebo
pretaeni (Medeiros Pereira 2015; Ostermann et al. 2010). Stimulovala také smysly,
které byly postizeny na zdklad¢é asfyxie, pomoci jemného kontaktu, svétla, verst a
zpévu, tedy rytmem a riznych chuti. (Medeiros Pereira et al. 2015).

U PRS se vyuziva kvili hypoxii, ktera se miize objevit kviili ptitomnosti UAO a
pro nacvik motoriky orofacialni oblasti.

NFR je rozsitena pievazné v Brazilii a Kanad¢€. V Evropé se s metodou mizeme

setkat v Némecku, Francii a Nizozemi.

4.4 Respiracni fyzioterapie (RF)

Respiracni fyzioterapie by méla slouzit jako nastroj v prevenci vzniku
pneumonie, pi1 uZziti CPAP, po provedeni tracheostomie nebo pokud je pfitomny
patologicky vzor dychani.

RF nam ptindsi rizné techniky dechové rehabilitace, které slouzi k 1é¢ebnému
ovlivnéni dychani svym specifickym provedenim (Smolikova & Macek 2002; Zdatilova
et al. 2002). Zaméfuje se na reedukaci dechového vzoru, usnadnéni expektorace,
aktivaci dychacich svalli a nacvik inhalace. V ramci lécebné rehabilitace vyuzivame
technik u pacientli na neinvazivni i invazivni ventila¢ni podpote (Mgr. Neumannova et
al. n.d.).

Techniky uzivané pro zlepSeni dechovych funkci jsou: kontaktni dychani,
modifikovana a asistovand autogenni drenaz, respiracni handling a kontaktni stimulujici

fyzioterapie.

4.4.1 Kontaktni dychdani

Je to pasivni technika zaloZend na neurofyziologické facilitaci dychani (Mgr.
Neumannova et al. n.d.). Je to uvolnéné odpocinkové dychani s relaxacni ulevou pro
brénici (Smolikova & Macek 2010). Pfi kontaktnim dychani terapeut poklada ruce na
hrudnik pacienta a doprovazi ho pii volném dychani. Kopiruje tak jeho pohyby a
soucasn¢ muze redukovat nezddouci motoriku (Friedlova 2007; Smolikova & Mécek

2010), ptipadné zjisStovat zahlenéni. Pomoci manualniho kontaktu, ktery je taktilni a
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proprioceptivni stimulaci, provokujeme dechové odpovédi, které jsou reflexni. Tyto
odpovédi zplisobi zmény rytmu a hloubky dychéni. Dechové pohyby mizeme podpofit
pomoci jemného pfilnuti dlani a zpevnéni kolem hrudniku. Pfes jemnou vibraci
stimulujeme aktivaci biiSnich svali, nasledkem toho dochazi k prodlouzenému vydechu
s exspiratni pauzou (Smolikovd & Madacek 2010). Lze ho také kombinovat
s polohovanim a zménami polohy (Zounkova et al. 2012).

Nutnosti k provedeni kontaktniho dychani, je zvladnuti terapeutem / rodi¢em
zachyceni a nasledovani frekvence a rytmu dychani (Zounkova et al. 2012)

Kontaktni dychani ma pozitivni vliv na ptitomnost GERD, ptfevazné pokud je
provadéné ve vertikalni poloze v naruci terapeuta nebo rodi¢e (Smolikova & Macek

2010).

4.4.2 Asistovana autogenni drenaz (AAD)

AAD je zalozena na principech Autogenni drendaze (AD) a pouziva se u
novorozencl, kojencli nebo nespolupracujicich pacientti. ADD je provadéna jemnym a
progresivnim zpusobem, kdy vyuzivame dechovy vzor pacienta a stabilizujeme ditéti
bfisni sténu, abychom se vyhnuli paradoxnim pohyblim. Pomoci manualniho tlaku na
hrudnik v pribéhu inspiria vedeme dychani u ditéte. Ruce terapeuta postupné omezuji
hloubku nédechu, aby stimulovaly pacienta k hlubsimu vydechu nez, ktery byl
v predchéazejicim dechovém cyklu. Pfi vydechu nésleduji terapeutovy ruce dechové

pohyby ditéte (Fibrosis 2009).

4.4.3 Modifikovand autogenni drenadz (MAD)

MAD je kontaktni dychédni aplikované v horizontalnich polohach, tedy vleze na
zéadech, bocich a na bfiSe. Pouziva se pfedevsim u déti s nadmérnou tvorbou sekretu,
tedy jako drenazni technika. Délku cviceni upravujeme individualné podle stavu
pacienta (Smolikova & Macek 2010). Aplikace MAD je mozna napf. na kling, na
cvi¢ebnim stole nebo na mici (Smolikova & Macek 2010).

U pacientll s PRS se MAD mitiZze pouzit jako soucést respiracni fyzioterapie po

zavedeni tracheostomie.

4.4.4 Respiracni handling (RH)

RH je technika kombinujici dechovou a motorickou stimulaci, jako prevenci

proti vzniku patologickych dechovych vzort (Jakubec 2006). Povazujeme ho za
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terapeuticky koncept respiracni fyzioterapie, ktery 1ze pouzivat dlouhodobe¢ i1 kazdy den
(Smolikova 2017). Je to jemna a laskavd forma fyzioterapie, kde vyuzivdme dotyk,
uchopeni a manipulaci s ditétem, jako stimuly pro vyvolani fyziologickych dechovych
pohybt. RH pouzivame u novorozenct, kojenct a batolat s respiraéni symptomatologii,
kam mutzeme zaradit napt. dyspnoe, vyskyt stridoru, pfitomnost bronchialniho sekretu
nebo bronchialni hypersenzitivitou, dyskoordinace dychani/sani/polykani (Smolikova &
Macek 2010; Zounkova et al. 2012). Prispiva tak k dobrému prospivani novorozence /
kojence, u kterého se po porodu rozvinuly néjaké komplikace (Smolikova 2017).

RH se zamétuje: na hygienu dychacich cest, kvili zajisténi prichodnosti bez
uviznuti a dalSitho hromadéni sekretu na sténadch hornich i dolnich dychacich cest, na
péci o travici soustavu (pfijem — vyprazdiiovani) a na spravny motoricky vyvoj ditéte
(Smolikova & Magek 2010; Smolikova 2017). Pfi provadéni RH je nutnd intenzivni
spoluprace ditéte. Terapie musi byt klidna a hrava, bez plaCe, ktery je totiz
kontraindikaci pro pokracovani (Smolikovda & Macek 2010; Zounkova et al. 2012).
Cvicebni jednotky jsou relativné kratké, pouZitelné pfi manipulaci s ditétem a Casto se
opakuji (Smolikova 2017). Mezi vstupy je terapie vyplnénd o relaxacni masaze a
hlazeni (Zounkova et al. 2012).

Pokud se zvoli neadekvatni postup, objevi se nadmérné dechové usili, které
vyvola negativni reakci pacienta. Dit¢ zacne hyperventilovat (na podklad¢é place) a
nedojde tak navozeni fyziologické ventilace (Smolikovd 2017) Dochazi tak k aktivaci
nezadoucich dechové motoriky s nadmérnym zapojenim respiracnich svala, které do
budoucna pftispivaji k syndromu pietizené¢ho hrudniho svalstva, které nebude schopné
adekvatné relaxovat (Smolikova & Macek 2010).

RH vychazi z neurofiziologické facilitace dychani (NFFD), ktera vyuziva
taktilni a proprioceptivni stimulace k vyvolani reflexni pohybové odpovédi respiracnich
svali (Smolikova 2017). Uchopeni a manualni kontakty na téle ditéte terapeut
ptizplisobuje podle motorického projevu ditéte a jeho aktualnim respiracnim moZnostem
(Smolikova & Macek 2010). Dale se upravuji individudlné pro béZznou denni manipulaci
s ditétem (Zounkova et al. 2012). Soucasné se fidi 1 vyvojovou motorikou, kterd je
priméiend véku ditéte (Smolikova & Macek 2010).

V ramci RH pouZivame techniky kontaktniho dychdni (CB), modifikovanou
autogenni drendz (MAD) nebo asistovanou autogenni drenaz (AAD) (Smolikova &

Magek 2010).
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5 MULTIDISCIPLINARNI PRISTUP

Optimalni pristup v I€cbé u pacientll s rozStépovou vadou patra je stale
diskutabilni. Nicméné bez multidisciplinarniho pfistupu by bylo nemozné dosahnout co
nejidedlnéjsiho vyvoje feci a sluchu, okluze, vzhledu obliceje a psychické pohody
(David et al. 2006). Rozdily v multidisciplindrnim pfistupu orofacidlnich rozstépt a
PRS nejsou velké, proto tym sestava z veétsi ¢asti ze stejnych odborniki.

Lécba je systematickd a dlouhodoba (Fiala et al. 2017). Podili se na ni mnoho
specialistti z I¢kaiskych 1 nelékaifskych obort, ktefi voli terapii individudlné ke
zdravotnimu stavu a veéku ditéte (Kerekrétiova 2008). Sledovani a 1écba pacientl
s rozstépovou vadou zadina prenatélni diagnostikou a trva az do dospélosti (Cakrtova et
al. 2007; Richman & Schutte 2017). DalSim pozitivem pievazné pro rodice je ziskavani
informaci na jednom misté o problémech a nasledné péci u svého ditéte (Wornom et al.
2004)

Do multidisciplindrniho tymu fadime tyto odborniky: pediatra, genetika,
otorhinolaryngologa, détského anesteziologa, plastického chirurga, otologa, logopeda,
ortodontistu, psychologa a dal§i (Glynn et al. 2011; Cakrtova et al. 2007; Skodova et al.
2007; Wornom et al. 2004; Fiala et al. 2017).

Neonatolog je zodpoveédny za rozpoznani rozstépové vady, resp. PRS, inicidlni
stabilizaci stavu a koordinaci péce pro zvladnuti dychani - obstrukce dychacich cest,

problémt s pfijmem potravy a dalSich obtizi (Cohen et al. 2017; Wornom et al. 2004).

Pediatr by mé¢l spolupracovat tizce s rodinou a poskytovat informace a pomoc
pti lécbé. Déle seznamuje rodiCe s riznymi zplsoby piijmu potravy a spravné vyzivy
(Skodova et al. 2007). Sleduje vyvoj ditéte, 1é&i pridruzené choroby a zajistuje

specializovanou péci (Cohen et al. 2017).

Klinicky genetiky provadi vySetteni jiz v kojeneckém veku (Fiala et al. 2017), u
PRS z diivodu mozZnosti vyskytu riznych syndromt (Cote et al. 2015; Tan et al. 2013).
Provadi genetickd hodnoceni na zékladé¢ diagnézy, rodinné historie a fyzikdlniho

vySetteni a také rizikové poradenstvi (Marcellus 2001).
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Détsky ORL lékar / Foniatr upfesnuje stupen a povahu obstrukce dychacich
cest (Cote et al. 2015). Sledovani je nutné i kvtili vys$si pravdépodobnosti recidivujicich
otitid (Fiala et al. 2017), Casto zptisobenych poruchou funkce Eustachovy trubice kviili
ptitomnosti rozstépu patra (Wornom et al. 2004). Pifedevsim foniatr podava informace
ohledné senzitivity sluchu a mechanické funkce usi (Wornom et al. 2004; Marcellus
2001). Mnoho syndromt spojenych s rozStépem patra maji vyssi riziko ztraty sluchu.

Stabilni sluchova senzitivita je také nutna pro spravny vyvoj fe¢i (Wornom et al. 2004).

Pneumolog spolu s ORL I¢katem by mély diagnostikovat zdvaznost postizeni
dychacich cest (Cohen et al. 2017; Cote et al. 2015). Pneumolog sam vytvaii plan 1€cby
na prvni mésice a prizptisobuje ho aktudlnimu stavu pacienta (Cote et al. 2015), dale

muze indikovat polysomnografické vysetieni (Cohen et al. 2017).

Plasticky chirurg / kraniofacialni chirurg se specialnim vzdélanim rozhoduje
0 postupu, operacni technice a veéku ditéte, kdy probehne operacni vykon (Marcellus
2001). V predskolnim vé€ku miize indikovat 1 sekundarni korekéni operace (Fiala et al.

2017).

Gastroenterolog miize byt povoldn ke zhodnoceni a nastaveni 1éCby pfi

problémech s ptijmem potravy (Cohen et al. 2017).

Fyzioterapeut/ergoterapeut poskytuji konzultace ohledn¢ piijmu potravy a
oralniho motorického vyvoje (Marcellus 2001; Cohen et al. 2017), dale hodnoti hrubou

a jemnou motoriku a neuromotoricky vyvoj ditéte (Marcellus 2001).

Ortodontista monitoruje rist a vyvoj obli¢eje a jeho vliv na pozici zubi-
stlacovani, hypodoncii ¢i malokluzi tfidy II - pfedkus (Marcellus 2001; Cohen et al.
2017).

Logoped se stard o identifikaci a napravu problému s feci a dorozumivanim
(Marcellus 2001), ktera je asto v podobé hypernasality. K vySetteni slouzi logopedické
vySetteni ve spojeni s nasofaryngoskopickym vySetfenim pohybu mékkého patra pii

mluveni (Fiala et al. 2017).
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Socialni pracovnik poskytuje vedeni a konzultace pro rodiny a pacienty ohledné

podpory a zdroji k zajisténi lécby (Marcellus 2001).

Psycholog asistuje détem i rodindm pii piipravé a pro pfizptisobeni na

pozadavky zivota s kraniofacialni vadou (Marcellus 2001).
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6 VYZKUMNA CAST

6.1 Cile vyzkumné ¢asti

1. Clem préce je porovnat, na zdkladé dat ziskanych od rodi¢t dotaznikovou
metodou, obtize pacienti s PRS, pfistup v1écbé a multidisciplindrni

management téchto déti v Ceské republice a v zahranici.

2. Na zaklad¢ dostupnych studii o vlivu Spatného skusu a obstrukce hornich
dychacich cest na drzeni téla, predpokladam, Ze se u déti s PRS bude castéji

vyskytovat vadné drZeni téla nez u normalni populace.
6.2 Hypotézy

6.2.1 Hypotézy k dotaznikové metodé

H1: Nejcastejsi pritomné obtize jsou mikrognacie, obstrukce hornich dychacich
cest a glossoptoza, které maji jednotliveé stejnou Cetnost u nas 1 ve svete.

H2: Mezi pacienty s PRS je vétsi procento sopozdénym neuromotorickym
vyvojem

H3: Zahrani¢ni pacienti podstupuji Castéji invazivnéjSi zékroky nez pacienti
vCR

H4: Pacienti v CR nepodstupuji ¢astéji konzervativni zakroky, neZ pacienti
v zahranici

H5: Pacientiim v CR je méné / neni provadéna MDO

H6: U pacientil v CR se standartné neprovadi vySetieni ve spankové laboratofi

H7: U pacientil s PRS se nepouziva standartné respiracni fyzioterapie.

6.2.2 Hypotézy k vySetieni pacientii

HS8: U vétsi ¢asti vySetfovanych déti jsme zjistili vadné drzeni téla alespon ve 2
zvolenych testech.

HO: Pti srovnani s populacni studii Zdravi ditéte 2016 najdeme vys$i incidenci
vyskytu vadného drzeni téla u déti s PRS.

H10: Existuje korelace hodnoceni VDT s vyskytem opozdéného

neuromotorického vyvoje v raném veku u déti s PRS.
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7 METODIKA A VYSLEDKY

Vyzkum diplomové prace je rozdélen na 2 ¢asti:

7.1 Dotaznikova metoda

Prvni cast je zaméfena na sbér dat od rodict déti s Pierre Robinovou sekvenci,
ktefi na zéklad¢ predlozeného dotazniku odpovidali na otdzky ohledné diagnostiky,

1écby a nasledné péce u PRS viz piiloha ¢ 1.

7.1.1 Sbhér dat na zakladé dotazniku

Rodice byli pozaddani o vyplnéni nestandardizovaného zcela anonymniho
dotazniku. Dotaznik byl sestaven z 8 otazek. Na dotaznik odpoveédélo 23 respondentt
z CR a 26 respondentii ze zahrani¢i — prevazné z Velké Britanie a USA. Rodi¢e uvadéli
vek ditéte, ktery byl v priméru v dob€ zpracovani u ¢eskych pacientt 5,53 let (SD 4,91
let), z toho bylo 13 chlapcti a 10 divek. Ve druhé skupiné byly déti v primérném véku
4,66 let (SD 4.25 let), z toho 9 chlapct a 17 divek.

V Césti s osobni anamnézou jsme ziskavali informace o ditéti s PRS a jeho
obtizich (v€k, pohlavi, vady/obtize, opozdény neuromotoricky vyvoj). Dale jsme se
dotazovaly na pristup v 1é¢bé (vysetieni, postupy a metody, které byly volené v 1€cb¢ u
ditéte a kde je dité prevazné podstupovalo / podstupuje). Otazky byly sestavené na
zéklad¢ dostupnych informaci a riiznych studii pfevazné ze zahraniCni, ale i1 z Ceské
literatury.

Data jsme ziskdvali pomoci formuldfe na webovych strankach
www.my.survio.com, ktery byl ve spolupraci se sdruZenim Stastny usmév uvefejnén na
jejich webovych strankach. Dale pfi osobnim rozhovoru s rodi¢i déti, ktefi byli zatazeni

1 do dalsi ¢asti vyzkumu.

7.1.2 Zpracovani dat

Data ziskand dotaznikovou metodou byla zpracovana pomoci programu

Microsoft Excel 2010, ve kterém byly ndsledné i vytvotfené grafy a statistické vypocty.

7.1.3 Obtize pacientii porovndni CR vs. zahraniéi

V odborné literatufe nachazime nejcastéji uvadéna kritéria pro stanoveni

diagnézy PRS - vyskyt mikrognécie, glossoptozy a obstrukce hornich dychacich cest
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(Nunes da Costa & Matias 2014; MRCS et al. 2017; Cohen et al. 2017). Vyskyt
ostatnich klinickych obtizi je proménlivy. U vSech dotazovanych je ptfitomna
mikrognacie (100%). Je to tedy nejcitlivéjsi diagnosticky ptiznak pro PRS. Dalsi znaky
z ptivodni trias - glossoptoza se vyskytuje u 19 déti v CR (82,61%) / pouze u 11 ze
zahrani¢i (42,31%) a obstrukce hornich dychacich cest (UAO) u 16 v CR (69,57%) / u
20 ze zahranici (76,92%). Rozstép patra byl diagnostikovan u 21 déti v CR (91,30%)/ a

u vSech zahrani¢nich (100%).

obtise CR Zahranici
[Abs] z23 | [%] | [Abs]z 26 | [%]
1 glossoptdza 19| 82,61 11| 42,31
2 rozstép patra 21| 91,30 26| 100,00
3 obstrukce hornich dychacich
cest 16| 69,57 20| 76,92
4 gastroesofageaini reflux 12| 52,17 12| 46,15
5 poruchy se sluchem 9| 39,13 13| 50,00
6 problémy s feci 10| 43,48 15| 57,69
7 problémy s pfijmem potravy 15| 65,22 22| 84,62
Tabulka 2: Porovnani vyskytujicich se obtizi u PRS
Obtize pacienti CR vs. zahraniéi
100,00
100,00
91,3
90,00 e ) 84,62
80,00 | 76,92 OCR @Zahranigi
69,5
70,00 - 65,2
60,00 - 17 57,69
£ 50,00 | : >0
’ 42,31 : 434
39,1
40,00 -
30,00 -
20,00 -
10,00
0,00
1 2 3 4 5 6 7

Graf 1: Porovnani vyskytujicich se obtizi u PRS
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7.1.4 Neromotoricky vyvoj u PRS v CR vs. zahranidi.

Neuromotoricky vyvoj Neuromotoricky vyvoj
vCR v zahraniéi

m bez neuromotorického deficitu

mopoidény neuromotoricky vyvoj,
pouze sledovan

Wopoidény neuromotoricky vyvoj,
nasledna fyzioterapeuticka péce

Graf 2: Porovnani neuromotorického vyvoje u déti s PRS v CR a zahranidi

Opozdény neuromotoricky vyvoj se objevil v rizné tizi u 65% v CR, kde u 52%
byla nutnd terapie vedena fyzioterapeutem, 35%, nemélo zadny neuromotoricky deficit.
Zahrani¢ni pacienti méli podobny vyskyt - 62% z celkové dotazovanych, kde u 50%

byla nutna fyzioterapeuticka péce, 38% bylo bez neuromotorického deficitu.

7.1.5 Invazivni vs. neinvazivni lécba

Celkové¢ zahrani¢ni pacienti podstupuji Castéji invazivni zakroky — zavedeni
tracheostomie (15,38% proti 13,04% v CR), MDO (30,77% proti 0% v CR) a
labioglossopexi (11,54% proti 4,35% v CR). Méné ¢asto viak zahraniéni déti podstupuji
zavedeni gastrostomie (15,38% proti 17,39% CR).

CR Zahranici

lécha [AbS1z | % | [Abs]z26 | [%]

9 | neinvazivni pronacni polohovani 18] 78,26 20| 76,92

10 | neinvazivni nutnost uziti CPAP 3| 13,04 2| 7,69

11 |invazivni zavedeni tracheostomie 3| 13,04 41 15,38

12 |invazivni distrakce dolni ¢elisti 0| 0,00 81 30,77

13 |invazivni glossopexe 11 4,35 3] 11,54

14 | neinvazivni zavedeni NPA 5121,74 81 30,77
15 _ o zavedeni nasogastrické

neinvazivni sondy 151 65,22 20| 76,92

16 |invazivni zavedeni PEGu 4117,39 41 15,38

Tabulka 3: Porovnani pouZiti invazivni a neinvazivni 1é¢by v CR a zahrani¢i
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Invazivni zptisoby lééby CR vs. zahraniéi

35,00
30,77

30,00
OCR ®Zahrani¢i

25,00

20,00 17,39

15,38 15,38

[%]

15,00 A
11,54

10,00

5,00
0,00

0,00

11 12 13 16

Graf 3: Porovnani pouziti invazivni 1é¢by v CR a zahranidi

Mezi konzervativni zdkroky jsme zafadili postupy: polohovani na bticho (CR —
78,26% / zahrani¢i — 76,92%), pouziti CPAP (CR — 13,04% / zahrani¢i 7,69%),
zavedeni nasofaryngealni trubicky (CR — 21,74% / zahrani¢i — 30,77%) a pouziti
nasogastrické sondy (CR -65,22% / zahraniéi — 76,92%).

Neinvazivni zplisoby lééby CR vs. zahraniéi

90,00
80,00 78,26 76,92 76,92

70,00 oCR ®Zahraniéi ]
60,00

50,00 +—

[%]

40,00
30,77

30,00

21,74

20,00 13,04
10,00 | 7.69

0,00

Graf 4: Porovnani pouZiti neinvazivni 1é¢by v CR a zahranidi
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7.1.6 Ostatni zpiisoby léchy

Ostatni Iééebné postupy CR Zahranici
[Abs] z23 [%] |[Abs]z 26 [%]
17 lterapie - patrové ploténky 0 0,00 6 23,08
18 |dechova rehabilitace / respiraéni fyzioterapie 2 8,70 0/ 0,00
19 J|orofacialni terapie 7 30,43 2| 7,69
20 [ogopedicka pége 16| 69,57 20 76,92
21 |ortodonticka péce 6 26,09 5/ 19,23

Tabulka 4: Ostatni zpisoby 1é¢by

Ostatni zpGsoby Iééby CR vs. Zahraniéi

90,00

70,00 +— oCR  BmZahraniéi 69,5

60,00
50,00
40,00
30,00 23,08

20,00
7
10,00 8,70 7,69

0,0 | |0,00
0,00 -
18

17 19 20 21

[%]

30,43

9,23

Graf 5: Poufziti ostatnich zpisobu 1éc¢by

Ostatni zptisoby 16¢by zahrnuji vyuziti patrovych plotének v terapii (CR 0% /
zahrani¢i 23,08%), respira¢ni fyzioterapie (CR 8,7% / zahraniéi 0%), orofacialni terapie
(CR 30,43% / zahrani¢i 7,69%), logopedickou intervenci z divodl fecovych poruch
(CR 69,5% / zahrani¢i 76,92%) a ortodontické péce (CR 26,09% / zahrani&i 19,23%).
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7.1.7 VySetieni ve spankové laboratoii

Vysetreni ve spankoveé laboratori
30
25
20
15 Hne
Mano
10
5
0
zahraniéni CR

Graf 6: Porovnani vySeti‘eni ve spankové laboratoii

Vysetteni ve spankové laboratofi se v zahrani¢ni odborné literatufe povazuje za
standartni vySetfeni ve spojitosti s vyskytem PRS a tedy ptitomnosti obstrukce hornich
dychacich cest / OSAS. Jak vidime na grafu, toto vySetfeni nepodstoupilo ani jedno dité

v CR. U 69% zahrani¢nich pacientti toto vysetieni bylo provedeno.

7.1.8 Monitoring dechovych funkci v domdcim prostiedi

monitorovani CR Zahranici
[Abs]z23 | [%] | [Abs]z26 | [%]
22 baby on-line: deska 17| 73,91 8| 30,77
23 monitoring pomoci pulzniho oxymetru 10| 43,48 20| 76,92
24 nebylo monitorovano 1] 4,35 415,38

Tabulka 5: Monitoring dechovych funkei

Dité s PRS ma vyssi riziko vzniku ALTEs, SIDS ¢i OSAS. Problémy s pfijmem
potravy souvisi s pfitomnosti rozStépu patra a dysfunkci v souhte sdni/polykdni/dychéni.
Proto by dit¢ mélo byt souvisle monitorovano pulznim oxymetrem pro hodnoceni
saturace a ptipadného poklesu. V CR neni standartni monitorovat saturaci i v doméacim
prostiedi v riiznych situacich a hodnotit tak ptipadny pokles pii podavani potravy ¢i ve
spanku. U dotazovanych byl pouzit pulzni oxymetr v CR u 43,48% / v zahraniéi u
76,92% déti. Monitoring dechu pfi spani pomoci baby on-line desky je ¢ast&jsi v CR
(73,91%) proti zahrani¢i (30,77%). U 5 pacientii (4 zahrani¢ni, 1 z CR) nebyly funkce
monitorovany viibec. Pouze u 15 déti (10 z CR/ 5 zahraniénich) z celkového poétu

monitorovanych (44 déti) byly pouzity oba zpiisoby.
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Monitoring dechovych funkci v CR vs. v zahraniéi
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Graf 7: Porovnani monitorovani dechovych funkei v CR a zahranici

7.2 Kineziologické vySetieni pacienti s PRS

Ve druhé casti jsme provedli kineziologicky rozbor u 8 déti s PRS ve véku 4,87
let (SD=0,77), u kterych byla provedena rizna vysetteni, ktera méla zhodnotit, zda se u
pacientll vyskytuje na zéklad¢ ptitomnosti mikrognacie, glossoptdzy, obstrukce hornich
dychacich cest a rozstépu patra, ktery byl jiz po plastické remodelaci - tedy PRS,

odchylky v posturalnim drzeni.

7.2.1 Vadné drieni téla

Jak definoval jiz Janda (1984), VDT je takové drzeni, u kterého objevujeme
odlisnosti od spravného drzeni. Kolar (2002) poukazuje na to, ze pti VDT nejsou svaly
zajiSt'ujici centrované postaveni v kloubech vrovnovdze a je nutné na n¢j nahlizet
z vyvojového hlediska. Je to tedy porucha posturdlni funkce (Bockowski et al. 2007).
Odchylky v motorickém vyvoji ditéte mohou vést ke vzniku bolestivych stavii jak

v détském, tak i nasledné v dospélém veku (Opalkova et al. 2013).

7.2.2 Sbér dat na zakladé vySetieni.

Bylo provedeno vySetfeni 8 pacientli, ve véku od 4 — 6 let. VySetteni bylo
upraveno tak, aby bylo moZzné ho provézt v domacim prostfedi. Divody, které nas
donutily pfistoupit k tomuto postupu, jsou nasledujici. Pierre Robinova sekvence je

relativné vzacna diagnodza, Casto tzv. ,jpoddiagnostikovanad® a to z diivodu nepiesné
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stanovenych kritérii pro jeji urceni (Tan et al. 2013; Evans et al. 2011; Vatlach et al.
2014; Cohen et al. 2017). Déle pacienti v rozmezi od cca 4 let véku uz nejsou tak Casto
zvani na kontroly do rozstépovych center, ale jsou v ndsledné 1€¢b¢ u specialisti, kteti
pusobi v misté bydlisté. Proto jedinou moznosti, jak se s pacienty spojit bylo skrze
sdruzeni Stastny usmév, které spolupracuje pievazné s rozstépovym centrem pii klinice
plastické a estetické chirurgie ve fakultni nemocnici u sv. Anny v Brn¢, a tak vétSina
pacientli je z Moravskoslezského kraje. Nebylo proto mozné, pozadovat, aby vysetieni
podstoupili v Praze.

VysSetfeni bylo zaznamenano pomoci fotoaparatu Sony, tak aby bylo mozné
provézt hodnoceni vysledkii opakované. Na zakladé pisemného informovaného
souhlasu, nejsou uvedené fotografie soucasti diplomové prace, kviili zdkonu o Ochrané
osobnich udaji a Natizeni (EU) 2016/679 (GDPR). Zpracovani namétenych vysledki je

se zachovanim pfisné anonymity, viz pfiloha 2.

7.2.3 PouZitd vySetieni

Mathiassuv test

Je to jednoduchy a orientacni funk¢ni test, ktery vychazi z poznatku, ze
posturdlni oslabeni dovoluje zaujmout aktivni drzeni téla (ve vzpfimeném stoji
piedpazeni do 90°) pouze na urcity ¢asovy usek (30 sekund). Po tomto ¢asovém useku
piechéazi drzeni v pasivni, s uvolnénim svalového napéti. Test Ize provadét u déti od 4
let véku. Hodnotime vstupni a vystupni postoj znamkami 1- postoj se za 30 s v podstat¢
nezmenil, 2 — postoj se za 30 s zmenil, dojde ke sklopeni hlavy, zvétSeni hrudni kyfozy,
pokles ptedpazenych rukou, zvétseni bederni lordézy — vadné drzeni, 3 — jedinec neni

schopen zaujmout pocatecni postoj — vyrazné vadné drzeni (Barna et al. 2003).

Qr%//‘&?;

Obrazek 11 Mathiasstiv test; pievzato z Barna et al. 2003
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Adamsuyv test

Adamsiiv test hodnotime pti postupném uvolnéném predklonu zezadu a to
symetrii paravertebralnich vali a hrudniku, tedy pfitomnost skoliotického drzeni.

Z boku se presvédcujeme, ze pater tvofi plynuly oblouk (Barna et al. 2003). Pti tomto

testu jsme méfili skoliotické drzeni skoliometrem.

Hodnoceni dle Lomnicka a JaroSe

Tento test hodnoti drzeni hlavy, hrudniku, bficha a panve, kiivky v sagitalni
roviné¢ a postaveni DK. Hodnoceni probihd na zaklad¢ ptifazeni bodi (A=1 bod,

B=2body, C= 3body, D= 4 body) u kazdé vySetiované¢ Casti. Poté body secteme a

zatfadime jedince do jedné ze 4 skupin (Varekova & Vojtikova 2016):
L. dokonalé drzeni: 5 bodl
II. dobré drzeni: 6 — 10 bodi
II1. vadné drzeni: 11 — 15 bodi

IV.  velmi Spatné drzeni: 16 -20 boda
A-vvbomé B-dobré C-vadné D-ipatné
] vEpiimena, lehce . . macné
Hlava brada zataZena predsunuta predsunuta predsunuta
vypjat, sternum
Hrudnik m:;ﬁlﬂff;‘ig . | lehce oplosiély plochy vpadly
téla
L . dolni cast Chab? 2 fvorl zcela ochablé a
Bricho zatazene a ZataZena nejvice promimuje
oplosténe ale ne plc-c-h;i pronumyict dopfedun
Cast téla
Zakiiveni v normalnich lehce zvétiena | zvétiena nebo rnadné zvitiena
pateie hranicich nebo oplosténa oploiténa
) lopatky znaéné
nﬁ?{z :};1 odstavaji, ramena
boky, taile a U zieteln® nestejné
e nestejna vyse . iy
m;loe]uhhe nialni lopatky lehce ramen lehka 1'3;’? k'o: ?ﬁ{m
Pohled sofunrgguél odstavajinebo | Dotni chylka c"-::érlv;c b:';k :
d lopaticy soumérnost | patefe, bok mirné p‘ZfE‘TE‘-]_ﬂf_‘
seratt ueodljstém:a'i obrysu famen vystupuje. vystupuje
obrvs 1]1 1-,"“.‘ lehce porusena trojihelniky tru:;jﬁhfl J’I- .
stejné vy ‘M“k"bf“%mm torakobrachialni
nume Zietelné
asymetricke asvmetricks

1111 11 1

Obrazek 12 Hodnoceni podle Lomnicka a JarosSe; pfevzato z Barna et al. (2003)
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Cramptonovy testy (Varekova & Vojtikova 2016)

Jsou to 2 zékladni testy na hodnoceni postury ve stoji, které se vySetiuji u zdi.

e Test celem ke zdi — jedinec se postavi celem ke zdi tak, aby se Spicky
dotykali zdi. Pfi spravném drzeni se hrudnik dotkne zdi a nos je vzdalen asi 5
cm.

o Test zady ke zdi — jedinec se postavi zady ke zdi, které se dotyka patami. Pti

spravném drzeni se dotykaji paty, hyzdé, hrudni kyf6za a hrbol kosti tylni.

Hodnoti se pouze pfitomnost spravného nebo vadného drzeni, tyto testy nemaji

podrobng;jsi Skalovani.

7.2.4 Limity vySetieni

Pouzité testy byly volené tak, aby zhodnotili drzeni téla. Jsou to testy, které se
v praxi ¢asto pouzivaji, nevyzaduji specidlni zafizeni a daji se provadét téméi kdekoli.
To vSe bylo podminkou pro vybér testli, z divodu nutnosti provadet vySetieni pacientl
vterénu. Jsme si védomi, ze tyto testy jsou vSak zatizené subjektivni chybou

hodnotitele.

7.2.5 Vysledky a porovndani

. Mathiastv . Cramptoniv test | Crampton(iv | skére dle | opoZdéni
pacient test S LT zezadu test zepredu L&) vyvoje
1 2 3° negativni negativni 8 ne
2 2 ° pozitivni pozitivni 15 ne
3 3 9° pozitivni pozitivni 19 ano
4 1 1° negativni negativni 9 ano
5 2 3° pozitivni pozitivni 13 ano
6 2 7° pozitivni pozitivni 12 ano
7 3 4° pozitivni pozitivni 18 ano
8 1 4° negativni negativni 9 ano

Tabulka 6: Vysledky vySetieni
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Z divodu malého poctu pacientli vysetfenych na vadné drzeni téla, nebylo

mozné vypocitat statistickou vyznamnost a provézt tak porovnani mezi testy.

Mathiassuyv test

B dobré drzeni Hvadné drzeni B vyrazné vadné drieni

Graf 8: Hodnoceni dle Mathiassova testu

Po zhodnoceni Mathiassova testu, jsme dospéli k zavéru, ze u vysetfované¢ho
vzorku déti se objevilo vadné / vyrazné vadné drZeni téla u 75%. Dobré drZeni pouze u
25%.

Skoliometr

Pti méfeni skoliometrem jsme zjistili primérnou rotaci trupu 4,13° (SD=2,64).
Pouze u 2 pacientl bylo méfeni vyssi jak 5°, avSak u vSech mensi nez 10°. Dle UPSTF

je hranice pro provedeni radiografického vySetfeni 5 — 7° (Grossman et al. 2018).

Cromtoniiv test zepiedu a zezadu

Pfi provadéni téchto testii jsme se drzeli klasifikace pozitivni = vadné drZzeni
téla, negativni — dobré drzeni téla. Testovani zepfedu i zezadu mélo shodné vysledky. U
8 pacientil bylo zjisténo u 5 (63%) vadné drZeni téla a u 3 (37%) dobré drZeni. Tento

test koreluje s vysledky hodnoceni podle Lomnicka a JaroSe.
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Hodnoceni podle Lomnicka a Jarose

3,5

3

2,5

2

1,5

1

0,5

0 T
dokonalédrzeni  dobré drzeni vadné drzeni velmispatné

Graf 9: Hodnoceni dle Lomni¢ka a JaroSe

Pti hodnoceni dle Lomnicka a JaroSe jsme u pacientli nevidéli dokonalé drzeni
téla. Dobré drzeni bylo vidét u 3 pacientl (38%), vadné drzeni také u 3 (38%) a vyrazné
vadné jsme zhodnotili u 2 pacientil (25%). Celkové se tak vadné / vyrazné vadné drzeni

nachézi u 63% vysetfovanych déti.

Zavislost vadného drZeni téla na pritomnosti opoZdéného neuromotorického

vyvoje v minulosti.

VDT vs. opozdény neuromotoricky
VyVvoj
bez VDT a opozdéného vyvoje M bez VDT, s opozdénym vyvojem

VDT, bez opozdéného vyvoje M VDT, s opozdénym vyvojem

12,5%

12,5%

Graf 10: Korelace opoZdény neuromotoricky vyvoj vs. VDT

60



Diplomovd prace Vyznam fyzioterapie v progndze pacient( s PRS

Dle tabulky 6 jsme zhodnotili korelaci vyskytu opozdéného neuromotorického
vyvoje s hodnocenim dle Lomnicka a JaroSe. 50% vySetfovanych mélo v raném véku

opozdény neuromotoricky vyvoj a nyni vyskyt VDT.

7.3 Vyhodnoceni hypotéz

Hypotézy H1, H3, H4, HS5, H7 byli pocitané pomoci Pearson chi-kvadratového

testu na hladin€ vyznamnosti 95%.

7.3.1 Hypotéza H1: Nejcastejsi pritomné obtiZe jsou mikrognacie,
obstrukce hornich dychacich cest a glossoptoza, které maji

jednotlive stejnou cetnost u nds i ve svete.

Mikrognacie byla diagnostikovand u vSech dotazovanych, tedy ve 100%.
Glossoptdza se vyskytla v CR u 82,61% oproti zahrani¢i, kde byla pouze ve 42,31 %.
Obstrukce hornich dychacich cest je v CR 69,57% a v zahrani¢i 76,92%. Pearsoniv chi-
kvadratovy test na 95% statistické vyznamnosti ndm zamitl H1 pro glossoptozu
(p=0,0039), ktera se &ast&ji vyskytuje v CR. Rozdilnost ve vyskytu obstrukce hornich
dychacich cest (p=0,5604) jsme vyloucili.

H1 hypotézu vsak celkové zamitdme z davodu vyssi Cetnosti izolovaného
rozstépu, ktery byl diagnostikovan u 95,92% ceskych pacientii a u 100% zahrani¢nich.
Je tedy cCastéjsi nez vyskyt glossoptozy a UAO, které jsou soucasti diagnostickych
piiznakt PRS.

7.3.2 Hypotéza H2: Mezi pacienty s PRS je vétsi procento s opozdénym
neuromotorickym vyvojem
Opozdény neuromotoricky vyvoj se objevil v riizné tizi u 65% v CR, kde u 52%
byla nutnd terapie vedend fyzioterapeutem, 35% bylo v pofaddku. Zahrani¢ni pacienti
méli podobny vyskyt - 62% z celkové dotazovanych mélo opozdény vyvoj, kde u 50%
byla nutna fyzioterapeuticka péce, 38% bylo v potfadku. Celkovy vyskyt pacientli PRS
s opozdénym neuromotorickym vyvojem je vySsi a v zdsad¢ se neliSi procentudlni

zastoupeni v CR a v zahrani¢i. Hypotézu H2 pfijimame.
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7.3.3 Hypotéza H3: Zahranicni pacienti podstupuji castéji invazivni
zakroky nez pacienti v CR

Celkove zahrani¢ni pacienti podstupuji Castéji invazivni zdkroky — zavedeni
tracheostomie (15,38% proti 13,04% v CR), MDO (30,77% proti 0% v CR) a
labioglossopexi (11,54% proti 4,35% v CR). Méné &asto vsak zahrani¢ni déti podstupuji
zavedeni gastrostomie (15,38% proti 17,39% CR). Pearson chi — kvadratovy test zamitl
H3 na 95% hladiné vyznamnosti pro tracheostomii (p=0,8125), gastrostomii (p=0,8496)
a labioglossopexi (p=0,3589), avSak potvrdil H3 pro MDO (p=0,0036)

7.3.4 Hypotéza H4: Pacienti v CR nepodstupuji ¢astéji konzervativni
zékroky, nez pacienti v zahranici

Konzervativni zadkroky, tedy pouziti neinvazivni 1€¢by zahrnuje postupy:
polohovani na bficho (CR — 78,26% / zahrani¢i — 76,92%), pouziti CPAP (CR — 13,04%
/ zahrani¢i 7,69%), zavedeni nasofaryngealni trubicky (CR — 21,74% / zahrani¢i —
30,77%) a pouziti nasogastrické sondy (CR -65,22% / zahraniéi — 76,92%). Hypotéza
H4 jsme piijali podle vypoctu Pearsonova chi-kvadratového testu na hlading 95% -
polohovani na bficho (p=0,9108), CPAP (0,5369), nasopharyngealni trubicka
(p=0,4749) a zavedeni nasogastrické sondy (p=0,3654).

7.3.5 Hypotéza H5: Pacientiim v CR je méné / nent providéna MDO

Ze ziskanych dat jsme zjistili, Ze pacienti v CR ani jeden nepodstoupil provedeni
MDO. V zahrani¢i pak MDO podstoupilo 30,77% déti. Pearson chi-kvadratovy test ndm
potvrdil H5 na 95% hladin€ vyznamnosti (p=0,0036).

7.3.6 Hypotéza H6: U pacientii v CR se standartné neprovadi vySetient
ve spankové laboratori

Vysetieni ve spankové laboratofi se v odborné pievazné zahrani¢ni literatufe
povazuje za zlaty standart provedenych vySetfeni u diagnézy PRS z diivodu pfitomnosti
obstrukce hornich dychacich cest / OSAS.

Ze ziskanych dat vime, ze vySetfeni nepodstoupilo ani jedno dité dotazovanych
rodi¢t v CR, na rozdil od zahrani¢nich déti, kde se provedlo u 18 d&ti (69%)

dotazanych.
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7.3.7 Hypotéza H7: U pacientii s PRS se nepouzivad standartné
respiracni fyzioterapie
Vyuziti respiracni fyzioterapie, ¢i jakakoli podoba dechové rehabilitace se
objevila v CR pouze u 2 pacient?l (8,7%) v zahrani¢i se respiraéni fyzioterapie viibec
nevyuziva. Dle Pearsonova chi-kvadratového koeficientu jsme vypocitali na 95%
hlading vyznamnosti, 7e rozdily mezi CR a zahrani¢im v pouZivani respiradni
fyzioterapie nema statistickou vyznamnost (p=0,1247). Dale jsme ovétili H7, ze

respiracni fyzioterapie neni standartné vyuzivana v 1€¢bé ¢i prevenci dechovych obtiZi.

7.3.8 Hypotéza H8: U veétsi casti vysetirovanych deti jsme zjistili vadné

drZeni téla alespon ve 2 zvolenych testech.

Vadné drZeni téla se nachdzelo u 63 — 75% vySetfovanych déti. Pfi testovani
skoliometrem jsme zjistili vyrazn€j$i rotaci trupu, tedy nad 5° u 2 pacienti, kde se podle
USPSTF doporucuje provézt radiologické vySetieni. Zbylé 4 testy byly pozitivni na
posturalni odchylky. Z toho vyplyva, ze jsme prokazali pravdivost hypotézy HS.

7.3.9 Hypotéza H9: Pri srovnani s populacni studii Zdravi ditéte 2016
najdeme vyssi incidenci vyskytu vadného drzeni téla u deti s PRS.
Ve studii Zdravi ditéte 2016 (SZU 2016)se uvadi, Ze u Sletych déti se vyskytuje
VDT u 26,7% déti. Pokud porovname vysledky jednotlivych testl, setkdvame se
s rozpétim vyskytu 63 — 75%, ve kterych jsme zhodnotili vadné drzeni téla. Z toho ndm

vyplyva, ze incidence je vEtsi nez v bézné populaci a potvrzujeme hypotézu H10.

7.3.10 Hypotéza H10: Existuje korelace hodnoceni VDT s vyskytem

opozdeéného neuromotorického vyvoje v raném veku u deti s PRS.

U 4 déti (50%) se objevilo, jak VDT, tak vraném vé&ku opozdény
neuromotoricky vyvoj, 1dit¢ (12,5%) méa VDT, bez opozdéného neuromotorického
vyvoje v minulosti, 2 déti jsou bez VDT avSak byl zaznamenan opozdény vyvoj a 1 dité
(12,5%) nejevi znamky VDT a v minulosti mé€lo vyvoj v pofadku. Pro potvrzeni H11
neni dostatek vySetfenych pacientii a porovnani procentudlniho zastoupeni je pro nds

nedostatec¢né, proto hypotézu zamitame.
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8 DISKUZE

8.1 Diskuze Kk teoretické ¢asti:

Pierre Robinovou sekvence patii mezi vrozené vady orofacidlniho komplexu.
Zatazeni této jednotky do rozstépovych vad je nejen z divodu vyskytu izolovaného
rozstépu patra, ale i proto, ze ma s nimi spolecny zdklad v embryondlnim vyvoji.

PRS je relativné vzacnou malformaci, jeji incidence je asi 1 na 8§ 000 — 20 000
ziveé narozenych déti. Tak vysoka variabilita je ddna zejména tim, Ze neexistuje jednotna
definice a autofi rlznych studii, jak zahrani¢nich, tak ceskych, casto fadi do této
jednotky kromé pivodni trias pfiznakd — mikrognacie, glossoptdza a obstrukce hornich
dychacich cest 1 dalSi obtize, které tyto pacienty trapi jiz od narozeni. N&kdy je
podminkou pro stanoveni diagnézy pouze pritomnost mikrognacie a rozstépu patra.
Z toho dtvodu je velmi slozité porovnavat vysledky riiznych studii.

Ptikladem néslednych klinickych obtizi je izolovany rozStépu patra ¢i problémy
spojené s ptijmem potravy, ptipadné GERD, které jsou nésledkem vzniklé obstrukce.
Z diavodu malé dolni ¢elisti je Casty vyskyt 1 poruch skusu.

Pierre Robinova sekvence se nejcastéji déli do 3 kategorii: na formu izolovanou,
ktera ma nejCastéjsi vyskyt, dale formu syndromatickou, ktera je spojena s jiz znamym
syndromem pf. Sticklertiv syndrom. Posledni formou je tzv. ,,forma plus®, ve které se
k diagnéze PRS ptidavaji jeste dalsi malformace, avSak takové, co nejsou zatim spojené
s vyskytem dosud zndmého syndromu. Toto déleni nam ale nepfindsi jasnou prognézu
pro pacienty. Existuji vSak nové klasifikace, které¢ déli PRS podle zavaznosti klinickych
projevl a nutnych postupt pro lécbu jak obstrukcnich chorob, tak problémi s pfijmem
potravy.

Ptistup v terapii pacientti s PRS, ale i rozs§tépovych vad orofacidlniho komplexu
je podobny a Casto se fesi v rdmci multidisciplindrniho tymu, ktery je sloZzen z mnoha
odborniktl, jak l€katskych, tak nelékaiskych oborl. Tyto tymy casto vidime v rdmci
rozitépovych center, kterd se v Ceské republice nachézeji v Brné a v Praze. Pfesto se
setkdvame s tim, Ze neexistuje jednotny management v lécb¢, jak mezi ¢eskymi centry
tak mezi zahrani¢nimi. Proto existuje Siroka Skdla moznosti jak konzervativnich, tak
invazivnich postupt se kterymi se setkdvame. Nejcastéji voleny postup je polohovani na
bticho — PPT. Mnoho autort vSak vyvraci ptivodni teorie o zmirnéni UAO v poloze na

btiSe, protoze nebyly provedené odborné studie, které by dohazovaly jeji pravdivost a
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zmirnéni obstrukce pfisuzuji pouze tomu, ze jeji ptiznak v pronaéni poloze nevidime.
Dale poukazuji na to, zZe tato poloha je nebezpecna z diivodu vétsiho rizika SIDS. Proto
se snazi, aby se od této terapie upustilo, ptipadné se provedly studie, které ji objektivné
zhodnoti.

Zakladem zvoleni pfistupu v lécbé u PRS je zvladnuti obstrukéni vady a
problémt s pfijmem potravy, pfipadné s nim spojenych obtizi jako je vyskyt GERD, pro
spravné prospivani ditéte. Terapie se voli individualné podle zkuSenosti oSetfujiciho
I€¢kate, bez moznosti postupovat dle specifického guidelinu ¢i protokolu. MozZnosti
vyuzivat fyzioterapeutickou intervenci automaticky spolu s diagnézou PRS jsme zatim
dohledali pouze pti pouziti terapie patrovymi ploténky, kterd se vyuziva pievazné
v Némecku.

Pti hledani podkladt pro bakaldiskou i diplomovou praci jsme se setkali s tim,
ze velice dobfe prozkoumanou oblasti je management pacientti do cca 1 roku Zivota,
piipadné¢ dokud nepodstoupi rekonstrukéni operaci patra. Existuje vSak velice malo

studii, ve kterych by se zabyvali obtizemi a progn6zou u starSich pacienti.

8.2 Diskuze k praktické casti

Prakticka ¢ast se zabyva 2 vécmi. Nejdiive jsme se pomoci dotaznikové metody
snazili ziskat informace od rodi¢t déti s PRS. Vytvofili jsme pro srovnédni 2 skupiny a to
rodi¢t ze zahraniéi a rodi¢t Geskych déti, které podstupovaly 1é¢bu v Ceské republice.
Otazky se tykali diagnostiky, 1é¢by, obtizi, které dit¢ mélo po porodu ¢i stale ma. Dale
jsme se snazili zhodnotit pfistup v [éCb€ u nds a v zahrani¢i, porovnat zda se objevuje
Castéji u pacientll opozdény motoricky vyvoj a zda jsou rozdily v Cetnosti.

Pro sbér dat jsme pouzili nami vytvofeny dotaznik, pfestoze vime, Ze
standardizovany dotaznik by mél vy$§i vypovédni hodnotu, Zadny takovy jsme
v dostupnych zdrojich nenasli.

Vysledky castecné potvrdily predpoklady uvedené v teoretické casti. Z ditvodu
glossoptozy a obstrukce hornich dychacich cest, neZ je vyskyt primdrni anomalie
mikrognacie. Tedy tyto 3 modality spolu nekoreluji jako diagnostické markery pro PRS.
Vysoky vyskyt je 1 izolovaného rozstépu patra, piestoze dostupna literatura nam podava
riznou incidenci od 60% - 90%. Také jsme potvrdili hypotézu o vysSim poctu déti
s opozdénym neuromotorickym vyvojem u téchto pacientl, ob& skupiny mély podobné

vysledky i1 vincidenci. Z toho usuzujeme, ze fyzioterapeut by mél byt clenem
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multidisciplinarniho tymu, aby mohl pribézné hodnotit vliv obtizi na vyvoj motoriky,
které ve vice jak poloving¢ pripadli zpisobuji jeji opozdéni. Pfinosem by vSak byla i
mozna edukace respira¢niho handlingu, ktery nam u pacientd slouzi jako metoda
k prevenci vzniku pneumonie a napomaha k lepSimu ptijmu potravy a koordinaci sani /
polykani / dychéni.

Pii porovnani terapeutickych pfistupii jsme odhalili nejednotnost v pouziti
konzervativnich a invazivnich metod. Dulezit¢ je zde zminit pfevdzné provedeni
distrakce mandibuly (MDO). Tento pfistup nebyl proveden u déti v CR ani u jednoho
jedince, na rozdil od zahrani¢nich, kde se pouzila u cca 30%. Studie, které se zabyvaji
provedenim MDO, resp. srovndnim s jinymi technikami maji dobré vysledky, proto by
bylo dobré, aby odbornici v rdmei multidisciplindrniho tymu méli znalosti a dovednosti
piipadné tuto metodu pouzit, to samé plati pro vyuziti patrovych plotének v terapii, kde
se vyhneme vyuziti kontroverzni PPT.

Ve druhé ¢ésti se zabyvame vlivem PRS na celkovou posturu téla u déti ve véku
4 let. Vyzkumem jsme se zabyvali na zaklad¢ studii, které poukazovaly na vyskyt
vadného drzeni téla ve spojitosti s obstrukci nasopharyngeédlniho prostoru a / ¢i
pritomnosti malokluze. Je to Casto diskutovanym tématem a vysledky se v téchto
studiich 1181, neni tedy 100% prokazané, zda tato spojitost existuje. DalSimi podklady, ze
kterych vychazime a nasi teorii podporuji, jsou z konceptu Castillo Moralese, ktery se
zabyva také znazornénim funkce a jejim ovlivnéni vzdalenéjSich struktur. Poté i tzv.
teorie o morfologické integraci, se kterou pracuji predevsSim osteopaté. Nikdo vSak
zatim specificky nezkoumal pfitomnost vadného drzeni téla ve spojitosti s Pierre
Robinovou sekvenci.

Z davodu toho, ze vada je relativné vzacnou vysetfili jsme pouze 8 pacientl. Pro
vySetfeni jsme sestavili sadu testll, kterd ndm pomahala odhalit vadné drzeni téla. Tyto
testy musely byt jednoduSe proveditelné, protoze se pracovalo s détmi prevazné
v pfedskolnim véku. Dal§i podminkou byla moZnost provézt tento test v domacim
prostiedi, protoze vétSina vySetfenych pacient byla z Moravskoslezského kraje a
nebylo tak moZné pozadovat, aby ptijeli kvili vySetteni do Prahy.

Ve vySetfovaném souboru jsme zjistili odchylky od normélniho drzeni v riiznych
testech u 63 — 75% déti. Tyto testy spolu navzdjem korelovaly u jednotlivych
vySetfovanych pacientl. Usuzujeme, Ze nejcitlivéjSim testem bylo hodnoceni podle
Lomnicka a JaroSe, které na zdklad¢ obrazového porovnani a popisu odchylek na

jednotlivych ¢astech ndm ukazalo odchylku u 63% vysetiovanych déti, tedy u 5.
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Srovnani na zdklad¢ populaéni studie ,,Zdravi déti 2016, kterd hodnotila
samostatny vyskyt vadného drzeni téla v détské populaci a dale pak studovala zavislost
na hodnoté BMI, nebylo mozné statisticky provézt z divodu malého poctu vysetienych
pacientii. Proto jsme se snazili alesponi procentualné porovnat tento vyskyt, kdy ndm
vyslo, Ze pacienti s PRS (63%) maji vyss$i incidenci vadného drzeni téla nez normalni
populace (27%) ve véku 5 let.

Pro porovnani a potvrzeni hypotézy o korelaci mezi vyskytem nami
zhodnoceného VDT a opozdénym neuromotorickym vyvojem v raném obdobi u
vySetfovanych déti nemame dostatek podkladi, presto 50% déti s PRS mélo opozdény
neuromotoricky vyvoj a ndsledné i VDT.

Limitem provedeni testi i dotaznikové metody bylo subjektivni hodnoceni
vySetiujicim, resp. rodicem a maly vzorek déti, které byly vySetfeny pro zhodnoceni

vyskytu VDT.
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9 ZAVER

Tato prace se vénuje diagnoze Pierre Robinova sekvence a vyznamem
fyzioterapie v prognodze pacientl s timto onemocnénim.

Kapitola v teoretické ¢asti podava obecné informace o rozstépovych vadach
orofacidlniho komplexu a to z diivodu toho, Ze tato diagnoza se kviili mozné pfitomnosti
izolovaného rozstépu patra fadi mezi tyto vrozené malformace. Ostatni kapitoly se
zabyvaji definici, klasifikaci a vyctem obtiZi spojenych s PRS. Dale také moZnostmi a
postupy v 1écbé a to v podobé konzervativnich i invazivnich postupil, které se vSak
provad€ji  pfevazné v zahrani¢i. Dalsi kapitoly jsou v€nované sloZeni
multidisciplinarniho tymu pti 1€cbé v rozstépovych centrech a v neposledni fade i
rehabilitacnim konceptlim a metodam, které se ve spojitosti s PRS mohou vyuzit.

Vyzkumna ¢ast je vénovana zhodnoceni ziskanych dat dotaznikovou metodou
od rodicii déti s PRS a vySetteni ¢asti na pfitomnost VDT.

Cilem diplomové prace je predstavit PRS nejen odborné spole€nosti, ale 1 Siroké
vetejnosti a rozsitit o této diagndze povédomi a podat uceleny piehled o terapii. Také
chceme rozpoutat diskuzi o tom, ze je nutné na tyto déti pohlizet komplexnéji a
nezaméfovat se pouze na postizené oblasti, ale 1 na oblasti, které mohou byt kvili
obtizim n€jak ovlivnény. Snahou je, aby se PRS zacalo vénovat vice odbornikii a mohly
tak vzniknout i odborné studie v Ceské republice.

Multidisciplinarni pfistup v ramci velkych center by mél byt samoziejmosti,
stejné tak jako stala pozice fyzioterapeuta v tomto tymu a to jiz od narozeni, aby bylo
mozné pribeézné sledovat a hodnotit jejich vyvoj a prospivani.

Z toho diivodu by méla odborna spole¢nost vyvinout snahu a ochotu Cerpat nové
informace ze zahranici, vzdélavat se v novych postupech a metodach a snazit se rozvijet
nové poznatky a védeckou Cinnost, tak aby terapie u téchto déti byla co nejlepsi a

prevazné komplexné zamérena.
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PRILOHY

Priloha 1: Dotaznik

Dotaznik pro rodi¢e s détmi s Pierre Robinovou sekvenci (PRS)

Tento dotaznik byl vytvoren jako priloha k diplomové praci: Vyznam fyzioterapie v prognoze
pacientit s Pierre Robinovou sekvenci. Byl sestaven za ucelem zhodnoceni dostupnosti lécby a
informovanosti rodicii o riiznych moznostech a lécebnych postupech. Vyplnéni dotazniku je
anonymni a dobrovolné.

Dékujeme za vyplnéni.

Datum narozeni ditéte:
Pohlavi ditéte:

1. Dité mélo po porodu, pfipadné stale ma (zaskrtnéte i vice moznosti):
mikrognacie — mala spodni celist
glossoptdza — zapadajici jazyk
rozstép patra
obstrukce hornich dychacich cest, spankové apnoe, chrape
gastroesofagealni reflux
poruchy sluchu
problémy s feci
problémy s ptijmem potravy

N

2. Kdy byla u ditéte provedena plasticka operace patra, resp. na kdy (vztazeno k véku
ditéte) se planuje provedeni plastiky? (popiste k véku ditéte v mésicich).

vek ditéte:

3. Jaky postup byl zvolen pii 1é¢bé, zaskrtnéte prosim (i vice odpovédi)
polohovani na btisko

nutnost uziti CPAP (pozitivni pfetlak — maska)

zavedeni tracheostomie

distrakce mandibuly

glossopexe — pfisiti jazyka ke rtu

zavedeni NPA (zavedeni trubicky pro pfemosténi dychacich cest)
zavedeni nasogastrické sondy (sonda pro vyzivu vedena pies nos)

B0 o a6 o

zavedeni PEGu (gastrostomie — pfistup pro vyzivu)
terapie pomoci patrovych plotének

—

dechova rehabilitace /respiracni fyzioterapie
orofacialni terapie a jina fyzioterapeuticka péce
logopedicka péce

. ortodonticka péce

- e

jiné: (dopliite)
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4. Lisil se n¢jak pohybovy/ neuromotoricky vyvoj u ditéte?
a. ano
b. ne

5. Pokud se lisil motoricky vyvoj, podstoupilo dité néjakou rehabilita¢ni 1é¢bu /

fyzioterapii?
a. ano
b. ne

6. Bylo dit¢ vySetfeno ve spankové laboratoii kvtili obtizim s dechovymi funkcemi?
a. ano
b. ne
c. nemélo problémy s dechem

7. Pomoci ¢eho a jestli vitbec se monitorovaly dechové funkce u ditéte?
a. baby on-line: deska, ktera se vklada pod matraci
b. monitoring pomoci (pulzniho) oxymetru — syceni tkané kyslikem
c. zadné, dechové problémy nemélo
d. jina moznost: (dopliite)

8. Kde se Vase dité pievazné 1é¢i/bylo 1é¢eno? Uved’te mésto:
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Priloha 2: Informovany souhlas — vzor

INFORMOVANY SOUHLAS
Jméno a prijmeni ditéte:
Datum narozeni:

E-mail:

Ud¢luji souhlas na dobu trvani vyzkumu se zpracovavanim osobnich udaji svého ditéte vyse a
se zpracovanim dat, které byly odebrany v ramci vySetfeni mého ditéte. Tyto idaje budou dale
zpracovany dle zakona o Ochrané osobnich udaji a Natizeni (EU) 2016/679 (GDPR) se
zachovanim prisné anonymity.

Jméno a ptijmeni zakonného zastupce:

Podpis: ccoovvveieciecieee,
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