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Abstrakt

Bakalafska prace se zabyva problematikou respiracnich funkci u pacientl se spinalni
muskuldrni atrofii (SMA) a jejich moznym ovlivnénim pomoci mechanické insuflace-

exsuflace v rdmci péce o dychaci cesty téchto pacientl. SMA je dédi¢né degenerativni
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pacientli s SMA je zasadnim piedpokladem pro snizeni morbidity a zlepSeni kvality jejich
zivota. Mechanicka insuflace-exsuflace je metodou mechanicky asistované expektorace,
ktera napomaha odstranéni bronchialniho sekretu z dychacich cest.

Bakalaiska prace je rozdélena na dvé ¢asti — teoretickou a praktickou. V teoretické
reSerSni Casti je popsana charakteristika onemocnéni SMA, specificky zameétfena
na respiracni problematiku onemocnéni, déale je popsdna metoda mechanické insuflace-
exsuflace, kterou lze vyuzit v péci o dychaci cesty pacienti s SMA. V praktické ¢asti je
popsana kazuistika hodnotici efekt mechanické insuflace-exsuflace na ventila¢ni funkce,

objektivni a subjektivni pfinos pro pacienta.
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Abstract

This thesis deals with the issue of respiratory functions in patients with spinal muscular
atrophy (SMA) and possible influence of mechanical insuflation — exsuflation on them
in the context of respiratory care of these patients. SMA is a hereditary degenerative
disease affecting neurons in the anterior horns of the spinal cord. One of the most serious
symptom is progressive weakness of the respiratory muscles, which leads to impaired
expectoration and in the most severe cases it can lead to respiratory failure. Respitatory
care of patients with SMA is essential to reduce morbidity and improve their quality
of life. Mechanical insufflation — exsufflation is a method of mechanically assisted cough
that helps to remove bronchial secretions from the airways

The thesis is divided into two parts — theoretical and practical. The theoretical part
describes the characteristics of SMA specifically focused on the respiratory problems
of the disease as well as the method of mechanical insufflation — exsuflation, which can
be used in the care of the airways of patients with SMA. The practical part describes
a case study evaluating the effect of mechanical insufflation — exsuflation on ventilation

functions, objective and subjective benefit for the patient.
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SEZNAM ZKRATEK

AAV9 adeno-assiciated virus 9

ACT airway clearance techniques

BiPAP bilevel positive airway pressue
CPAP continous positive airway pressure
EEG elektroencefalogram

EKG elektrokardiogram

EMA european medicine agency

EMG elektromyografie

EPAP expiratory positive airway pressure,
ERV expiracni rezervni objem

FDA food and drug administration

FEV1 jednosekundova vitalni kapacita
FN Fakultni nemocnice

FRC funk¢ni rezidualni kapacita

FT fototerapie

FVC usilovna vitalni kapacita

IC inspiracni kapacita

IMT inspiratory muscle trainer

IPAP inspiratory positive airway pressure
IPPB intermittent positive pressure breathing
IRV inspiracni rezervni objem

KARIM klinika anesteziologie, resuscitace a intenzivni mediciny
MAC manually assisted cough

MEF maximalni vydechova rychlost
MEP maximal expiratory pressure

MI-E mechanicka insuflace-exsuflace
MIP maximal inspiratory pressure

MRI magneticka rezonance

NIV neinvazivni ventilace

NMO neuromuskuldrni onemocnéni

PCF peak cough flow
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PEF peak expiratory flow

PEP positive expiratory pressure
REM rapid eye movement
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RV rezidudlni objem

SMA spinalni muskularni atrofie

SMARDI spinal mucular atrophy respiratory distress syndome

SMN survival of motor neuron gene
SNIP sniff nasal inspiratory pressure
TLC celkova plicni kapacita

VC vitalni kapacita

VT dechovy objem
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UvVoD

Spinélni muskuléarni atrofie se fadi mezi neuromuskuldrni onemocnéni, ktera se
projevuji progresivni slabosti kosterni svaloviny. Progresivni ztrata svalové sily vede
ke vzniku deformit patefe a hrudniho koSe. Oslabeni dychacich svali v kombinaci
s deformitami mtZe vést k porucham funkce kasle a respira¢nich funkci, coz pro pacienty
s oslabenim dychacich svala piedstavuje riziko vzniku respira¢nich komplikaci. Efektivni
kasel je obranny mechanismus organismu pro udrzeni €istoty dychacich cest. V ptipadeé,
ze je kaSel neefektivni, dochazi ke hromadéni bronchidlni sekrece v dychacich cestach
pacienta, ke vzniku atelektdzy a hlenovych zatek. V disledku toho jsou tito pacienti
nachylni na vznik respira¢nich infektu a je to také nejCastéjSi pfi¢inou morbidity
a mortality té€chto pacientd.

Péce o dychaci cesty pacientli se svalovym oslabenim je tedy nezbytnou soucasti
celkové péce. Pokud je oslabeni respiracni sily natolik signifikantni, ze pacient neni
schopen vykaslavat, je nezbytné vyuzit metody pro podporu kasle, jako je naptiklad

mechanicka insuflace-exsuflace.
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1 PREHLED POZNATKU

1.1  Neuromuskularni onemocnéni

Neuromuskularni onemocnéni (NMO) je skupina d&di¢nych nebo ziskanych
nemoci, kterd jsou charakterizovana progredujici svalovou slabosti a atrofii (Mahede
et al., 2015). NMO predstavuji heterogenni skupinu onemocnéni, které lze rozd¢lit
do ¢tyt skupin: postizeni motoneurond v piednich misnich rozich, postizeni perifernich
nervl, poruchy nervosvalového pienosu a onemocnéni kosterni svaloviny (Siskova,
2012). Respiraéni svaly jsou u NMO ziidka kdy uSetieny, ackoli se zdvaznost, ¢asovy
priabéh a mira postizeni svalii mezi jednotlivymi onemocnénimi velmi 1i$i. Na rozdil
od slabosti perifernich svald, ktera je klinicky zjevnym a snadno méfitelnym piiznakem,
je slabost respiracnich svali zpocCatku pliziva a obtizné hodnotitelnd. Diagnostika
oslabeni respiracni svaloviny je vSak zdsadni z dvodu z&vaznosti respiracni morbidity

a mortality u pacientd s NMO (Fauroux, Khirani, 2014).

Vétsina pacientli s NMO ma v zdkladé normdlni funkci mukociliarni clearance.
U nékterych pacientil se vSak vyskytuje chronickd pulmonalni aspirace, ktera miize vést
k mukopurulentni  bronchitidé¢ s poruchou funkce fasinek. K postizeni funkce
fasinkového epitelu mize dojit sekundarné pti chronické stagnaci hlenu, béhem které
dochazi k zanétlivému procesu, vyvolaném produkty bilych krvinek. Ackoli u pacientti
s NMO ztstava mukociliarni clearance nenarusena, je zhorSena funkce kasle v disledku
progredujiciho oslabeni respira¢ni muskulatury (Finder, 2010). Kombinace progredujici
ztraty plicniho objemu a oslabeni respirac¢nich svali vyustuje v neproduktivni kaSel
(Stehling et al., 2015). Srozvojem onemocnéni muize dochdzet k rozvoji dalSich
symptomd, jako je dysfagie, problémy s respiraci béhem spanku a neschopnost efektivni
clearance dychacich cest (Lalmolda et al., 2019). V ptipadé neefektivniho kasle nelze
dosahnout u¢inné mobilizace a odstranéni sekretu, jelikoz pro ucinné ¢isténi dychacich
cest potfebujeme funkéni dva vzajemné propojené procesy, a to mukociliarni clearance
aucinny kaSel. Pacienti s neuromuskularnim oslabenim jsou tak vystaveni velkému riziku
rozvoji zavaznych respiracnich onemocnéni (Finder, 2010), které pro né¢ piredstavuji

Vv

primarni pti¢inu morbidity a mortality (Lalmolda et al., 2019).
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1.2 Spinalni muskularni atrofie

Spinalni muskuldrni atrofie (SMA) se tadi mezi nervosvalovda onemocnéni
a predstavuje skupinu dédicnych genetickych onemocnéni, charakterizovanych
ireversibilni degeneraci pfednich roht misnich (Dastgir, Chan a Darras, 2012)
a u nejzavaznéji postizenych pacientd postihuje také distalni bulbarni jadra (Darras,
2015). Jedna se o nejcastéjSi genetické letalni onemocnéni u déti, které bylo dlouho
povazovano za nevylécitelné onemocnéni (Dangouloff, Servais, 2019). SMA neni vazana
na pohlavi ani na etnickou ptisluSnost a az 95 % déti miiZze byt diagnostikovano na zakladé

genetického testovani (Schroth, 2009). Incidence onemocnéni je 1:10000 zivé narozenych

(Dangouloft, Servais, 2019).

Vlivem postupné progredujici svalové slabosti dochazi k rozvoji restriktivnich
plicnich onemocnéni (Lalmolda et al., 2019). Dominujicimi ptiznaky SMA je svalova
slabost a atrofie kosterni muskulatury. Svalovd slabost je obvykle symetricka
a proximalni skupiny svalli jsou postizeny vice nez svalstvo distalni. Onemocnéni
postihuje také axidlni, interkostalni a bulbarni muskulaturu (Dastgir, Chan a Darras,
2012). U vétsiny pacientil se vyskytuji fascikulace jazyka, slachookosticové reflexy jsou
snizené nebo plné chybi, senzitivita je zachovéana. Pacienti s SMA vykazuji normalni
intelekt (Schroth, 2009). Zavaznost onemocnéni je velice riznoroda a klinické ptiznaky
se mohou délit do 4 hlavnich typl na zéklad¢ v€éku nastupu nemoci a maximalni dosazené

motorické schopnosti na nesedici, sedici a chodici (Dastgir, Chan a Darras, 2012).

Spindlni muskulérni atrofie se rozliSuji na zaklad¢ zptsobu dédicnosti, veéku
nastupu onemocnéni, rychlosti progrese a lokalizace maxima postizeni na proximalni
muskuldrni atrofie a distalni muskularni atrofie (Neumannovd, 2017). Proximalni
muskularni atrofie je nejcastéjSi formou SMA a diagnostikovany byvaji €astéji kojenci
a déti nez dospéli (Darras, 2015). Distalni muskularni atrofie jsou charakterizované atrofii
a slabosti akralnich svalti hornich a dolnich koncetin. Zpocatku slabost postihuje distalni
svaly dolnich koncetin a s pomalou progresi se pfesouva na akra hornich koncetin, kde se

muze piesunout az na proximalni svalstvo (Russman, 2016).
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1.2.1 Geneticka podstata onemocnéni

Ve vétsiné ptipadi SMA v détském ve€ku je pfitomna autozomalné€ recesivni
dédi¢nost. Naproti tomu autozomalné¢ dominantni dédicnost se v détském veéku vyskytuje
v pouhych 2 % pftipadi, u dospélych jedinct je tato dédinost pfitomna az ve 30 %

ptipadi (Haberlova, Hedvic¢akova, 2002).

Kauzalni pfi¢ina vzniku proximalni formy SMA je mutace genu SMN (Survival
of Motor Neuron) lokalizovaném na chromozomu 5q13. SMN gen se zde u zdravych
jedinct vyskytuje ve dvou kopiich — SMNI1 (blize centralni ¢asti chromozomu) a SMN2
(blize koncové ¢asti chromozomu) (Matikova, 2011; Haberlova, Hedvicakova, 2002).
Mutace SMN1 genu zptisobuje poruchu tvorby a kraceni SMN proteinu (produkt genu),
potifebného pro preziti a optimalni fungovani motoneuronti. Nedostatkem SMN proteinu
pak dochdzi k zaniku motoneuroni a pferuseni nervosvalového pienosu se projevi jako
svalové oslabeni (Marikova, 2011). Kraus a Hedvicakova (2006) tvrdi, ze ,,.SMNI je
kauzalni, nepostradatelny gen a alespon jedna jeho kopie je potiebna pro normalni
preziti. Mutace SMN1 genu s deleci 7. exonu nebo s bodovou mutaci vyvola SMA.
(Kraus, Hedvicakova, 2006). Mutace SMN1 genu je zodpovédna za rozvoj onemocnéni,
nikoliv vSak za fenotyp (Haberlova, Hedvi¢akova, 2002), ktery je modifikovan genem
SMN2 (Kraus, Hedvic¢dkova, 2006). Gen SMN2 se b&Zn€ vyskytuje az v 5 kopiich
(Marikova in Kocova, Kovacova, 2011) a dle Krause a Hedvicakove (2006) je gen SMN2
postradatelny, coZ dokazuje i fakt, Ze se u 5-10 % zdravé populace SMN2 gen vyskytuje
bez kopie.

Fenotyp SMA je dcasteéné urCovan poctem kopii SMN2 genu. Pacienti
s mirnéjSimi fenotypy maji obvykle vice kopii SMN2. U vétSiny pacienti s SMA typu 1
se vyskytuje pouze jedna nebo dv¢ tyto kopie, a to az v 80 % ptipadii. Pacienti SMA typu
2 maji dvé nebo tfi kopie (tf1 kopie mé 82 % pacientil) a naprostd vétSina pacienti s SMA

typu 3 (96 %) ma ti'i nebo Ctyfi kopie SMN2 (Dastgir, Chan a Darras, 2012).
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1.2.2 Moderni lécba
Spinraza (Nusinersen)

Viibec prvni 1ék schvéleny Utadem pro kontrolu potravin a 1é&iv (Food and Drug
Administration, FDA) a Evropskou Iékovou agenturou (European Medicines Agency,
EMA) klécbeé SMA (Ke et al, 2019), vazané na dlouhé¢ raménko
5. chromozomu je Spinraza, s i¢innou latkou Nusinersen (Balintova, Jufikova a Havlin,
2019), kterou na svétovy trh uvedla firma Biogen. SMN2 produkuje kratky SMN protein,
ktery nevykazuje plnohodnotnou funkci, jako protein o plné délce (produkovan SMN1
genem, ktery je u SMA mutovan nebo chybi) (EMA, 2018). Nusinersen je synteticky
antisense oligonukleotid — malé Castice syntetického genetického materidlu, vazajici se
na ribonukleovou kyselinu (RNA). Tato vlastnost se da vyuzit k oprave sestiithovych chyb
v genech, jako je SMN2. Nusinersen moduluje sestiih SMN2 tak, aby se zvysila tvorba
funkéniho SMN proteinu (Dangouloff, Servais, 2019) v plné délce. Takto nové vznikly
protein nahrazuje protein chybéjici, a symptomy onemocnéni tak zmiriiuje (EMA, 2018).
Protoze nusinersen neprostupuje hemato-encefalickou bariérou, musi byt Spinraza
opakované aplikovdna pfimo do mozkomisniho moku prostfednictvim intratekdlni
injekce (Ke et al., 2019;). Dle daja spolecnosti Biogen by 1é¢ba pomoci Spinrazy méla
byt zahdjena co nejdiive po stanoveni diagndzy 4 nasycovacimi ddvkami — prvni tfi davky
po 14 dnech a jedna davka po péti tydnech od posledni aplikace, dale pak kazdé 4 mésice

udrzovaci davka (Balintova, Juiikova a Havlin, 2019).

Spinraza je lé¢ivym piipravkem schvalenym pro vSechny typy a vékové kategorie
SMA. Cim diive od stanoveni SMA diagnézy je terapie Spinrazou indikovéna, tim lepsi

vysledky mizeme ocekavat (EMA, 2018).
Zolgensma (Onasemnogene abeparvovec-xioi)

Zolgensma je dalsi Iék schvaleny FDA, uvedenym na trh spolecnosti
AveXis/Novartis k 1é¢bé vSech forem a typli SMA. Narozdil vSak od Spinrazy, kterou lze
aplikovat v jakémkoli veéku, je Zolgensma schvalena pouze pro pacienty, ktefi jsou v dobé
aplikace mladsi dvou let a maji mutovany ob¢ kopie genu SMNI. Jednd se o genovou
substituéni terapii, fungujici na principu ndhrady mutovaného nebo chyb¢jiciho SMNI1

genu (Debra et al., 2020). Substitucni gen je do téla vnesen prostfednictvim viru AAV9
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(adeno-assiciated virus 9), ze které¢ho je vytvoren jakysi vektor, coZ v praxi znamena,
ze vlastni virové DNA je odstranéno a misto n¢j je do viru vlozen SMN gen. Takto
vytvofeny vektor buitky motoneuronti ,,infikuje* novou DNA (Hoy, 2019; Stevens et al.,
2020). Vpravenim kopii SMNI1 genu do bun¢k motoneuronti se zvySuje exprese
kompletniho proteinu SMN. Vytvéfeni jiz plnohodnotného SMN proteinu v motorickych
buikach zajist'uje motoneurontim jejich preziti a fungovani. Zolgensma je jednorazova

1écba, ktera je pacientim aplikovana intraveno6zni infuzi (Stevens et al., 2020).

Vysledky klinické open-label studie STR1VE, do které bylo zahrnuto 22 pacientt
s SMA typu 1 ukazuji, ze 91 % pacientii (primérny vék 13,8 mésicli) po 10 mésicich
od podani Zolgensmy (indikace k terapii v primérném véku 3,7 meésicii) bylo nazivu
a nepotfebovali permanentni ventilacni podporu. 95 % pacienti dosdhlo v CHOP
INTEND testovani (Children’s Hospital of Philadelphia Infant Test for Neuromuscular
Disease — testovani a hodnoceni motorickych funkci u neuromuskularnich onemocnéni
v détském veku, maximalni skore testu je 64 bodl) skore téméi 40 bodii. 50 % pacientl
bylo v primérném véku 11,9 mésicii schopno sedét bez podpory po dobu 30 sekund (8,2

meésict od aplikace Zolgensmy) (Stevens et al., 2020).

Do druhé open-label studie s nazvem START bylo zahrnuto 15 pacientq, kteti byli
rozdéleni do dvou skupin. Prvni skupinu tvofili 3 pacienti, (primérny vék v dob¢ zahajeni
1é¢by 6,3 mésice) jimz byla aplikovana nizka davka Zolgensmy a druha skupina citala 12
pacientl (prumérny vek 3,4 mésice), kteti dostavali vysokou davku. VSech 15 pacient
bylo po dvou letech od podani Zolgensmy naZivu a bez potieby permanentni ventila¢ni
podpory bylo 14 pacientii. Jeden pacient ze skupiny 1 vyzadoval trvalou plicni ventilaci
ve veéku 29 mésicl. Dlivodem byla hypersalivace, nicméné po ligaci (podvazani) slinnych
714z je potieba neinvazivni ventilace snizila o 25 %. Ze skupiny 2 92 % pacientt bylo
schopno kontroly hlavy, 75 % pacientii bylo schopno bez opory sedét po dobu 30 sekund
a 17 % pacientl se dokazalo plazit, postavit se a chodit bez opory (Mendell et al., 2017).
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1.2.3 Formy spinalni muskularni atrofie
Spinalni muskularni atrofie 0. typu

SMA typu 0 popisuje novorozence se zadvaznou slabosti a hypotonii. Prenatalné
vykazuji snizené fetdlni pohyby zejména v poslednim trimestru téhotenstvi (Dastgir,
Chan a Darras, 2012). Jedna se o velmi zavaznou formu SMA, pfi niz novorozenci trpi
respiracni tisni bezprostfedné po narozeni (Russman, 2007). To pro novorozence
predstavuje velmi omezenou délku zivota a vétSina z nich se nedoziva déle nez 6 mésicu.
V klinickém vySetieni se pacienti s SMA typu 0 mohou projevovat areflexii, bilateralni

parézou mimickych svall a kloubnimi kontrakturami (Kolb, Kissel, 2015).

Spinalni muskularni atrofie I. typu — akutni infantilni forma (Werdningtv-

Hoffmaniv syndrom)

Typ 1 je charakterizovany velmi rychle progredujici ztrdtou motorické
a respiracni funkce v priabéhu prvniho roku zivota ditéte. Déti s SMA typu 1 se projevuji
generalizovanou  hypotonii, svalovou slabosti, Spatnou kontrolou hlavy
a snizenymi ¢i plné chybéjicimi Slachookosticovymi reflexy (Kolb, Kissel, 2015).
Generalizovanou hypotonii a slabost 1ze zaznamenat kratce po narozeni nebo pied 4
mésicem zivota, jako je tomu u 95 % ptipadit SMA typu 1. Po narozeni nebo v prvnich 6
mésicich Zivota se objevuje slaby saci reflex, rozvijeji se potize s dychanim a dysfagie,
typicky je velmi tichy plac. Dochdzi k zdvazné svalové slabosti, rozvoji extrémni
hypotonie a hyperabdukci v kycelnich kloubech. Dité zaujima typickou ,,zabi* posturu
vleze na zadech. Svalova slabost typicky postihuje zdvaznéji a diive dolni koncetiny
nez horni koncetiny. Postizeny jsou vice proximalni svalové skupiny (Dastgir, Chan
a Darras, 2012). Pfitomnost zachované funkce branice v kombinaci s oslabenim
interkostalni muskulatury se manifestuje v typicky tvar zvonovitého hrudniku
s povrchovym stereotypem dychani (Kolb, Kissel, 2015). Antero — posteriorni pramer
hrudniku se zmenSuje a miize byt pfitomen pectus excavatum (Dastgir, Chan a Darras,
2012). S progresi onemocnéni se rozviji paréza bulbarnich svalii, dochézi ke ztraté
kaslaciho reflexu. Pii bdéni nebo béhem spanku mohou byt patrné fascikulace jazyka.
V pozdéjsim stddiu onemocnéni se muze objevit facialni paréza (Kolb, Kissel, 2015).
S ptichodem terapie pomoci Spinrazy (Nusinersen) se vyznamné zmeénila prognoza

SMA. Drive ke smrti obvykle dochazelo v pribéhu prvniho nebo méné ¢asto druhého
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roka Zivota, nej¢astéji v souvislosti s aspira¢ni pneumonii (Dastgir, Chan a Darras, 2012).
Nyni se délka zivota téchto pacientd prodluzuje a mohou byt pfitomny nové motorické
dovednosti, které diive u téchto pacientii pozorovany nebyly (Dangouloff, Servais, 2019).
Kariyawasam et al. (2018) ve své studii potvrzuji, ze az u 51 % pacienti 1éCenych
Spinrazou dochazi k rozvoji novych motorickych dovednosti, jako je kontrola hlavy (22
%), schopnost se pretocit (10 %), schopnost samostatného sedu (8 %) a schopnost se

postavit (1 %).

Byla popséna taktéz neobvykla forma SMA typu 1, souvisejici s brani¢ni parézou
(SMARDI1). Manifestuje se respiracni tisni v prvnich dvou mésicich zivota jesté
pred jakymkoli postizenim kosterni svaloviny. Naproti tomu u klasické SMA typu 1 je
respiracni insuficience zpusobena spiSe parézou interkostalni svaloviny nez parézou
brani¢ni. Brani¢ni paréza se vyskytuje pfiblizné u 1 % pacientli s Casnym ndstupem
klinickych projevit SMA. Z divodu akutnich Zivot ohrozujicich dychacich obtizi je
prognéza SMARDI velmi Spatnd. U postizenych déti se objevuje inspiracni stridor
a spolu se slabym placem muzZe byt prvnim indikatorem respira¢niho selhavani.
Ve srovnani s pacienty s SMA typu 1, u nichz jsou ¢asté deformity hrudniho kose
v disledku oslabeni interkostalni svaloviny, u SMARDI se objevuje pravostranna nebo
bilateralni brani¢ni kyla bez ptitomnosti hrudnich deformit. Typ SMARDI zpocatku
postihuje distalni svaly dolnich koncetin, pozdéji jsou zasazeny svaly hornich koncetin
a s progresi onemocnéni dochézi ke kompletni paréze trupové a koncéetinové muskulatury

(Grohmann et al., 2003).

Vysledky z biopsie svalové tkdn€ ukazuji atrofii malych a velkych skupin
promisenych s vlakny hypertrofické tkané. Pro diagnézu SMA se diky genetickému
vySetieni pouzivaji elektromyografie (EMG) a rozbor svalové biopsie velmi vzacné

(Dastgir, Chan a Darras, 2012).
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Spindlni muskuliarni atrofie II. typu - prechodnid pozdné infantilni forma

(chronicky typ Werdingova-Hoffmannova syndromu)

Vétsina pacienti s SMA II. typu po narozeni nevykazuji zadné abnormality
(Dastgir, Chan a Darras, 2012). K rozvoji onemocnéni dochazi obvykle mezi 6. - 18.
mésicem zivota (Russman, 2007). Tito pacienti dosahuji v ur¢itém okamziku jejich Zivota
motorické schopnosti samostatného sedu (Dastgir, Chan a Darras, 2012). Tato forma se
projevuje proximalni svalovou slabosti predev§im dolnich koncetin. Postizeni hornich
koncetin je u této formy mensi, ale mize se objevit tremor ¢i polyminimyoklonus.
Na koncetinach se vyvijeji kloubni kontraktury a muze se vyskytnout i ankyl6za
mandibuly. Pfi vySetieni pacienti vykazuji areflexii a hypotonii. S progresi onemocnéni
dochazi k manifestaci skoliozy, kterd spolu s interkostalnim svalovym oslabenim vede

k zavazné restrikci plic (Darras, 2015).

Spinalni muskularni atrofie I11. typu — juvenilni forma (Kugelbergiiv-Welanderové

syndrom)

U SMA III. typu pacienti vykazuji fyziologicky motoricky vyvoj, rané ptiznaky
lze pozorovat po 18. mésici Zivota (Dastgir, Chan a Darras, 2012). Pacienti jsou schopni
samostatné lokomoce, avSak chtlize je abnormalni (Schroth, 2009). Dolni koncetiny jsou
postizeny progresivni svalovou slabosti vice nez horni koncetiny, ale ackoli jsou tito
pacienti schopni chlize, mohou byt pozd¢ji odkazani na invalidni vozik (Darras, 2015).
U pacientl dochazi k oslabeni abduktort, v diisledku ¢ehoz miizeme pfi vySetfeni vidét
bilateralné pozitivni Trendelenburgovu zkousku, oslabeni extenzorti kycle vede
ke zvétSené bederni lordoze (Mesfin, Sponseller a Leet, 2012). U tohoto typu SMA je
svalova sila dychacich svali postizena velmi malo nebo viibec a tézka skolidza se spise
nevyskytuje. Mlize byt ptfitomen polyminimyoklonus na rukou (Darras, 2015). Primérny

vek doziti je normalni (Dastgir, Chan a Darras, 2012).

Spinalni muskularni atrofie IV. typu — vlastni adultni forma (Arantiv-Duchenneiiv
syndrom)

Tvoifi méné nez 5 % vsech ptipadit SMA a ma nejméné zavazné projevy. K rozvoji
onemocnéni dochazi v dospé€losti kolem 30. roku Zivota a pacienti nemaji vyrazny

hendikep (Darras, 2015).
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1.3 KaSel a expektorace
1.3.1 Fyziologicky mechanismus kasle

Kasel je fyziologicka reakce na podrazdéni dychacich cest a hraje dilezitou roli
v ochrané plic pfed vdechnutymi latkami a pfi odstrafiovani sekretli dychacich cest
(Quibell, Bourke, 2019). Za uritych podminek mize byt ale kaSel nepfiméfeny,
neproduktivni a mize tak pfedstavovat potencidlni hrozbu pro sliznici dychacich cest
(Polverino et al., 2012). Fyziologicky se vyskytuji dva typy kasle: laryngealni (tézZ znamy
jako ,.expiracni reflex*) a tracheobronchialni. U expira¢niho reflexu je minimalni ¢i Zadna
inspiracni faze a je vyvolan v situacich, kdy jsou hrtanové receptory stimulovany aspiraci
ciziho materialu. Naopak tracheobronchidlni kasel je iniciovan distalné od hrtanu a mize

byt pod volni kontrolou (Chang, 2005).

Jedna se o proces zahrnujici komplexni reflexni oblouk, ale vyznamné také
podléhéd centralnimu kortikdlnimu ftizeni, takZe muZe byt iniciovan a do jisté miry
1 potlacen volni kontrolou (Quibell, Bourke, 2019). K vyprovokovani kasle dochazi
stimulaci komplexniho reflexniho oblouku, coz je iniciovano podrazdénim receptort
kasle, které se nachazeji v hrtanu a tracheobronchidlnim stromu a k jejich podrédzdéni
muze dojit mechanickymi ¢i chemickymi podnéty. Dalsi receptory kasle jsou
pravdépodobné pouze receptory mechanickymi a k jejich podrazdéni dochéazi naptiklad
dotykem. Nachazi se v hltanu, zaludku, pleufe, branici, zevnich zvukovodech, usnich
bubincich, vedlejSich nosnich dutinach a perikardu (Polverino et al., 2012). Podrazdénim
receptorti  kasle dochazi k tvorbé impulzl, které jsou vedeny aferentni cestou
prostfednictvim n. vagus do centra kasle v prodlouzené miSe (Quibell, Bourke, 2019),
které samo o sob¢ mize byt pod kortikalni kontrolou. V centru kasle se generuji eferentni
motorické impulzy putujici cestou n. vagus, n. phrenicus a spindlnich motoneurona

na expiracni svaly za ucelem vzniku kasle (Polverino et al., 2012).
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1)

2)

3)

Kasel sestava z téchto fazi:

Inspiracni faze: Vlivem chemického ¢i fyzikalniho podnétu dochazi k podrazdéni
receptort tracheobronchialniho stromu. Iritace spusti inspirium skrz plné otevienou
glottis (Finder, 2010). Pro dostate¢né¢ hluboké inspirium je nutnd dostate¢na sila
inspiracnich svali (Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013). B¢hem
vdechovani  velkého objemu vzduchu dochazi k vétSimu prodluzovani
a k optimalizaci vztahu délky-napéti expirac¢nich svali. Objem vdechovaného
vzduchu mize byt az 50% vitalni kapacity plic (McCool, 2006) a mél by byt vyssi
nez 2,51 (Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013). Hluboké inspirium
expiranim svalim umozni generovat vétsi pozitivni intrathorakalni tlak, ktery je
potiebny pro vytvoieni vydechového pritoku. Uginného kasle ale 1ze doséahnout i pfi
tlacich mnohem nizSich neZ maximalni tlak, ktery jsou expiracni svaly schopny
produkovat (McCool, 2006). Vzduch vstupuje do alveoli a tlaci se za stagnujici sekret
(Finder, 2010).

Faze komprese: Intaktni funkce glottis je pro kompresni fazi nezbytna (Neumannova,
Néapravnik a Hlavackova, 2013). Po vdechnuti objemu vzduchu se glottis uzavie asi
na 0,2s. Uzavienim glottis se udrzuje objem plic a vytvari se intrathorakalni tlak.
Glottické uzavieni podnécuje izometrickou kontrakei expiracnich svalii, ¢imz dochazi
k produkci vétSiho intratorakélniho a intraabdominalniho tlaku (McCool, 2006).
Kontrakci  exspiraénich  svali  dochazi ke kompresi hrudni dutiny
a rapidné se zvySuje interpleuralni tlak, az do vySe 300mmHg (Finder, 2010).

Faze expulze: Glottis se otevira a vysoky intrathorakalni tlak, generovany béhem faze
komprese, vytvari kratky supramaximalni vydechovy pratok (az 12 1/s u dospélych),
nasledovany niz§im vydechovym pritokem (3-4 1/s). Ze stén dychacich cest se

odlepuje sekret a nasleduje jeho mobilizace proximalnim smérem (Finder, 2010).
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1.3.2 Parametry urcujici efektivni expektoraci

Efektivni expektorace zavisi na hodnoté vitdlni kapacity, vrcholového
vydechového proudu pfi kasli a intaktni bulbarni funkci. K Gi¢inné mobilizaci sekretu je
potieba minimalné 1,51 vitalni kapacity. Zdravi jedinci dosahuji az 90 % jejich

inspiracniho rezervniho objemu pted zakaSlanim (Whitney, Harden a Keitly, 2002).

Ke kvantitativnimu hodnoceni efektivity kasle se typicky vyuziva parametr
vrcholovy vydechovy proud pfi kasli (peak cough flow, PCF), ktery byl schvalen jako
spolehlivy parametr u pacienti s SMA (Chatwin et al., 2018). Jedna se o méfeni
vrcholového proudu vydechovaného vzduchu (PEF) pii kasli (Morrow et al., 2019).
Dle velikosti PCF se tak mtize predpoveédét ucinnost kasle (Lalmolda el al., 2019).

U zdravych dospélych jedinct hodnota PCF dosahuje az 720 1/min (Homnick,
2007). Za nedostatecné efektivni kasel se povazuje pokles PCF pod 270 I/min, pokles
PCF pod 160 I/min u déti starSich 12 let je povaZovan za zavazné& insuficientni kaSel
(Stehling et al, 2014). Pokud poklesne PCF pod 270 I/min, snizuje se u¢innost tradi¢nich
technik hygieny dychacich cest (Chatwin et al., 2018). V pfipadé, Ze dochazi
k razantnimu poklesu PCF pod 160 1/min, doporucuje se indikace mechanickych metod
pro podporu kasle, ale také jako prevence vzniku pneumonie, atelektdzy nebo

respiraéniho selhavani (Lalmolda et al., 2019).

vvvvvv

u pacienti s poklesem PCF pod 270 l/min, pro jeho vysokou piesnost a kvili
vysokofrekvencnimu vzorkovani. Uspokojivé vysledky ale pfinési i pfenosné spirometry,
které umoziuji méfeni PCF nad 270 1I/min (Chatwin et al., 2018). Pacient je vyzvan
k nadechu az na troven celkové kapacity plic a poté usilovné vydechl skrz naustek ¢i

orofacidlni masku ptipojenych pfistroji (Homnick, 2007).
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1.4 Respiracni problematika pacienti s SMA

Diisledkem degenerace motoneuronit v bulbarni c¢asti mozkového kmene
a v pfednich rozich mis$nich dochézi k atrofii kosterni svaloviny (Neumannova, 2017).
U pacientd s SMA tak miizeme pozorovat velké oslabeni interkostalni svaloviny, se

silnou branici, ktera je u SMA typu 1 a 2 hlavnim dechovym svalem (Schroth, 2009).

PostiZeni respiraéni muskulatury vede ke vzniku svalové atrofie a kontraktur, coz
ma za nasledek omezeni pohybu hrudniho koSe. Progresivni restrikce hrudniku pak
zpisobuje postupné snizovani vitalni kapacity plic (VC) (Stehling et al., 2014). Témito
mechanickymi zménami dochazi ke zvySovani zatéze pro oslabené dychaci svaly a tim se
tak vytvari zacarovany kruh respira¢ni dysfunkce (Santos et al., 2017). U vétSiny pacientd
s NMO stoupé dysfunkce inspira¢nich a expiracnich svalii paraleln€. V ptipadé, ze je
zachovana svalova sila branice, jako je tomuu SMA (Abusamra, Russel, 2015), dominuje
spiSe slabost expira¢ni muskulatury (Chatwin et al., 2003). U déti je hrudni sténa velmi
poddajna, v kombinaci se slabosti interkostalni svaloviny a silnou bréanici dochézi
k inkoordinaci respiracnich pohybt hrudniku (Schroth, 2009), coz vede k typickému
zvonovitému tvaru hrudniho koSe s povrchovym dychanim (obrdzek 1), spojenym

s malymi dechovymi objemy a zrychlenou dechovou frekvenci (Abusamra, Russel,

2015).
b Y o A
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Obr. 1: Zmény hrudni stény, vlevo plice
zdravého €loveéka, vpravo plice pacienta s SMA
(Schroth, 2009)

Progresivni ztrata tonu interkostalni a expira¢ni muskulatury vede u mnoha
pacientil k pomalému nastupu hypoventilace, kterd se projevuje nejprve béhem spanku
(McGinley, 2016). Dochazi ke vzniku deformit hrudniho koSe, zejména pak pectus
excavatum (Schroth, 2009). Pacienti s NMO jsou ohrozeni obstrukci dychacich cest
bronchidlni sekreci, ¢imZz se zvySuje jejich citlivost na vznik patologickych procest

v plicich, které ohrozuji minutovou ventilaci (McGinley, 2016).
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Slabost respira¢ni svaloviny miize téZ vést k aspiraci obsahu z Ustni dutiny
(Mahede et al., 2015) a zejména k postizeni funkce kaSle, coz ma za néasledek
nedostate¢nou clearance dolnich dychacich cest od stagnujiciho sekretu. Dusledkem
neefektivniho kasle vznikaji opakujici se infekce dychacich cest, které zhorSuji svalovou
slabost, poSkozuji integritu plicniho parenchymu (Schroth, 2009) a mohou vyustit az ke
vzniku atelektazy (Stehling et al., 2014). Atelektdza a chronicky pokles dechového

objemu pak navic mohou snizit poddajnost plic (Abusamra, Russel, 2015).

1.4.1 Poruchy spanku u pacienti s SMA

Spanek u zdravych jedinci je spojen se snizenou dechovou frekvenci
a s poklesem tonu svalii hornich dychacich cest a interkostalni svaloviny zejména béhem
rapid eye movement (REM) faze spanku (Hull et al., 2012). Déti s NMO jsou tak s
postupujici slabosti dychacich svalli vystaveni riziku vzniku poruch spanku v disledku
dechovych obtizi (Bersanini, Khirani a Ramirez, 2012). Arens a Muzumdar (2010) uvadi,

ze poruchy spanku souvisejici s dechovymi obtizemi se vyskytuji az u 62 % déti s NMO.

Uvedené fyziologické zmény, které jsou v prubéhu prechodu z bdéni do spanku,
vedou k poklesu minutové ventilace ptfevazné snizenim dechového objemu (McGinley,
2016), k sniZeni saturace krve kyslikem o 2-3 % a k zvySeni parcidlniho tlaku oxidu
uhli¢itého o 3—5 mm Hg (Abusamra, Russel, 2015), dle Wang, Finkel a Bertini (2007)
0 2-8 mm Hg. Béhem REM faze dochézi k poklesu alveolarni ventilace o 1-2 litry, ktera
se u pacienti s NMO zhorSuje (Wang, Finkel a Bertini, 2007). REM faze ptedstavuje
obdobi maximalni svalové hypotonie (Bersanini, Khirani a Ramirez, 2012) (s vyjimkou
branice) (Abusamra, Russel, 2015) a horni cesty dychaci jsou nachylné ke kolapsu
(McGinley, 2016), coz u pacientil se svalovou slabosti zvySuje vyskyt obstrukéni
spankové apnoe (Abusamra, Russel, 2015; McGinley, 2016). S progresi onemocnéni

dochazi k naruseni REM a non-REM f4zi spanku (Schroth, 2009).

Ptihodova a Kemlink (2011) tvrdi, ze ,,zhorSené dychani béhem spanku mohou
signalizovat také zmény dechovych objemu a parametrti acidobazické rovnovahy, proto
se doporucuje jejich pravidelné sledovani®. U déti s SMA, nejcastéji typu 1 a 2, se béhem
spanku projevuje hypoventilace (Wang, Finkel a Bertini, 2007; Abusamra, Russel, 2015).
Metabolickym potfebam organismu oslabené dychani nedostacuje, a tim dochazi k

hyperkapnii a hypoxémii (Pfihodova, Kemlink, 2011). Hypoxémie a hyperkapnie se
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mohou epizodicky vyskytnout bud’ béhem jednotlivych REM fazi spanku, nebo u déti
s vyznamnéj$im svalovym oslabenim pak po celou dobu spanku a mohou tak vyznamnym
zpisobem narusSovat kvalitu spanku (Hull et al., 2012). Dlouhodoba hyperkapnie snizuje
citlivost chemoreceptorti v oblasti mozkového kmene, coz vede ke vzniku centralni
spankové apnoe (Ptihodova, Kemlink, 2011). Mezi ptiznaky spankové hypoventilace
patii Casté probouzeni, bolesti hlavy, obtizné soustedéni, unava a ospalost béhem dne,
snizena energie, nechut kjidlu ¢i nauzea (McGinley, 2016; Hull et al., 2012).
Hypoventilaci u déti béhem spanku definujeme jako hodnotu CO2 vyssi nez 50 mm Hg
po dobu delsi nez 25 % celkové doby spanku (McGinley, 2016).

U vSech déti s NMO by se mélo dbat na dikladnou anamnézu ohledné ptiznaki
hypoventilace behem spanku a ptipadné podezieni se doporucuje potvrdit
polysomnografickym vySettenim (McGinley, 2016). Nocni hypoxémie a hyperkapnie by
mély byt diagnostikovany vraném stadiu, aby se ptfedeSlo patologickym srdecnim
a neurokognitivnim nasledklim a riziku vzniku akutniho respiracniho selhéni. BohuZel
vSak prvotni pfiznaky byvaji velmi Casto plizivé a nespecifické a déti si jejich Spatnou
kvalitu spanku za¢nou mnohdy uvédomovat az po indikaci neinvazivni ventilace.
Zavaznost €1 pfitomnost pfiznakli u malych déti rodic¢e mohou podcenit (Bersanini,

Khirani a Ramirez, 2012).

1.4.2 Terapie poruch dychani ve spanku

Spéankova hypoventilace a apnoe je u pacientli s neuromuskularnim onemocnénim
lécena pomoci neinvazivni ventilace (NIV) (Ptfihodové, Kemlink, 2011). Obvykle
se doméci no¢ni NIV indikuje u obstrukéni spankové apnoe, hypoventilace spojené se
snizenou saturaci krve kyslikem a s tim souvisejicim vzristem parcialniho tlaku oxidu
uhli¢itého. U SMA se specificky NIV indikuje v pfipad€ virového infektu dychacich cest,
opakovanych pneumonii ¢i atelektaz, u deformit hrudniho kose, dale v ramci pooperacni
péce jako prevence vzniku sekundarnich komplikaci, zejména obstrukce dychacich cest
a prechodné hypoventilace (Schroth, 2009). Terapie pomoci NIV je indikovéana u vSech
symptomatickych kojenct a déti, u nesedicich jesté pred prvnimi zndmkami respiracniho
selhani a k prevenci ¢i minimalizaci deformaci hrudni stény a ke snizeni dusnosti (Finkel

etal., 2018).

23



Bakalarska prace Respiracni problematika a vyuziti mechanické
insuflace-exsuflace u pacientti se spindlni muskuldrni atrofii

Terapie pomoci NIV podporuje ¢i plné zastupuje nedostatecnou funkci
respiraéniho systému. Mezi NIV se tadi vSechny typy umélé plicni ventilace, které
nevyzaduji invazivni zajiSténi dychacich cest pomoci laryngedlni masky
a tracheostomické ¢i endotrachedlni kanyly. Zahrnuje 1écbu pomoci pretlakové, zevni
podtlakové nebo kombinované ventilace (Havel, Zeman, 2017). Optimalni nastaveni
tlakti probiha béhem polysomnografického vysetteni, kdy pacient usind s nizkym
pretlakem a v priabéhu spanku se pretlak postupné zvysuje tak, aby doslo k Gplnému
vymizeni apnoe ¢i ke zlepSeni hypoventilace. Nastaveni pfistroje je nutné kontrolovat

kazdych 6 mésici (Piihodova, Kemlink, 2011).

Nejcastéjsi indikaci pro neinvazivni pretlakovou ventilaci u déti je obstrukéni
spankova apnoe. Obstrukéni spankova apnoe je vysledkem kolapsu hltanu béhem spanku.
Pro 1é¢bu spankové apnoe se vyuziva terapie pomoci kontinudlniho ptetlaku v dychacich
cestdch (Continuous Positive Airway Pressure, CPAP) (Ptihodova, Kemlink, 2011;
McGinley, 2016). CPAP by nemél byt vyuZivan k1écbé chronického respiraéniho
selhédni, ale mizZe byt vyuzit k udrzeni funk¢ni rezidualni kapacity (Finkel et al., 2018).
Principem je aplikace konstantniho tlaku béhem spontanni ventilace, ktery vytvari
v hornich dychacich cestach jakousi ,,vzduchovou dlahu®, ktera zabraniuje ¢aste€nému ¢i
uplnému uzavieni dychacich cest u obstrukéni spankové apnoe (Keymel, Schulze

a Steiner, 2016).

Dalsi pretlakovou modalitou NIV je terapie pomoci dvouuroviiového pretlaku
(Bilevel Positive Airway Pressure, BIPAP nebo t¢ézZ BPAP) (Havel, Zeman, 2017). BiPAP
aplikuje pretlak do dychacich cest ve dvou urovnich — vydechovy pretlak (Expiratory
Positive Airway Pressure, EPAP) a nadechovy ptetlak (Inspiratory Positive Airway
Pressure, IPAP) (ElKhatib, Baraka a Khatib, 2016). IPAP svou vys§i hodnotou pomaha
inspiracni ventilaci, naopak EPAP pii vydechu kles4, coz pacientovi umozni snazsi
vydech. Tato metoda se s oblibou vyuzivd u neuromuskularnich onemocnéni, kdy
pacienti musi Celit potizim s vydechnutim proti pomérné vysokému odporu v disledku
oslabeni respiracni svaloviny. Hodnota EPAP musi byt tak vysoka, aby nezvySovala zatéz

dychacich svalii usilovnym vydechem (Havel, Zeman, 2017; Ptihodova, Kemlink, 2011).
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1.5 Poruchy expektorace u pacientii s SMA

Jednim z nejvétSich nebezpeci u déti trpicich respiratnim oslabenim je jejich
snizena schopnost chranit dychaci cesty. Daveni, neefektivni expektorace a postizené
polykaci reflexy zvySuji riziko aspirace (Abusamra, Russel, 2015). Efektivni expektorace
je ochranny mechanismus organismu pied infekcemi dychacich cest, které jsou nejCastéjsi
pficnou hospitalizace u pacientil s respiracni svalovou slabosti. V diisledku snizené sily
expiracni a inspirani muskulatury dochazi k poklesu PCF, coZ zpisobuje vyraznou
redukci tlaku, ktery je potiebny pro fizeni kasle. Tito pacienti pak vykazuji zhorSenou
funkci kasle (Chatwin et al., 2003). Slaby kasSel je doprovézen retenci sputa a vyraznymi
zvukovymi fenomény, které jsou pii fyzikdlnim vySetfeni slySitelné jako stridor

(Fitzerald, Doumit a Abel, 2018).

Produktivni kasel, tedy efektivni expektorace, pro pacienta piedstavuje
fyziologicky benefit, pro ktery je nezbytnad souhra vSech fazi kasle. Cilem lécby je
obvykle zvysSeni ucinnosti kasle. Pacienti s oslabenim inspirac¢nich svali vdechuji
omezeny objem vzduchu, coz v konecném dusledku snizi expira¢ni tlaky, rychlost
a proudéni vzduchu. Aby byla ovlivnéna Gc¢innost kasle, musi byt slabost inspiracnich
svalli vyznamna, protoZze mirna ¢i stfedni oslabeni nemusi vést k Zadnému omezeni.
Naproti tomu slabost expiracnich svala, jako je tomu u SMA, miiZze mit zavazné dopady
na ucinnost kasle. Oslabenim expira¢nich svalti dochazi k poruse kompresivni faze kasle,
behem které se zvySuje rychlost vydechového pritoku. I mirné ¢i stiedni stupné slabosti
expiracnich svalli maji vyznamny vliv na hodnoty vydechovych tlaki a tim i na
vydechové pritoky potiebné pro u¢inny kasel (McCool, 2006; Neumannova, Napravnik

a Hlavackova, 2013).

Bulbarni dysfunkce, kterd zpisobuje neschopnost rychlého otevieni glottis
a udrzeni priichodnosti hornich cest dychacich béhem kaslaciho manévru, miize snizit
PCF, a to 1 v piipadé, ze je pritomna normalni funkce respiracnich svalii (Chatwin et al.,
2003). Postizeni bulbarni funkce ptispiva nejen k neefektivnimu kasli, ale také zptisobuje
poruchy fonace a polykani spojené s rizikem plicni aspirace, kterd mize vést k akutnimu

respiraénimu selhani (Abusamra, Russel, 2015).
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1.6 Skolioza a jeji vliv na respirac¢ni funkce

K rozvoji skolidzy dochazi u 60-95 % pacienti s SMA, z ¢ehoz se az v 80 %
ptipadli objevuje skoli6za thorakolumbdalni oblasti (Mesfin, Sponseller a Leet, 2012),
ktera v kombinaci s progresivni restrikci hrudniku vede k nedostatecnému rozvijeni
hrudniho koSe (Abusamra, Russel, 2015), a tim tak ptispiva ke zhorSeni hypoventilace
(McGinley, 2016). Dlsledkem patologickych dychacich pohybi je vznik mikroatelektaz
v plicich, coZ zplisobuje nadmérnou respirani zatéZz (Abusamra, Russel, 2015).
Charakteristickym znakem pacienti s SMA typu 1 je velkd poddajnost hrudni stény
a neschopnost samostatného vzptimeného sedu, proto jsou pacienti ¢asto polohovani
do polosedu. Diky nedostatec¢né trupové stabilité dochézi k hrouceni trupu k jedné strané
a krozvoji skoliozy (Mayer, 2015). Zavaznost skolidozy koreluje stypem SMA
a vékem néstupu onemocnéni. Rychlejsi progresi skolidzy a vétsi kiivky nachazime
u pacienti s SMA typu 1 nebo 2. Skoliotickd kiivka byva typicky prodlouZena,
jednostranna a ve tvaru C (Mesfin, Sponseller a Leet, 2012) a az u 70 % pacientl se
vyskytuje pravostranné zakiiveni (Granata et al., 1989). Robinson et al. (1995) prokazali,
ze s kazdym 10 % zvétSenim Cobbova uhlu dochézi k 4,7 % snizeni vitalni kapacity plic
a 3,3 % snizeni vrcholového pritoku. U pacientit s SMA typu 2, ktefi jsou odkazani
na invalidni vozik, dochazi k progresi skolidzy az dvakrat rychleji, nez u pacientii
schopnych samostatného stoje (Robinson et al., 1995), celkova rychlost progrese skolidzy

u téchto pacientli mize byt az o 12° Cobbova thlu za rok (Granata et al., 1989).

1.6.1 Vliv operacni korekce skoliotické krivky na plicni funkce

U vétSiny pacientl s SMA, kteti dosdhnou motorické schopnosti sedu ¢i chiize se
rozviji progresivni skolidza, ktera pro tyto pacienty predstavuje vyznamnou disabilitu
a ma negativni vliv na plicni funkce. U pacienti s SMA typu 2 jsou progrese skoliozy
a s tim spojeny pokles vitalni kapacity vyjadieny mnohem vice oproti pacientim s SMA
typu 3. Chirurgicka korekce skolidzy tesi nejen estetickou stranku, ale také umoziuje
pacientim schopnost zaujmout stabilni sed bez nutnosti opory o horni koncetiny a zvysuje

se tolerance k delSimu zaujeti polohy sedu (Chou et al., 2016).

Chirurgicka korekce a stabilizace je obecné doporuCovana pacientim
s progresivni deformitou patefe. Nicméné spravné nacasovani a zpiisob chirurgické fixace

stale vzbuzuje kontroverze (Holt, Dolan a Weinstein, 2017). Takto rozsédhla operace mtize
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vést ke vzniku kardidlnich, respiracnich ¢i neurologickych sekundarnich komplikaci ¢i
muze dochézet ke Spatnému zhojeni pooperacni jizvy (Chou et al., 2016). Bylo vsak
prokazéano, ze operativnim zkorigovanim skoliotické kiivky spinalni fuzi u 16 pacientd
s SMA typu 2 a 3, dochazi k poklesu jednosekundové vitalni kapacity (FEV1) v praiméru
0 2,3 % rocné mén¢ oproti obdobi pied operaci, kdy byl ro¢ni pokles FEV1 v priméru
7,2 %. Vliv korekce byl také zaznamenan u usilovné vitdlni kapacity (FVC), kdy
v predoperacnim obdobi byl primérmy rocni pokles FVC o 6 % a poopera¢n¢ pouze

0 2,9 % (Holt, Dolan a Weinstein, 2017).
1.7 Respiracni vySetieni pacienti s SMA

Soucasti kazdé 1ékatské prohlidky déti se svalovou slabosti by mélo byt klinické
hodnoceni zdravi dychacich cest. Zaméfit bychom se méli zejména na vc€asnou
identifikaci progresivni svalové slabosti, zhodnoceni jejiho rozsahu, stupen inavy svalt
a motorické schopnosti. Soucasti vySetfeni by mélo byt pravidelné posuzovani vyvoje
skoliotické ktivky a kyfozy. ZvySenou pozornost je tfeba vénovat Cetnosti a zdvaznosti
respiracnich infektl. Posuzuje se mira schopnosti se s infekty vyrovnat, jakym zpisobem
probihala lécba téchto infektd a zda vyzadovala hospitalizaci. Mezi symptomy, které
mohou ukazovat na dysfunkci oro-faryngealni svaloviny a mély by byt zaznamenany,
patii zména v sile hlasu ¢i kasle a s nim souvisejici potize s vyluCovanim sekretli, poruchy
spanku, problémy se salivaci, potize s polykanim a aspirace (Abusamra, Russel, 2015;

Hull et al., 2012).

Formalné zhodnoceni stavu pacienta provadi multidisciplinarni tym zahrnujici
neurologa, pneumologa a respiraéniho fyzioterapeuta. Hodnoceni je zalozeno
na anamnéze a na neinvazivnich vySetfenich (Abusamra, Russel, 2015). Jednoduché
neinvazivni testy, limitované potifebnou spolupraci pacienta, zahrnuji méfeni vitalni
kapacity (VC), maximalnich statickych tlak, tlaku métfené¢ho v nosni (pfipadné Ustni)
dutin€¢ béhem maximélniho nadechu (SNIP) a vydechu, vrcholového vydechového
priatoku (PEF) a vrcholového vydechového prutoku pfi kasli (PCF) (Fauroux, Khirani,
2014). V anamnéze se zaméfujeme na recidivujici infekce hornich a dolnich cest
dychacich s Castou hospitalizaci. Ptijeti na jednotku intenzivni pée muze byt ukazatelem

zavaznosti onemocnéni (Abusamra, Russel, 2015).
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1.7.1 Funkéni vySetieni plic

Spirometrické vySetfeni piedstavuje rutinni neinvazivni diagnostické testovani
plicnich funkci, které se pouziva jako screeningovy test pro celkové respiracni zdravi
(Abusamra, Russel, 2015) a na jehoz podkladé mizeme hodnotit efekt 1écby plicnich
onemocnéni (Chlumsky et al, 2016) &i predikovat morbiditu pacientii s NMO (Zurkova,
Shudeiwa, 2012). Doporucené frekvence spirometrického testovani je 1x za 3 mésice
v klidovém stadiu onemocnéni, pfi zméné klinického stavu pacienta, pfipadné se zménou
1écby je mozné vySetfeni Castéji (Chlumsky, 2012). Hull et al (2012) uvadi, Ze je mozné
spirometrii opakované vysetfit u zdravych déti jiz od 6 let. Spirometrické vySetfeni
zahrnuje méteni statickych a dynamickych ventilacnich parametrti (Chlumsky et al.,

2016).

Statické ventilaéni objemy jsou zaznamendvany pomoci spirogramu
(spirografické kiivky), ktery vyjadifuje zménu objemu v Case. Ze spirografické kiivky
stanovujeme hodnoty — vitalni kapacitu (VC), inspiracni kapacitu (IC), dechovy objem
(VT), inspiracni rezervni objem (IRV), expirani rezervni objem (ERV), funkéni
rezidualni kapacitu (FRC), rezidualni objem (RV) a celkovou plicni kapacitu (TLC).
(Sulc, 2009; Palatka, 2006; MareSova, 2009).

Dynamické ventilacni parametry jsou spolecné s vydechovymi prutoky
graficky znazornény na kfivce pritok-objem (flow-volume), ktera vyjadiuje vztah mezi
priatokem vzduchu dychacimi cestami a objemem usilovné vydechnutého
a nadechnutého vzduchu (Kandus, 2001). Funkéni parametry odvozené od flow-volume
kfivky jsou — usilovna vitalni kapacita (FVC), maximalni vydechova rychlost (MEF,
meéfena ve tfech trovnich FVC MEF2s5, MEFs0 a MEF75), vrcholovy vydechovy priitok
(PEF), jednosekundova vitalni kapacita (FEV 1) (Sulc, 2009).

Charakteristickym néalezem u NMO je restriktivni ventilacni porucha, ktera je
vysledkem sniZeni poddajnosti plic a hrudniho koSe, ptitomnosti deformit hrudni patefe
a sniZeni svalové sily respiracni svaloviny. Méfené parametry vykazuji snizenou VC,
FVC a TLC, normalni ¢i snizenou FRC a zvySenym RV. ZvySeni RV miize byt jednim
z ranych ukazatell slabosti expiracnich svala. Tvar flow-volume kiivky ukazuje pomalé

expirium se snizenym PEF a prudkym zakoncenim (Abusamra, Russel, 2015).
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1.7.2 Vysetfeni sily inspira¢nich a expirac¢nich svala

VysSetieni respiracnich svall neni béZznou soucésti celkového hodnoceni
respiracniho zdravi ditéte. Dysfunkce respiranich svali je casto klinicky obtizné
detekovatelnd, a proto je nezbytné ji v pfipadé¢ podezieni potvrdit objektivnim
vySetienim. Nejroz$ifenéji vyuzivanym testem pro vySetieni sily dechovych svala je
méfeni maximalnich statickych tlakit (Fauroux, 2003), které se generuji béhem
maximalniho inspira¢niho a expira¢niho usilovného manévru ptes uzaviené dychaci cesty
(Abusamra, Russel, 2015). Hodnoty statickych ustnich tlaki jsou pii uzavienych

dychacich cestach a oteviené glottis rovny alveolarnimu tlaku (Fauroux, Khirani, 2014).

Hodnoceni probiha na podkladé vysetfeni maximalnich inspira¢nich (maximal
inspiratory pressure — MIP nebo PImax) a expiracnich ustnich tlakti (maximal expiratory
pressure — MEP nebo PEmax) (Nemannov4, Zatloukal, 2011). Jednotlivé tlaky se méfi
v sedu nejéastdji s pomoci naustku, pacient ma nasazen nosni klip (Zurkova, Shudeiwa,
2012). U pacientt, u nichZ je postizena i orofacialni svalovina, miize byt problém se
vytvofenim  vzduchotésného obemknuti ndustku, coz vede k nezaddoucimu
podhodnocovani statickych tlakii, a proto je tfeba vyuzit orofacialni masku. V klinické
praxi se provadi celkem 5 a vice méfeni, dokud nejsou ziskdny alespont dva validni
vysledky a kazdy inspira¢ni aexpiracni manévr musi trvat minimalné 1 sekundu (Fauroux,

2003).

MIP je hodnota sily inspira¢nich svald. Pacient je pozadan, aby vydechl a poté se
s maximalnim inspiracnim usilim skrz ndustek nadechl (Mullertv manévr) (Hull et al.,
2012; Zurkova, Shudeiwa, 2012). MIP se bézné méti z hodnoty RV, coz se zda jednodussi
nez z FRC. Nicméné MIP iniciovany z hodnoty RV je souctem tlaku generovaného
inspiratnimi svaly a tlaku vytvafeného dychacimi cestami pii tomto objemu, zatimco
meéfeni z hodnoty FRC vypovida pouze o inspirac¢nich svalech (Fauroux, Khirani, 2014).
Je doporuceno soucasné méfit ktery maximalni tlak je generovany pii jakém objemu plic

(Fauroux, 2003).
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MEP je hodnota vyjadiujici silu expiracnich svald (Hull et al., 2012). MEP je
vytvafen pii maximélnim vydechovém usili (Valsalviiv manévr) (Zurkova, Shudeiwa,
2012). Pacient je pozadan, aby se nadechl aZ na hodnotu TLC a poté vydechl
s maximalnim usilim (Hull et al., 2012). S efektivni expektoraci jsou spojeny tlaky MEP
vyssi nez 60 cm H20, pfi poklesu MEP pod 45 cm H20 je nutnd indikace podpory

expektorace (Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013).

Vek MIP cm H20 MEP cm H:20
divky chlapci divky chlapci
8 71 +£29 77 £24 74 £25 99 + 23
10 71 +£29 105 +27 74 £25 123 +27
11-13 108 +29 114 +£27 126 + 32 161 + 37
13-17 109 +21 126 + 22 135+29 166 + 44

Tabulka 1: Fyziologické hodnoty MIP (métfen z RV) a MEP (méfen z TLC) u zdravych
déti (upraveno dle Fauroux, 2003)

U zdravych jedinct je tlak méfeny v ustech, nosohltanu a nosni dutiné béhem
nadechu velmi blizky tlaku v jicnu (Fauroux, Khirani, 2014). Proto dal$im vySetfenim
sily inspira¢nich svalil je méfeni tlaku pti nadechu nosem (sniff nasal inspiratory pressure
— SNIP) (Hull et al., 2012). Pfi vySetfeni SNIP je pacient instruovan k maximalnimu
nadechu nosem, piicemz kontralateralni nozdra je uzaviena. Pro mnoho déti je tento
manévr mnohem jednodus$si nez vysetfeni maximalnich statickych tlakti. SNIP za¢ina
zhodnoty FRC. Fyziologické hodnoty SNIP se ukézaly shodné jak u déti, tak
u dospélych. U déti ve véku 6-17 let jsou 104 + 26 cm H20 u chlapct a 93 + 23 cm H20
u divek (Fauroux, 2003).
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1.7.3 Polysomnografie

Pokles respiratni mechaniky je fyziologickym jevem v pribéhu spanku.
Pro pacienty s progredujicim neuromuskularnim onemocnénim tento fyziologicky pokles
respirani funkce ptedstavuje riziko hypoventilace béhem spanku (Hull et al., 2012)
a riziko vzniku poruch spanku (Bersanini, Khirani a Ramirez, 2012). Na pfitomnost
poruchy spanku nds upozorni specifické klinické ptiznaky, zmény tlaka krevnich plynii
a zmény dechovych parametrii, jako je vitalni kapacita a dechové objemy. Nocni
polysomnografie tak piedstavuje vyznamné a piesné diagnostické vySetfeni poruch

spanku (Pfihodova, Kemlink, 2011).

No¢ni polysomnografické vysetieni zahrnuje hodnoceni elektrické aktivity mozku
(EEG), elektromyografick¢ aktivity (EMG) a sledovani pohybii o¢i pomoci
elektrookulogramu, spole¢n¢ s monitoringem kardiorespiracnich parametrt, jako je
elektrokardiogram (EKGQG), saturace hemoglobinu kyslikem, hodnoty oxidu uhli¢itého
v krvi, proud vzduchu znosni a ustni dutiny, dychaci pohyby hrudniho kose
a abdomindlni oblasti a proud vysledkem nocni polysomnografie je zhodnoceni kvality
a délky spanku a piesna diagnostika typu a tize poruchy (Hull et al., 2012; Ptihodova,
Kemlink, 2011).

1.7.4 Pulzni oxymetrie

Pulzni oxymetry pracuji na principu spektrofotometrie. Pomoci senzort
neinvazivné méii saturaci krve kyslikem. Nej€astéji se oxymetr pfipind na prst ¢i usni

lalacek, ale u mensich déti je 1ze pfipevnit na dlan ¢i plosku (Cheifetz et al. 2015).

Pulzni oxymetrie u pacientd s SMA predstavuje velmi dilezitou soucast
hodnoceni respira¢niho zdravi. Akutni pokles saturace kysliku u pacientti s SMA pod 95
% v bdélém stavu je nejCastji vysledkem atelektazy ¢i pfitomnosti hlenové zatky. Akutni
snizeni saturace pod 95 % béhem spanku nasvédCuje hypoventilaci nebo hlenové

obstrukci (Schroth, 2009).
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1.8 Metody podpory expektorace a trénink respirac¢nich svalu

Mezi hlavni respirani komplikace u pacientd s SMA patii zhorSeny kasel, ktery
ma za nasledek snizenou ¢i nedostate¢nou clearance dolnich dychacich cest. Dusledkem
je vznik hypoventilace a opakujici se respiracni infekce, které zhorSuji svalovou slabost
(Farrar et al., 2016). Pro udrzeni Cistoty dychacich cest je efektivni expektorace nezbytna,
proto je u pacient s oslabenim respiracnich svalli a nedostateCnymi pratoky vhodné
vyuzit techniky hygieny dychacich cest (airway clearance techniques, ACT) pro podporu
expektorace (v literatufe také jako cough augmentation techniques). Tyto techniky se
mohou provadét za u¢elem podpory inspiracni, kompresni ¢i expiracni faze kasle (Spinou,
2020). Technik pro podporu expektorace existuje nékolik, jejich souhrn je uveden nize

(tabulka 2).

Metody podpory expektorace Ovlivnéni faze kasle
manualni ¢i mechanicka hyperinflace inspiracni
glosofaryngealni dychani inspiracni
intermitentni ptetlakové dychani inspiracni
manudln¢ asistovany kasel expiracni

hyperinflace a manualnég asistovany kaSel | inspira¢ni a expiracni

inspiracni ¢i expiracni (v zavislosti na
svalové skuping)
mechanicka insuflace-exsuflace inspiracni a expiracni

trénink respiracnich sval

Tabulka 2: Metody podpory expektorace a jejich ovlivnéni fazi kasle (upraveno dle
Spinou, 2018; Chatwin et al., 2018)
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1.8.1 Inspira¢ni metody podpory expektorace

Manualni hyperinflace, v literatufe také jako ,,bagging* ¢i ,,breath stacking*
je technika podporujici inspiracni fazi kaSle. Technika spociva v napousténi inspira¢niho
objemu do plic pacienta béhem pomalého inspiria, obvykle az na Groven maximalni
insuflaéni kapacity, prostfednictvim resuscitaéniho ambuvaku. Vysledkem této metody
podpory inspiracni faze kasle je vyssi vydechovy pritok béhem faze expulze. Technika
hyperinflace je vhodna u pacientii se snizenou vitalni kapacitou a oslabenou inspiraéni

svalovinou (Spinou, 2018; Spinou, 2020).

Glosofaryngealni dychani, nebo také ,,Zabi dychani“ spociva ve svévolném
vdechovani vzduchu do plic pomoci ust, jazyka, hrtanu a hltanu, ¢imz se zvySuje
inspiracni kapacita plic. Dalsi metodou podpory inspira¢ni faze je intermitentni
pretlakové dychani (Intermittent Positive Pressure Breathing, IPPB). IPPB zvySuje
inspiracni kapacitu plic pacienta (Chatwin et al., 2018).

1.8.2 Expira¢ni metody podpory expektorace

Mezi techniky ovliviiyjici expiracni fazi kasle patfi manudlné asistovany kaSel
(Manually Assisted Cough, MAC). Jedna se o soubor technik uplatiujici manudlni tlak
vyvijeny na pacientovu hrud’ ¢i bfi$ni sténu. Na zaklad¢ oblasti aplikace manuélniho tlaku
je MAC rozdélen do tfech typii na: komprese hrudniku, abdominalni komprese
a kombinace komprese hrudniku a bfisni stény. MAC je vhodné vyuzit u pacientl
s oslabenim expiracnich svald, technika vytvaii vn¢j$i mechanickou podporu, kterd mtize
¢astecné nahradit pokles nitrohrudniho a nitrobfi$niho tlaku a svym Gc¢inkem tak zvysit

PCF (Spinou, 2018).
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1.8.3 Trénink respiracnich svala

V ptipad¢ snizené sily inspiracnich svalli je vhodné vyuZit trénink dychacich
svald, jehoz cilem je zvyseni sily, vytrvalosti a souhry inspira¢nich svali. Trénink se
provadi prostiednictvim dechového trenazéru. Nejcastéji je pro trénink inspiracni
svaloviny vyuzivan POWERDreath ¢i Treshold Inspiratory Muscle Trainer (Threshold
IMT) (obrazek 2), na kterych lze nastavit velikost odporu na zakladé zjisténé hodnoty
MIP a dle toho, jaky trénink volime — v pfipad¢ silového tréninku nastavujeme odpor na
70-90 % MIP, pii vytrvalostnim tréninku 16-60 % MIP a pro koordina¢ni trénink 30-40
% MIP (Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013). U pacienti s SMA je
uptednostiiovan koordina¢ni trénink. Dal$i dechové trenazéry pro podporu nadechu jsou
CliniFlo, TriFlo. Velmi dilezité je béhem tréninku dychacich sval nastavit adekvatni

odpor, ktery nepovede ke svalové unaveé (Neumannova, 2017).

Pro zvyseni sily expiracnich svalli vyuzivame expiracni svalovy trénink, ktery je
mozné vyuzit i pro nacvik expektorace (Neumannova, Zatloukal, 2011) v ptipadé, ze je
MEP nad 60 cm H20 a PCF nad 270 I/min. Vydechovymi trenazéry jsou v tomto piipadé
Treshold positive expiratory pressure (PEP), Thera PEP (obrazek 3), Pari-PEPS-System)
(obrazek 3), ktery klade odpor do vydechu bez vibraci, ¢i trenazéry s vibracemi
(PariOPEP, RC-Cornet, Acapella) (Neumannové, Napravnik a Hlavackova, 2013). Pokud

chceme podpoftit expektoraci, je vhodné vyuzit trenazéry s vibracemi, které umozni snazsi

odlepeni sekretil ze stén bronchti (Neumannova, 2017).

Obr. 2: Nadechovy trenazér Treshold IMT ~ Obr. 3: V}"de?hOV}" trenazér Treshold PEP
(Neumannova, 2017) (Neumannova, 2017)
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1.9 Mechanicka insuflace — exsuflace

Péce o dychaci cesty je u pacienti s SMA nepostradatelnou soucasti celkové
1écby. Rozvoj léCebnych metod vede k postupnému celkovému snizeni morbidity
1 mortality u téchto pacientli. Zatizeni vyuZivajici princip mechanické insuflace —
exsuflace (MI-E) predstavuje non-invazivni metodu, ktera ziskala Siroké uznéni a je
v poslednich letech hojné vyuzivana (Mahede et al., 2015). MI-E zvySuje pritokové
rychlosti pii kasli (Stehling et al., 2014) a vyuZzivd se u pacientl, ktefi vykazuji

nedostatecnou schopnost expektorace (Jung et al., 2018).

MI-E je metodou mechanicky asistovaného kasle. Principem zatizeni MI-E je
aplikace postupnych tlakovych vykyvil, pfi nichZ se stfidd pozitivni a negativni tlak
(Mahede et al., 2015). Zafizeni béhem inspiracni faze dodava pozitivni tlak do plic
(insuflace), tato faze je béhem asi 10ms nésledovana zménou pozitivniho tlaku na tlak
negativni, pfi kterém dochéazi k plné expiraci (exsuflace). Pti insuflaci tedy dochazi
k plicnimu naplnéni a pfi exsuflaci k vyprazdnéni vzduchu z plic. Cilem rychlé zmény
tlakil je simulace zmén proudéni vzduchu v dychacich cestach, k nimz dochéazi béhem
normdlniho kaSle. Takto vytvofeny tlakovy gradient podporuje vrcholovy proud
vydechovaného vzduchu, ktery je dostateCny pro odstranéni bronchidlniho sekretu
z dychacich cest. Jedna terapie pomoci MI-E obvykle sestava z n¢kolika fazi expektorace
a odpocinku. Tyto opakujici se cykly se provadéji n€kolikrat za sebou nebo do doby, kdy

je vétSina sekrece odstranéna (Chatwin et al., 2018).

Cim dal vice je MI-E vyuZivana v doméacim prostiedi jak u déti, tak dospélych
s neuromuskularnim onemocnénim (Chatwin et al, 2018). Soucasné pokyny doporucuji
pouziti MI-E jako soucast airway clearance, ale pfesnd doporuceni s ohledem
na frekvenci a intenzitu nejsou k dispozici, proto mnoho pacientt aplikuje MI-E zejména
v situacich infekci dychacich cest. Stehling et al. (2014) doporucuji svym pacientim
s neefektivni expektoraci a zadvaznou plicni restrikci pouzivat zatizeni MI-E minimalné

dvakrat denn¢ po dobu 10 minut bez ohledu na ptitomnost infekce dychacich cest.

Priizkum pacientid s neuromuskularnim onemocnénim ukazal, ze MI-E denné
vyuziva 46 % pacientli a tydné 27 % pacientd. Ttetina pacientli potvrdila, ze MI-E
zabranila uduseni a 88 % lidi souhlasilo, Ze diky MI-E se zlepSilo celkové respiracni

zdravi a komfort jejich potomka (Chatwin et al., 2018).
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1.9.1 Pristroje mechanické insuflace — exsuflace vyuzivané v soucasnosti

Ptistroje MI-E jsou vyuZivany u pacientii se zhorSenym kaSlem pro clearance
dychacich cest (Volpe et al., 2018), ke zlepseni PCF a k mechanické asistenci kasle
(Lalmolda et al., 2018). V soucasné dobé¢ se zafizeni MI-E jevi jako nejucinnéjsi
terapeutickd metoda pro €isténi dychacich cest pacienti s oslabenim respiracni svaloviny.
Je nezbytné, aby G¢inkem MI-E vznikl dostate¢né vysoky PEF pro G¢inné zmobilizovani
a odstranéni sekretll z centralnich dychacich cest (Volpe et al., 2018). Aplikovat je moZné
neinvasivng pres orofacidlni masku nebo invasivné pies tracheostomickou spojku
(Chatwin, 2008). Zatizeni, vyuzivajici MI-E, které byly vyrobeny za ucelem mechanicky
asistovaného kasle, jsou Cough Assist, Pegaso, NIPPY Clearway a Pulsar (Hajkova,
Neumannova, 2014). V zahrani¢i je nejcastéji mimo Cough Assist vyuzivan také ptistroj
Pegaso (Neumannové, Zatloukal a Slachtova, 2013). V Ceské republice se vyuziva jako
jediny Cough Assist E70 (Hajkova, Neumannova, 2014; Neumannova, Zatloukal
a Slachtova, 2013) jiZ od roku 2009 (Neumannova et al., 2017).

1.9.2 Cough Assist

Cough Assist je zafizeni, vyuZivajici MI-I k mechanické asistenci kasle (Chatwin,
2008). Cilem této neinvazivni pfistrojové terapie je jak sniZzeni morbidity
a mortality u rizikovych pacientd, tak snizeni negativnich disledkl naruSené expektorace
(Neumannova et al., 2017). Insufla¢ni faze plicim umozni optimalni expanzi a vydechové
svaly se protdhnou, coZ jim umozni generovat vétsi silovy vydech potiebny ke kasli.
Cilem exsufla¢ni faze je mobilizace bronchidlniho sekretu z perifernich dychacich cest

k t€ém centralnim (Neumannova, 2017).

Obr. 4: Aplikace Cough Assist pies

orofacidlni masku (Hajkov4, Neumannova,
2014)
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1.9.3 Nastaveni pristroje Cough Assist

Fyziologie dychaciho systému u déti je charakterizovana vysokou poddajnosti
hrudniku, kterd se s vékem méni, malymi respiranimi objemy a velmi uzkymi
a meékkymi dychacimi cestami. V pediatrii se tato fakta musi zohlednit pfi nastavovani
vhodnych parametri MI-E (Hov et al.,, 2018). Nastaveni pfistroje se zejména
pfizpisobuje individudlné¢ konkrétnimu pacientovi, jeho zdravotnimu stavu
a dle zavaznosti jeho onemocnéni. Efekt plsobeni pfistroje mizeme hodnotit podle
slySitelnosti a produktivity kasSle, viditelné mobility hrudniku, a predevSim
dle wvykaslaného sputa zrespiratniho systému (Hajkovd, Neumannova, 2014).
Mezi parametry, které mohou byt na pfistroji nastaveny, patii velikost ptetlaku a podtlaku
v jednotkach cm H20 (Whitney, Harden a Keitly, 2002). V pediatrii chybi piedepsané
postupy pro nastaveni nejvhodnéjSich parametra a pouziti se ve studiich 1i§i, momentalné
neni k dispozici zadna studie, ktera by prokazovala optimalni nastaveni MI-E pro kojence
a star$i déti (Hov et al., 2018). Déti, uzivajici MI-E pro airway clearance, by mély mit
dostate¢n¢ dlouhou dobu odpocinku béhem jednotlivych terapii, aby se predeslo tinavé
a pretizeni dychacich svalti. Terapii pomoci MI-E je nutné ukoncit zavére¢nou insuflaci,

ktera v plicich zanechd odpovidajici rezidualni kapacitu (Chatwin et al., 2018).

1.9.3.1 Rezim pristroje

Na pfistroji CoughAssist E70 je moZné nastaveni ve dvou reZimech — automaticky

a manualni.

Manualni rezim dovoluje nastaveni hodnot tlaku pro insuflaci a exsuflaci,
nastaveni délky nadechu a vydechu je fizeno manualné pomoci ru¢niho piepinace
(Neumannova, Napravnik a Hlavackové, 2013). Pred kazdou dalsi inspiracni fazi je
vlozena pauza (Neumannova, 2017). Pti zah4jeni 1é¢by pomoci Cough Assistu je vhodné
vyuziti manualniho rezimu, k lepSi adaptaci pacienta na pfistroj, ale také ke zjisténi
optimalnich hodnot ¢asu a tlaku, dle kterych se dale mtize pfistroj nastavit a dale vyuzivat
v automatickém rezimu (H4jkova, 2016). Vyhoda manualniho reZimu spo¢iva v moznosti
pfizpisobeni nastaveni jednotlivych fazi dechovému stereotypu pacienta (Neumannova,

Zatloukal a Slachtova, 2014).
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Automaticky rezim pracuje na zakladé nastaveni pfesnych parametrii délky
inspiria, expiria a povydechové pauzy (Neumannova, 2017). Tento rezim vyuzivame
u nespolupracujicich pacientl ¢i pokud jiZ médme konkrétni parametry (Hajkova, 2016).
Je-1i zafizeni nastaveno v automatickém rezimu, je k dispozici specialni funkce Cough
Trak. Tato funkce synchronizuje pfistroj s inspiraénim usilim pacienta (Neumannova,

2017).

Nastavenim frekvenci a amplitud je mozné, aby pfistroj pracoval také
v oscilaénim rezimu (Oscillation), ktery se s vyhodou vyuziva pro podporu bronchialni
drenéze, snadnéjsi odlepeni a mobilizaci stagnujiciho sekretu. Nastaveni vyssi frekvence
a niz8i amplitudy bude pacientem Iépe sndSeno. Tuto funkci lze aktivovat jak
v automatickém, tak v manudlnim rezimu. Vyhodou je také moznost nastaveni oscilace
do inspiria, expiria ¢i do obou fazi. Hodnoty frekvence mohou byt v rozmezi od 1-20 Hz
a amplituda mezi 1-10 cm H20 (Fernandez-Carmona et al., 2018. V ptipad¢ aplikace ptes
obli¢ejovou masku ¢i ndustek je vhodnéjsi nastaveni oscilaci pouze do exsuflaéni faze

(Neumannova, 2017).

Hov et al. (2018) v ndvaznosti na chybé&jici postupy a Sirokou Skalu moznosti
nastaveni vytvofili studii, kterd mapuje nyné¢j$i nastaveni MI-E vyuzivané v klinické
praxi u pacienti s NMO. Studie zahrnovala celkem 240 pacientli s NMO (z toho 49 %
pacientli s diagnéozou SMA typu 1-3, véetn¢ SMARD) z 10 Evropskych center se
specializaci na dlouhodobou mechanickou ventilaci. Zjistované parametry k nastaveni
pfistroje byly jednotlivé cCasy insuflace a exsuflace, nastaveny rezim pfistroje
(automaticky ¢i1 manudlni), vyuziti funkce Cough Track, délka pauzy. Z prazkumu
ohledné vyuzivaného rezimu pftistroje (nahlaSeno 233 pacienty) vyplyva, ze v 71 %
piipadl je vyuzivan automaticky rezim s jiz pfednastavenou délkou pauzy, funkce Cough
Track vyuziva 21 % pacientl a pouze 8 % pacientll vyuziva manualni rezim. Nastaveni
Casu insuflace a exsuflace (vykazalo 228 pacientil) bylo asymetrické u 148 pacientl (65
%), znichz 81 pacienti mélo nastaveny del§i insuflani fizi nez exsuflacni. Udaj
o nastaveni jednotlivych tlakt je k dispozici od vSech pacientl (240 pacienti). Ukézalo
se, Ze asymetrické nastaveni tlakil vyuziva 50 % pacientll, z nichZ 116 ptipad pouziva
vyssi exsuflacni tlak. Vyuzivané tlaky zahrnovaly Sirokou $kalu, a to od 10 az 50 cm H20

do -10 az -60 cm H20.
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1.9.3.2 Tlak

Tlakové nastaveni pfistroje je mozné v rozmezi od -70 cm H20 do 70 cm H20
(Fernandez-Carmona et al., 2018). Je doporuceno uzivat vyssi exsuflacni tlaky
nez insufla¢ni (Chatwin et al., 2018). Pii zahajeni 1é¢by pomoci MI-E je doporuc¢eno pro
lepsi adaptaci na pfistroj zaCinat na nizSich tlacich + 15-20 cm H20 s postupnym
navySovanim o = 5 cm H20 kazdy 2.-3. cyklus. Tlaky titrujeme tak, aby dochézelo
k dostatecnému rozvijeni hrudniho kosSe a k efektivni expektoraci (Fernandez-Carmona

et al., 2018; Chatwin, 2008; Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013).

Tlaky MI-E povazované v literatuie za optimdlni ale nejsou vzdy pro pacienta
nejvhodnéjsi k dosazeni nejvyssiho mozného PCF, jak ve své studii potvrdili Lamolda
et al. (2018). Obvykle se efektivni expektorace dosahuje pii hodnotach mezi + 30-40 cm
H20. P1ili§ vysoké insufla¢ni tlaky jsou spojeny s rizikem rozvoje komplikaci, proto neni
doporuc¢ovano vyuzivat tlaky nad + 40 cm H20 (Ferndndez-Carmona et al., 2018).
Zasadni vyznam ma pfizplsobeni tlakli, aby byla zajiSt€na individualni snasSenlivost

pacientem a zaroven byla zachovana efektivita kasle (Schroth, 2009).

Standardy péce o dychaci cesty pacient s SMA uvadéji, Ze u nesedicich i sedicich
pacientu je tieba pii zahdjeni 1€€by pomoci Cough Assist uzivat niz$i tlaky a postupné
nastaveni tlakd zvySovat az na hodnoty + 30-40 cm H20, ptfipadné zvySovat na maximalné

tolerovany tlak (Finkel et al., 2018).

1.9.4 Indikace

Zatizeni Cough Assist je indikovano odbornym Iékafem, pracujicim
ve schvaleném centru, u pacientli s porusenym kaslem a neefektivni expektoraci
ve stabilizovaném stavu (Neumannova et al., 2017)., kde hrozi riziko stagnace bronchidlni
sekrece (Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013) a pfi akutnim respiracnim infektu
nebo pii exacerbaci onemocnéni. Indikace Cough Assistu pro domdaci uzivani je
posuzovana mezioborové (neurologie, pneumologie, fyzioterapie) na zaklad¢ ftady
faktort, jako je napiiklad ve&k, typ onemocnéni ¢i jednotlivé respiracni parametry
(Neumannova et al., 2017). Chatwin (2008) uvadi, ze na zéklad¢ klinickych zkuSenosti je
mozné MI-E indikovat u déti jiz od 3 mésict véku, Hov et al. (2018) uvadi vyuziti u déti

od 4 mésicu.
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Soucasti posouzeni vhodnosti uZivani pfistroje je klinické vySeteni provadéné
pneumologem ¢i neurologem. Anamnesticky jsou zjistovana data zejména o ptedchozich
respiracnich infektech, zjiStovan je charakter a frekvence kasle, aspirace, pfitomnost
poruchy polykani. U spolupracujicich pacientt je provedeno funkéni vysSetfeni plic, pri
kterém jsou zjistovany specifické parametry, jako je napfiklad vySetfeni maximalniho
nadechového a vydechového ustniho (nosniho) tlaku, ale také standardni spirometrické
parametry — vitalni kapacita (VC), jednovtefinova vitalni kapacita (FEV1), usilovna
vitalni kapacita (FVCex) a vrcholovy vydechovy prutok (PEF). Dale se hodnoti saturace
hemoglobinu kyslikem a je vySetiena unava respiracnich svali. Indikace
u nespolupracujicich pacientli probihd na podkladé klinickych projevii znacicich
neefektivni expektoraci. Pokud je u pacienta suspekce na poSkozeni plic ¢i mekkych tkani
dychacich cest, doporucuje se klinické vySetfeni doplnit zdkladnim zobrazovacim
vySetienim hrudniku jest¢ pted zahdjenim terapie. Takovéto posSkozeni tkéni je pak

absolutni kontraindikaci k uzivani pfistroje (Neumannova et al., 2017).

Indikac¢ni skupiny dle Neumannové et al. (2017):

- Spinalni muskularni atrofie

- Myopatie

- Amyotroficka lateralni skler6za
- Svalové dystrofie

- Transversalni misni 1éze

- DalSi vzadcnd onemocnéni spojend s poruchami expektorace

Ferndndez-Carmona et al. (2018) jest¢ udava dalsi vhodné indikacni skupiny:

- Onemocnéni hrudniku se sekundarnimi restriktivnimi plicnimi poruchami

a poruchami funkce branice

Dysfunkce branice spojené zejména s vysokymi misnimi 1ézemi

Traumatické a postoperacni stavy po biisnich ¢i thorakoabdominélnich operacich

Prolongovana mechanické ventilace
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1.9.5 Kontraindikace

Dle Chatwin (2008) se MI-E nedoporucuje pro pacienty nekontrolovanym
astmatem ¢i bronchospasmem, dale by MI-E nem¢éla byt indikovana u hypotenznich
pacientd. Fernandez-Carmona et al. (2018) uvadi jako kontraindikace MI-E hemoptyzu,
prodélani buldézniho emfyzému v minulosti, nedavné barotrauma, pneumothorax c¢i
pneumomediastinum. Dal§imi kontraindikacemi je akutni edém plic a syndrom akutni
respiracni tisné (Neumannova, Napravnik a Hlavackova, 2013). Problém muiZe také nastat
u velmi malych nespolupracujicich déti, ktefi nejsou schopni relaxovat a tolerovat

insuflacni manévr (Chatwin et al., 2018).
1.9.6 U&inky mechanické insuflace — exsuflace

1.9.6.1 ZvySeni vrcholového proudu vydechovaného vzduchu pri kasli

Jung et al. (2018) vytvofili studii zahrnujici 27 pacientti s NMO (2 z nich pacienti
s SMA), kterd potvrzuje zlepSeni PCF az 45 minut po pouziti MI-E pfi nastaveni tlakt
+ 40 cm H20. V zékladnim hodnoceni pied aplikaci MI-E byla priimérnd hodnota
neasistovan¢ho PCF 92,6 + 57,1 1/min, asistovaného PCF 170,7 £ 66,0 1/min. 15 minut
po aplikaci byla praimérnd hodnota neasistovaného PCF 100,4 + 57,2 I/min a hodnota
asistované¢ho PCF 179,3 £+ 12,4 1/s. Po 45 minutach byla hodnota neasistovaného PCF
100,7 £ 60,9 I/min a asistovaného PCF 184,1 + 75,5 1/s.

Studie Chatwin et al. (2003) se zGc¢astnilo 22 pacientli s NMO (z toho 10 pacientii
s SMA). Ukazalo se, ze aplikaci MI-E se PCF zvySuje az na hodnotu 297 1/min, oproti

jinym metoddm podpory expektorace.

Faroux et al. (2008) do své studie zahrnuli 17 pacientd s NMO, z nichZ 4 byli
pacienti s SMA. Kazdy pacient byl podroben tfem terapiim MI-E s rozdilnym nastavenim
tlakd, a to £ 15 cm H20, + 30 cm H20, + 40 cm H20. Kazda terapie sestavala z 6
insuflacnich — exsuflacnich cykli, pficemz insuflacni faze trvala 2 s a exsuflacni faze 3 s
a pred kazdym dalSim cyklem byla vloZena 30s pauza. Prokézali, Ze nejv¢étsi narast PCF
(az 192 I/min) byl pfi nastaveni insuflacnich a exsufla¢nich tlakti = 40 cm H20. Dalsim
zajimavym zjiSténim této studie je subjektivni signifikantni zlepSeni respiraéniho
komfortu pacientli u vSech zahrnutych pacientd po aplikaci MI-E s nastavenim tlakti + 40
cm H20.
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1.9.6.2  Zvyseni vitalni kapacity plic

Bylo prokéazano, ze pravidelnym uzivanim MI-E, se dlouhodob¢ zvySuje vitalni

kapacita plic (Chatwin et al., 2018).

To ve své studii zahrnujici 21 pacientli s NMO (z nichz 4 pacienti s SMA ve véku
7-11 let) potvrzuji 1 Stehling et al. (2015). VSech 21 pacientil vykazovalo béhem dvou let
pted zahdjenim terapie pomoci MI-E pokles VC z 0,88 + 0,451 na 0,50 + 0,241. Po roce
pravidelného pouzivani MI-E doslo u 18 pacientli ke zvySeni VC o 28 % (0,65 £ 0,291).
Po dvou letech pravidelného pouZivani se parametry vyznamné nezménily, pouze u 6
pacientli doSlo k mirnému zvySeni VC. K takovému signifikantnimu navysSeni VC miize
dochézet v dasledku ptisobeni MI-E na uvolnéni adhezi a kontraktur hrudniho kose. Dale
zejména proces exsuflace mobilizuje sekrece z dychacich cest a tim pfispiva k uvolnéni

mikroatelektdz, v disledku ¢ehoz se zvySuje snizena compliance plic.

1.9.6.3 Mozné nezadouci uc¢inky

Vétsina komplikaci souvisejici s pouzivanim MI-E je velmi vzacnych a technika
je obvykle pacienty velmi dobfe snasena (Fernandez-Carmona et al., 2018; Chatwin et

al., 2018).

Tak jako s kazdym mechanickym pfetlakovym zafizenim, i u MI-E je zde
potencialni riziko abdominalni distenze, hemoptyzy, zhorSeni gastoesofagealniho refluxu
a vzniku pneumothoraxu (Homnick, 2007). Nej¢asteji udavanou komplikaci je bolest
na hrudi ptredevS§im u pacientli dlouhodobé mechanicky ventilovanych, a hypotenze
(Fernadndez-Carmona, et al, 2018). Nékteti pacienti mohou pocitovat nauzeu a sniZeni ¢i

zvyseni tepové frekvence (Chatwin et al., 2018).
Ferndndez-Carmona, et al., (2018) udava jesté nasledujici mozné komplikace:

- Hemoptyza zpisobend sekundarnim poskozenim sliznice pii cisténi pevné
pfilnuté bronchidlni sekrece

- Predasny kolaps dolnich cest dychacich u pacientii se zdvaznym omezenim
airflow

- Kolaps hypofaryngu, ktery znepriichodni dychaci cesty u pacientl s pokrocilou

bulbarni amyotrofickou lateralni skler6zou
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Byly téz popsany Ucinky na kardiovaskularni systém. Periferni Zilni tlak se mtze
zvySovat asi o 1/3 vice nez béhem normalniho kasle a systolicky i diastolicky krevni tlak
se zvySuje jen velmi malo. U pacientli s vysokou misni 1ézi byly pozorovany zavazné

bradyarytmie (Homnick, 2007).
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2  PRAKTICKA CAST

2.1 Kazuistika 1.

2.1.1 Anamnéza

Jméno: J. R. (muz)

Rok narozeni: 2007

Diagnoza: spinalni muskularni atrofie typ I-11
Vyska: 125 cm

Hmotnost: 15 kg

OA: z 2. gravidity (I1x spontanni potrat), rizikové tchotenstvi pro myom d¢lohy,
v 10. gestatnim tydnu hospitalizace pro krvaceni, do konce gravidity matka uzivala
Utrogestan, ve 28. tydnu kontrakce-hospitalizace (U Apolinéie), terapie Mg a 2 davky
kortikoidd, gestacni diabetes. Porod ve 32. tydnu, spontanné hlavickou, porodni hmotnost
1610 g/porodni délka 40 cm, Apgar skore 7-8-9, zkalend plodova voda, infekce — zaléCeni
antibiotiky (matka i dité¢), poporodni adaptace — hypotonie, dusnost, resuscitovan,
inhalace O2, laktatova acidosa (pH 7,15; laktat 8,3 mmol/l), opakované desaturace O2.
Stav vyhodnocen jako nestabilita pfi sttednim stavu dechové tisn€ (respiratory distress
syndrome, RDS) a chorioamnionitidé. Od 8. hodiny Zivota dité stabilni, ikterus
s indikovanou fototerapii (FT) od 1. dne, dlouhodobé intermitentné FT. Propustén
v gestanim stafi 37+3 do domaci péce. Kojen do 10. mésice, piikrmy od 6. mésice, snasel
dobte. Diagnéza SMA stanovena v jednom roce. Ky¢le v pocatku v poradku, ve 3 letech
zjiSténa uplné luxace obou ky¢li.

Détské infekéni nemoci: varicella 5/2016, v batolecim véku 6. nemoc

Nemocnost: nejsou Castéjsi infekty

Urazy: 0
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Operace: 04/2018 spondylochirurgicky vykon: parcidlni korekce skoliozy, Virage T3 -L5,
zadni déze alostépy T3-L5, 11/2018 - chirurgicka fenestrace kostni dézy L1-L2 pro

intrathekalni aplikaci 1é¢iv.

Obr. 5: Stav pred korekci skoliozy, pohled  Obr. 6: Stav po korekei skolidzy, pohled
zepiedu zezadu

o
Obr. 7: Stav po korekcei skolidzy
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Hospitalizace: 10/2007 Fakultni nemocnice (FN) Na Bulovce k vySetfeni michy
magnetickou rezonanci (MRI), 1/08 klinika détské neurologie FN Motol, 2013
polysomnografie zde FN Motol, 2017: klinika détské neurologie FN Motol
k predoperacnimu vysetifeni (operace odlozena z organiza¢nich divoda). 03-04/2018
klinika détské neurologie FN Motol, spondylochirurgie, klinika anesteziologie,
resuscitace a intenzivni mediciny (KARIM), pediatricka klinika FN Motol — pfedopera¢ni

vySetieni, operace a pooperacni péce pro korekcei skoliozy.

Poradna: détskd neurologie od novorozeneckého véku, spondylochirurgie FN Motol,

ockovaci centrum FN Motol, pneumologie — pouze spirometrie.
Rehabilitace: diive Praha 7, od operace v 04/2018 jiz nikam nedochézeji.

Ockovani: dle individualniho kalendaie, bez komplikaci, proti chiipce: letos neockovan,

jinak ano.

PMV: Ruce v pést do 6. més., otocil se v 6. més., plazil se dozadu od 8. més., lezl pomalu
a nejist¢ od 10. més, sam se nikdy neposadil, pasivni posazeni — sed¢l stabilné
od 10. més., kolem 14. més. vysoky klek, nazna¢end tendence postavit se, ale sam se
nepostavil. 1. pfiznak SMA: pozitivni perinatalni anamnéza, hypotonie, opozdéni
psychomotorického vyvoje, progrese od 18 mésici véku matka pozorovala zhorSeni
v motorice — pi1 vétsi ndmaze mu zacala klesat hlavicka, rychleji unavitelny, obtize se
zvyraziiovaly rychle hlavné béhem tietiho roku zivota, kdy doslo k vyraznému zhorSeni
skolidzy. Do 11 let lezeni, po prodélani planych nestovic rapidni motorické zhorSeni, nyni
jiz neleze. Cistotu udrzuje od 3 let. Re¢ — prvni slova kolem 1. roku, od 18. mésice

spojoval slova.

RA: Matka (r. 1976, péce o osobu blizkou): myom uteri, st. p. operaci, vertebrogenni
obtize, vyhiez ploténky. PfenaSecka delece SMN1 genu. Matka matky: st. p. operaci
pro myomy délohy, hypertenze. Otec matky: st. p. operaci patete, diabetes mellitus II
typu, na dieté, susp. Parkinsonliv syndrom. Sestra matky pourazova epilepsie.
Otec (1. 1972, dispecer): hypercholesterolémie, jinak zdrav. PfenaSe¢ delece SMN1 genu.
Matka otce: st. p. gynekologické operaci, deprese. Otec otce: st. p. infarkt myokardu,

hypertenze. Bratr otce: astma, deprese. Sestra otce: zdrava. Sourozenci: sestra, r. 2010,
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prenatdlné DNA analyza SMA s negativnim nalezem, je zdrava. DNA analyza rodici —

oba rodice jsou pienase¢i genu pro SMA.

SA: Uplna rodina, bydli v byté. Chodi do 5. t¥idy zakladni §koly, s asistentkou. U¢i se

dobie, samé jednicky.
EA: Respiracni infekt na pfelomu 02-03/2018, virova etiologie, lehky prtibéh.

FA: Vigantol gtt 0-0-2,12/2018 — aplikace 1. davky Spinrazy (Nusinersen), v soucasné

dobé¢ kazdé 4 mésice aplikace udrzovaci davky Spinrazy (Nusinersen).

NO: 13 — lety chlapec se zakladni diagndzou spinalni muskularni atrofie typ I-II, st. p.
korekei skolidzy v 04/2018, 11/2018 reoperace k vytvoreni prostoru pro intrathekalni
aplikaci 1é¢iv (Spinraza — Nusinersen). Chlapec sledovan v ambulanci pro nervosvalova
onemocnéni ve FN Motol, diagndéza stanovena v roce 2007, geneticky potvrzena
homozygotni delece 7. 1 8. exonu SMN1 genu, 3 kopie SMN2 genu. Pacient s rizikovou
perinatalni anamnézou. U chlapce s ohledem na zédkladni diagn6zu generalizovana slabost
se sekundarnimi deformitami a kontrakturami. Od poloviny 06/2017 indikovan Cough

Assist pro podporu expektorace.

2.1.2 VySetreni
Subjektivni vySetieni:

Od spondylochirurgické operace pacient udava lehké zlepseni respiracnich funkci,
potize s respiraci pouze pii reklinaénim postaveni hlavy. Po indikaci Spinrazy se
subjektivné respiracni funkce vyrazné¢ nezménily, motoricky doslo ke zlepSeni stability
sedu a kontroly hlavy. Zahlenéni standardn€ minimalni — pouze subjektivné po probuzeni,
k uvolnéni sekreci napomahd konzumace horkého napoje, vykaslavda minimalng.
Po spondylochirurgické operaci spanek v norm¢, rdno se budi méné unaveny, trvd mu
méné Casu, nez ze spanku procitne v porovnani s obdobim pted operaci. Béhem noci
matka polohuje, cca 2—3x za noc, chlapec si sam fekne. Po operaci téz zlepSen piijem
stravy — 1épe toleruje, ji vétsi porce, diive si po jidle musel jit lehnout, bylo mu tézko,
nyni jiz netfeba. K Castym aspiracim nedochazi, pouze vzacné pii konzumaci urcitych
potravin, napft. jablko. Od spondylochirurgické operace mirn¢ zlepSen mechanismus sedu

— v sedu je stabilni, udrzi se bez opory, ale je limitovan svalovou slabosti. Udava bolestivé
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parestezie dolnich koncetin pfi delSim sezeni v jedné poloze, po operaci se parestezie
zhorsily — 1 ve voziku, v auté nutno polohovat cca po 30 min. Dale nové obstipace —
vyprazdni se cca 1x za 3 dny, pied vyprdzdnénim opakované umazavani stolice béhem

dne, v jiné dny tyto obtiZe nejsou, tento stav se postupné zlepsuje.
Objektivni vySetieni:

13 - lety pacient lucidni, orientovdn mistem, casem 1 osobou, spolupracuje,
psychomotorické tempo adekvatni. Pacient je zcela nesobéstacny, pln€ odkazan na pomoc
druhé osoby, neni schopen se sam najist, napit, umyt, obléci. UZiva specialn¢ upraveny
mechanicky vozik. Dystroficky habitus, kachexie, vyrazna deformita patete a hrudniku —
neurogenni dextrokonvexni kyfoskolidza (st. p. parcialni korekci, 2018). U chlapce je
s ohledem na zakladni diagnoézu piitomna generalizovand slabost a hypotonie se
sekundarnimi deformitami a kontrakturami dolnich koncetin. S mirnou dopomoci je
schopen se pfetocit na levy i pravy bok, na bficho ne. Ma mechanicky vozik, po roviné
ujede asi 10 metrii. Do sedu se sam neposadi, pfi pasivnim posazeni vydrzi cca 3 minuty

sedét s oporou o horni koncetiny.
Kréni pater:

V sedu mirna inklinace hlavy doprava. Aktivni pohyb hlavy do rotace omezen skoliézou,
vetsi omezeni vpravo, pasivni pohyb do rotace tézZ omezen vice vpravo. Aktivni 1 pasivni
anteflexe a retroflexe bez vyznamného omezeni. Lateroflexe hlavy omezena skoli6zou

a elevacnim postavenim ramennich kloub bilateraln€. Palpacné §ijové svaly bez zvysené

tonizace.
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Trup:

V sedu 1 lehu vyznamna asymetrie a hypotonie trupu. Dominujici t€Zzkd deformita pfi

neurogenni dextrokonvexni kyfoskolidze Th/L patefe (¢astecné operaéné zkorigovanad).

Obr. 8: Vyznamna asymetrie trupu v  Obr. 9: Vyznamna asymetrie trupu v sedu
sedu pii dextrokonvexni skolidze, pfi dextrokonvexni skoliéze, pohled
pohled zeptedu zepredu

Obr. 10: Vyznamna asymetrie trupu pii dextrokonvexni skolidze
vleze na pravém boku, pohled zezadu

Obr. 11: Vyznamna asymetrie trupu pii dextrokonvexni skolioze
vleze na levém boku, pohled zezadu
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Hrudnik rigidni v trvalém inspiracnim postaveni. Sternum prominuje ventralné a k levé

stran¢. Asymetrické postaveni Zeber, ventralni prominence Zeber bilateralné. Rib hump

na prave stran¢.

Obr. 12: Tvar hrudniho Obr. 13: Tvar hrudniho Obr. 14: Tvar hrudniho koSe
kose pred korekéni kose 5. den po korekéni dva roky po korekéni operaci,

operaci, pohled zepiedu operaci, pohled zepiedu pohled zeptedu

’

Obr. 15: Tvar hrudniho kose Obr. 16: Tvar hrudnitho Obr. 17: Tvar rudniho
pred  korekéni  operaci, koSe po korek¢ni operaci, kose  po korekéni
pohled zboku pohled zboku operaci, pohled zboku

&
I
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Vysetieni mékkych tkani v oblasti hrudniku
Posunlivost mékkych tkani v oblasti hrudniku v norm¢, pooperacni jizva sahajici od Th
patefe aZ po L patet plné zhojend, protaZitelna ve vSech smérech, bez patologickych

bariér. Bicho palpacné mékké, voln€ prohmatné, bez patologické citlivosti ¢i rezistence

PN\

: . N
Obr. 19: Stav mekkych tkani v oblasti zad 5. den po korek¢éni operaci

o

Obr. 20: Vzhled jizvy v oblasti zad 2 roky po korekcni operaci
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Vysetieni dechovych exkurzi

Asymetricka dynamika dychani, dechové exkurze v hrudni oblasti vyrazné snizené, chybi
laterolateralni pohyby Zeber, v inspiriu asymetrické rozvijeni hrudniho koSe, v inspiriu
dochazi na levé stran¢ k malému rozvijeni zebernich obloukt, na pravé strané rozvijeni
plné chybi. Dominuje branicni typ dychéani, dechova vlna patrné pouze v oblasti umbiliku.

Dychani volné, bez zvukovych fenoménii. Palpa¢né bez zahlenéni.

Vysetieni kaslaciho manévru

U pacienta je patrné vyznamné oslabeni interkostalni inspiracni svaloviny a neschopnost
dosahnout adekvatniho inspiria. Pfitomna tézkéa deformita hrudniku a snizena compliance
hrudni stény, jejimz disledkem jsou omezené inspiracni dechové exkurze. Svalova sila
branice je zachovana, u pacienta piebira inspira¢ni funkci. Expirac¢ni svaly nejsou
schopny vyvinout dostate¢nou silu k efektivni expektoraci v disledku nedostate¢ného
protazeni pii hlubokém inspiriu a v disledku jejich vyznamného oslabeni. U pacienta je

postiZzena inspiracni i expiracni faze kasle, kompresni faze intaktni.

VySetieni rozvijeni hrudniho koSe — dechova amplituda

Oblast méreni Namérena amplituda
axillare 0,5 cm
mezosternale 1 cm
xiphosternale 0,3 cm
2 vzdalenosti processus xiphoideus- 4 cm
umbilicus

Tabulka 3: Naméfené parametry dechové amplitudy
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Horni konéetiny:

Vyrazna svalova atrofie, protrakcni a elevacni drzeni ramennich pletenct. Lehké flek¢ni

kontraktury loketnich kloubti, drzeni v normé, svalova sila snizena, stisk ruky bilateralné

olaben. Orientacni vySetieni svalové sily hornich koncetin:

Ramenni kloub

VySetifovany pohyb Prava horni konéetina Leva horni koncetina
flexe 2/5 3-/5
extenze 2+/5 3/5
abdukce 2-/5 3-/5
addukce 2+/5 3/5

Tabulka 4: Orienta¢ni vySetieni svalové sily v oblasti ramenniho kloubu

Loketni kloub
VySetfovany pohyb Prava horni koncetina Leva horni kon¢etina
flexe 3/5 3/5
extenze 3/5 3/5

Tabulka 5: Orienta¢ni vySetieni svalové sily v oblasti loketniho kloubu

Zapéstni kloub
VySetfovany pohyb Prava horni koncetina Leva horni kon¢etina
flexe 3/5 3/5
extenze 3/5 3/5

Tabulka 6: Orienta¢ni vySetieni svalové sily v oblasti zapéstniho kloubu

Vysetfeni myotatickych reflexi:

- bicipitovy (C5) — nevybavny bilateralné

- styloradidlni (C6) — nevybavny bilateralné

- tricipitovy (C7) — nevybavny bilateralné

- flexort prstti (C8) — nevybavny bilateralné

Pyramidové jevy iritacni negativni, pyramidové jevy zanikové negativni, cilena taxe

lehce neptesna bilateralné, diadochokinesa obtizné pro oslabeni sily bilateralné.
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Dolni konéetiny:

Vyrazna svalova atrofie, v lehu na zadech opora o plosky, kycelni i kolenni klouby

ve flekénim drzeni (Obr. 21) — goniometricky zméteny flekéni kontraktury:

kolenni klouby: 40° prava dolni koncetina, 50° leva dolni koncetina.

kycelni klouby: 50° prava dolni koncetiny, 45° leva dolni koncetina

Obr. 21: Flekéni drzeni dolnich koncetin

Svalova sila snizena, dolni koncetiny nenadzvedne nad podlozku, tonus snizen.

Orientacni vySetfeni svalové sily dolnich koncetin:

Ky¢elni kloub
VySetfovany pohyb Prava dolni koncetina Leva dolni koncetina
flexe 3-/5 3/5
extenze 2/5 2/5
abdukce 2-/5 2-/5
addukce 2/5 2/5

Tabulka 7: Orientacni vySetieni svalové sily v oblasti kycelniho kloubu

Kolenni kloub
VySetfovany pohyb Prava dolni koncetina Leva dolni koncetina
flexe 2/5 2/5
extenze 2-/5 2-/5
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Hlezenni kloub + prstce
VySetiovany pohyb Prava horni koncetina Leva horni koncetina
flexe 1/5 /5
extenze 1/5 /5

Tabulka 9: Orientacni vySetfeni svalové sily v oblasti hlezeniho kloubu a prstcti

Vysetieni myotatickych reflext:

- L2-L4 nevybavné bilateralné

- L5-S2 nevybavné bilateraln¢

Pyramidové jevy irita¢ni extencni negativni, iritacni flekéni negativni, pyramidové jevy
zanikové: bilateralné pozitivni, cilend taxe nelze pro svalovou slabost bilaterdIng,

Laségue 90st bilateralné pozitivni (pii flektovanych kolenou pro kontraktury).
Citi: algické a taktilni v normé

Stoj I-III: samostatné nestoji. S&m se neposadi, pasivné posazen v sedu stabilni po dobu

asi 3 minut. Schopen se pfetocit na levy bok, na pravy s dopomoci.

Chiize I-II: nelze, na mechanickém voziku zvladne sdm ujet kratSi vzdalenost jen na

rovném povrchu asi 10 metri.
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2.1.3 Pouzivani Cough Assist

Pacientovi byl na zaklad¢€ vySeteni indikovan Cough Assist v ¢ervnu roku 2017,
s cilem podpory expektorace a v ramci piedoperacni péce ke zlepSeni mobility hrudniku.
Vysledky spirometrického vySetfeni ukazaly zavaznou restriktivni ventilaéni poruchu
extrapulmonalniho pivodu. Pacient vykazoval obtiZe s expektoraci, zahlenéni standardné
minimalni, respiracni infekty pfitomny téZ minimalné&. Pti hospitalizaci byl Cough Assist
poprvé pacientem ozkousen, pacient byl schopen pouziti tolerovat a subjektivné vnimal
volnéjsi dychani. Vzhledem k t€Zké neurogenni deformité hrudniho koSe byl pacient
schopen tolerovat pouze niz$i tlaky — insuflace 15 cm H20, exsuflace -20 cm H20. Délka

trvani jednotlivych fazi — 1,8s insufla¢ni faze, 1,5s exsuflacni faze, délka pauzy 0,5 s.

V bieznu roku 2018 byl pacientovi schvalen Cough Assist pro domaci 1écbu.
V ramci preventivni terapie mé¢l pacient pouzivat Cough Assist 2-3x denné, v piipadé
zahlenéni ¢i infektu az 6x denné, ptipadné dle potieby. V této dobé jiz pacient toleroval

nastaveni vysS$ich tlakd, proto bylo nastaveni paramenti Cough Assit nasledovné:

ReZzim 1 — pouziti v rdmci prevence 2x denné 2x3 dechové cykly

insuflace 20 cm H20, délka insuflaéni faze 1,7s

- exsuflace -35 cm H20, délka exsuflaéni faze 1,3s

pauza 0,8s

oscilace do vydechu 16 Hz, 4 cm H20

ReZim 2 - pii zahlenéni 2x3 dechové cykly, opakovat dle potieby az 6x denné
- insuflace 20 cm H20, délka insuflacni faze 1,7s

exsuflace -45 cm H20, délka exsuflacni faze 1,5s

pauza 0,8s

oscilace do vydechu 8 Hz, 4 cm H20

ReZim 3 - na hluboké prodechnuti s cilem modifikované autogenni drenaze a v ramci
prevence vzniku atelektaz v poopera¢nim obdobi

- insuflace 15 cm H20, délka insuflacni faze 2,3s

- exsuflace -20 cm H20, 1,3s

- pauza 0,5s
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Nyni (leden 2020) je pacient dva roky po parcialni korekci a zadni stabilizaci Th3 -L5
patete. Cough Assist vyuziva cca 3x tydné v rdmci preventivni terapie 3x3 dechy, Castéji
pouzivat nesttha. V obdobi infektu pouziva Cough Assist opakované béhem dne dle
aktualni potfeby. Pfi aspiraci potravy Cough Assist nevyuzivaji z divodu akutni potieby

zasahnout, a ne vZdy je Cough Assist v dosahu. Aktualni nastaveni Cough Assist:

Rezim 1 - automaticky rezim, funkce Cough Track zapnutd, pouziti dle potieby v obdobi
infektu pii dostatecné svalové sile, aby byl pacient schopen zahdjit insuflaci svym
vlastnim dechovym usilim.

- insuflace 30 cm H20, délka insufla¢ni faze 2 s

- exsuflace -50 cm H20, délka exsuflacni faze 1,2s

- oscilace do vydechu 15 Hz, 5 cm H20

Rezim 2 - automaticky rezim, funkce Cough Track vypnutd, pouZiti dle potteby v obdobi
infektu pfi vyznamné svalové unave.

- insuflace 30 cm H20, délka insufla¢ni faze 2 s

exsuflace -50 cm H20, délka exsuflacni faze 1,5s

pauza 0,8s

oscilace do vydechu 15 Hz, 5 cm H20

ReZim 3 - automaticky rezim, funkce Cough Track zapnuta, pouziti v ramci prevence 2x
denn¢ 2-3 dechové cykly 3-5 dechil v ramci jedné cvicebni jednotky.

- insuflace 25 cm H20, délka insufla¢ni faze 2,3s

- exsuflace -34 cm H20, délka exsuflac¢ni faze 0,8s

- oscilace do vydechu 15 Hz, 5 cm H20

2.1.4 Screening noc¢ni hyposaturace O2

Hodnoty saturace kyslikem (SpO32) Délka trvani hyposaturace
pod 100 % 99,9 % c¢asu
pod 95 % 40,4 % casu
pod 90 % 0,5 % casu

Tabulka 10: Screeningové vySetfeni no¢ni hyposaturace kysliku z fijna 2019
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2.1.5 Zmény ventila¢nich parametrii

Zména FEV, v ¢ase
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Graf 1: Zména FEV1 (1) od dubna 2012 do prosince 2019
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Graf 2: Zména FVC (1) od dubna 2012 do prosince 2019
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Graf 3: Zména MEF2s (1/s) od dubna 2012 do prosince 2019
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Graf 4: Zména MEFso0 (1/s) od dubna 2012 do prosince 2019
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Graf 6: Zména MEF75 (1/s) od dubna 2012 do prosince 2019
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Graf 5: Zména PEF (I/s) od dubna 2012 do prosince 2019
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FEV (1) FVC () | MEFs(l/s) | MEFso(l/s) | MEFss(ls) | PEF (I/s)
nalezité hodnoty a namétené hodnoty
gglf'z 1,80 | 0,58 | 1,09 | 0,58 | - | 0,66 | 2,64 | 1,34 | 3,74 | 1,55 | 2,35 | 1,78
12ig.1 o | 180 [ 058 | 1,09 | 058 | - | 076 | 264|143 |3,74 | 1,84 | 235|129
‘;‘8'17 1,80 | 0,40 | 1,92 | 039 | - | 0,67 | 2,64 | 125|374 | 1,81 | 3,79 | 1,65
12‘8?'7 1,80 | 0,39 | 1,61 | 039 | - | 0,65 | 264 | 1,07 |3,74 | 125 3,79 | 1,59
S‘Oﬂf‘g 1,61 | 038 [ 1,92 | 038 | - | 0,52 | 243 | 1,14 | 345 | 1,55 | 3,79 | 1,56
lzig'l o | 1,61 | 043 214 | 044 | - | 056 | 243 | 1,17 | 345 | 1,57 | 4,14 | 1,25
;f)rl' o | 161 | 051 | 2,14 | 051 | - | 073 |243 | 146|345 | 1,59 | 4,14 | 181
2%'1 o | 101 | 052214053 | - | 065 | 1,66 | 1,12 |224 | 128 | 414 | 185
12’60159' 1,01 | 048 | 2,14 | 0,49 | - | 0,68 | 1,66 | 1,28 | 2,24 | 1,72 | 4,14 | 1,63

Tabulka 11: Nalezité a naméfené hodnoty ventilacnich parametrt za rok 2012-2019
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DISKUZE

Hlavni podstatou onemocnéni SMA je ztrata svalové sily kosterni svaloviny,
nicméné duasledkli, které toto onemocnéni zanechavd je mnoho. Progresivni ztrata
svalového napéti vede k ovlivnéni respiratniho pohodli pacienta. Soucésti svalové
slabosti je také vznik deformit hrudniho koSe a patete, které se vyznamné podileji na
celkovém respiracnim zdravi pacienti s SMA. Nejsignifikantnéj§Sim problémem je
oslabeni respiracni svaloviny, kterd miiZze vyustit v neproduktivni expektoraci, ¢imz je
pacient vystaven enormnimu riziku vzniku respira¢nich infekt. Soucasti multioborové
péce o pacienty s SMA je bezpochyby hygiena dychacich cest a podpora expektorace
pomoci modernich technologii. Na trhu je mnoho zafizeni, jimiz se da expektorace
usnadnit. Cough Assist je pfistroj pracujici na principu mechanické insuflace-exsuflace
a je jako jediny v Ceské republice vyuZzivan pro terapii poruch expektorace. Cough Assist
nabizi Sirokou variabilitu nastaveni, ¢ehoz lze s vyhodou vyuzit pro individualni
pfizptisobeni terapie. Sirok4 variabilita nastaveni ale také piinasi jista skali. Napiiklad
to, Ze neexistuji zadné presné¢ definované optimalni parametry, kterymi bychom se pfi
titraci parametri mohli fidit. I kdyZ neméme k dispozici jasné doporuceni tykajici se
nastaveni insuflacnich a exsuflacnich tlaki a Cast, prob¢hlé klinické studie ukazuji,

pfi kterych tlacich jsou hodnoty pro G¢innou expektoraci nejvhodné;jsi.

Tlakové rozmezi piistroje Cough Assist je od -70 cm H20 do 70 cm H20, ovSem
v tomto rozmezi se nedoporucuje pristroj vyuzivat, aby nedochézelo k rozvoji komplikaci
(Fernandez-Carmona et al., 2018). Soucasti této prace je kazuistika pacienta s SMA typu
1-2, kterému byl piistroj Cough Assist indikovan v Cervnu roku 2017. Doporucené
pokyny uvadi, Ze pfi zahéjeni terapie pomoci MI-E by se mélo zac¢inat na niz$ich tlacich,
pro lepsi adaptaci pacienta na piistroj, vhodné je obvykle zacinat na hodnotach + 15-20
cm H20 s postupnym navySovanim o + 5 cm H20 kazdy 2.-3. cyklus. Tohoto pokynu
jsme se drzeli i v pfipad¢ nastaveni pacientova Cough Assistu. Pii prvni zkuSenosti
s ptistrojem byly tlaky titrovany na 15 cm H20 pro insuflaci a -20 cm H20 pro exsuflaci.
Obvykla hodnota tlakd, pii kterych dochdzi k efektivni expektoraci se pohybuje okolo
+ 30-40 cm H20, coz potvrzuje ve studii Jung et al. (2018), Fernandez-Carmona
et al. (2018) 1 Faroux et al. (2008). Takovych hodnot ale pacient pfi pouzivani piistroje
pro domaci 1écbu dosahl jen v ptipadé exsuflace. V ramci preventivniho terapeutického

rezimu mél tlakové parametry nastaveny vrozsahu 20 cm H20 pro insuflaci,

62



Bakalarska prace Respiracni problematika a vyuziti mechanické
insuflace-exsuflace u pacientti se spindlni muskuldrni atrofii

a-35 cm H20 pro exsuflaci. V lednu roku 2020 byl ale pfistroj pfenastaven na vyssi tlaky,
které jiz byl pacient schopen tolerovat i v ptipad¢ insuflace, nastaveni pfistroje
v preventivnim terapeutickém rezimu bylo nasledovné — insuflace 30 cm H20, exsuflace

-50 cm H20.

Slabost inspira¢ni svaloviny vede k progresivnimu snizovani VC plic (Chatwin
et al., 2018), coz prokazuje graf zmény VC v Case (graf 2), ktery je soucasti kazuistiky.
Z grafu je patny pokles VC od roku 2012 do roku 2018, kdy hodnoty VC klesly z 0,58 1
na 0,39 I, coz je pokles 0 48 % b&hem 6 let. V roce 2017, tedy rok pied zahdjenim domaéci
terapie pomoci Cough Assist, byla hodnota VC 0,39 1. V bieznu roku 2018 byl pacientovi
Cough Assist indikovan k domaci 1é¢bé. Po roce pouzivani Cough Assistu v ramci
preventivni terapie 2x denné, byla dosazena nejvyssi hodnota VC, a to 0,53 1. Béhem
jednoho roku tedy vzrostla VC o 36 %. Nartast VC plic béhem jednoho roku pouzivani
MI-E potvrzuje i studie Stehling et al. (2014), jejiz soucasti bylo 21 pacientli s NMO,
z nichz 4 pacienti s diagnézou SMA ve véku 7-11 let. V§em pacientiim bylo doporuceno
pouziti Cough Assistu 2x denné 3 dechové cykly. Pfed zahdjenim terapie byla primérna
VC 0,50 £ 0,24 1. Po roce terapie pomoci Cough Assist vzrostla VC na 0,64 = 0,28 1, coz

je narist o 28 %.

Je ale tfeba brat vpotaz, ze vdubnu roku 2018 podstoupil pacient
spondylochirurgickou korekci skoliézy, kterd mohla vyznamnym zplsobem piispét
ke zvySeni VC. Neuromuskularni skoli6za se u pacientii s SMA rozviji jako pfirozena
soucast progrese onemocnéni. Jednim z nejvyznamnéjSich faktorG zpusobujicich
morbiditu a mortalitu téchto pacientii je zhorSeni plicnich funkci (Chua et al., 2016).
Skutecnost, ze ma korekce skoliotické kiivky vliv na zménu VC potvrzuje napiiklad
retrospektivni studie Chua et al. (2016), ktefi do své studie zahrnuli 40 pacientd, z nichz
11 pacientti bylo SMA typu 2 a 3. Primérny v€k pacientli s SMA v dob¢ korek¢ni operace
byl 9,1 roku. Z vysledka studie vyplyva, ze pfedoperacni pokles FVC byl 0 5,31 % ro¢né,
zatimco po korekci skoliotické kiivky se rocni pokles FVC snizil na 1,77 %. Také Chou
et al. (2017) potvrzuji vzrist FVC po korekci skolidzy u 10 pacienti s SMA typu 2.
Pted operaci byla primérna hodnota FVC 0.87 + 0.40 1 a pooperacné vzrostla na 0.91 +

0.38 1, coz je 4,6 % narist.
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Parametr PEF je ukazatelem svalové sily expiracnich svalli a schopnosti
izometrické koaktivace pri forsirovaném expiriu. Je predevsim zavisly na usili pacienta,
coz v ptipad¢ oslabeni expira¢ni svaloviny mize vysledné hodnoty PEF ovlivnit. Cough
Assist byl pacientovi v ¢ervnu roku 2017 indikovan s cilem podpory expektorace, ale také
jako ptedoperacni ptiprava ke zlepSeni mobility hrudniho koSe. V unoru roku 2017 byla
hodnota PEF 1,65 I/s, o tfi mésice pozd¢ji hodnota PEF klesla na 1,59 1/s. Pokles PEF
nasledoval az do konce roku 2018, kdy se hodnota PEF snizila o 32 %. Z uvedenych
vysledkl tedy lze usoudit, ze terapie pomoci Cough Asisstu na parametr PEF neméla
pozitivni tcinek. Nicmén¢ je potieba opét zminit, Ze mésic od zapoceti terapie MI-E byla
provedena korekéni operace skoliotické kiivky, diky které pravdépodobné doslo

ke sniZzeni PEF od dubna do listopadu 2018 o 25 %.

Naopak z vysledka parametru MEF2s je zfejmé, ze méla terapie pomoci Cough
Assist pozitivni vliv. Od tnora 2017 MEF2s klesal z hodnoty 0,65 1/s az do dubna 2018
MI-E zacal MEF2s stoupat az do ¢ervna 2019, kdy dosahl nejvyssi hodnoty 0,73 1. Narist
dubna 2018 do ¢ervna 2019 byl 0 40 %. Po 4 mésicich hodnota MEF2s poklesla o 12 %,

za dalsi dva mésice hodnota MEF25 opét stoupla.

Diivodem zmény ventilacnich parametri muze byt i fakt, ze pacientovi byly
od prosince 2018 podany 4 nasycovaci davky Spinrazy (Nusinersen), 3 davky po 14
dnech, 4. davka po péti tydnech od posledni davky. Na dalsi aplikace chodi pacient kazdé
4 mésice. Napiiklad v obdobi od konce roku 2018 doslo k nejvétsim zmeéndm hodnot
FVC. Od aplikace Spinrazy se FVC zvySovala az do fijna 2019, kdy byl narast FVC
0 20 %. Dal$im moznym ukazatelem ucinku Spinrazy na respirac¢ni funkce miize byt
parametr PEF, ktery téZ vykazuje signifikantni narist v obdobi od aplikace 1é¢iva. Nartst
PEF od listopadu 2018, kdy byla provedena posledni spirometrie pted aplikaci Spinrazy,
se PEF zvysil do fjna 2019 o 48 %. Uginky Spinrazy na respiraéni funkce ale zatim
nebyly v zddné studii zkoumdany, proto jsou vyse uvedend tvrzeni spiSe domnénkami

vlivu Spinrazy na zmény ventilacnich parametri u SMA.

Z naméfenych parametrii, které lze pfisoudit uc¢inku MI-E je napiiklad VC
a MEF2s. U ostatnich parametra je diskutabilni, co stoji za jejich zvySenim ¢i snizenim.
Zmény parametrl jsou u pacienta ovlivnény multifaktoridlng, a nelze s jistotou fici, zda

ke zméné doslo uc¢inkem MI-E, korekci skoliotické kiivky, ¢i 1éEbou pomoci Spinrazy.
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ZAVER

Tato bakalafskad prace je zameéfena respirani problematiku neuromuskularniho
onemocnéni spinalni muskularni atrofie s vyuzitim mechanické podpory expektorace
prostfednictvim pftistroje Cough Assist. Teoretickd reSerSni prace shrnuje zékladni
poznatky ohledné¢ onemocnéni spindlni muskulérni atrofie, v jejimz mohou vznikat
deformity patefe. Dale je vysvétlena respiracni problematika pacientd s SMA, specificky
zaméfena na poruchy expektorace a moznosti 1écby téchto poruch pomoci mechanické

insuflace-exsuflace.

Cilem prace bylo zjistit, jakym zptsobem miize mechanickd insuflace-exsuflace
ovlivnit respiracni parametry. Soucasti prace je kazuistika 13 — letého pacienta s SMA
typu 1-2, u néz je vyznamna dominujici dextrokonvexni neurogenni kyfoskolidza, ktera
byla zkorigovana mésic po pravidelném pouzivani Cough Assistu v ramci domaci péce.
Pokroky v neurologii v poslednich letech vyznamnym zplisobem ovlivnily pribéh
onemocnéni SMA. Prvnim schvalenym 1é¢ivem pro SMA pacienty je Spinraza s i¢innou
latkou Nusinersen. Pacientovi, jenZ je soucasti této prace, byla Spinraza aplikovéana 2 roky
po indikaci Cough Assist. Kombinace téchto faktli mohla vyznamnym zptiisobem piispét

k ovlivnéni vysledkl ohledné u¢innosti MI-E.

Pro péci o pacienty s SMA je nezbytna multioborova spoluprace vSech ¢lenti tymu
z oboru neurologie, spondylochirurgie, pneumologie, fyzioterapie a dalSich. Pozitivnim
zavérem této prace je fakt, ze se pacient s kombinaci vySe uvedenych multioborovych

1écebnych prostredki v Case zlepsil.
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file://///Users/ASUS/Desktop/FYZIO/bakalářka/Bakalářská%20práce.docx%23_Toc38621994
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UNIVERZITA KARLOVA
2. lékarska fakulta

Informovany souhlas

Pro projekt: Bakalarska prace — Respira¢ni problematika a vyuziti mechanické insuflace-exsuflace

u pacientd se spinalni muskularni atrofii

Obdobi realizace: 2019 - 2020
Regitel projektu: Klara Valaskova
Vazena pani, vazeny pane,

obracim se na Vas se zadosti o spolupraci na kazuistice k bakalaiské praci provadéné na padé 2.
1¢katské fakulty Univerzity Karlovy v Praze v programu fyzioterapie, pod vedenim Mgr. Jany Pleskové.
Pro ucely vytvoteni této kazuistiky je potieba ziskat anamnesticka data z dokumentace, kineziologicky
rozbor a fotografie vztahujici se k dané problematice. Veskera ziskana data jsou anonymizovana a obsah
bude pouzit pouze ke studijnim a védeckym ucelim. Informace o Vasi osobé budou shromazdovany
a zpracovany vyhradné v souvislosti s bakalatskou praci a pro jeji potfeby a jsou povazovany za prisné
diveérné. Zajisténi ochrany dat vysetfované osoby je v souladu se zadkonem. Prosim Vas timto o souhlas s
vySetfenim a pouzitim dat dle vySe stanovenych podminek. Vase ucast je dobrovolna a muizete ji kdykoliv
prerusit. Z Ucasti na kazuistice pro Vas nevyplyvaji zadna rizika. Pokud ucasti na projektu souhlasite,
pfipojte podpis, kterym vyslovujete souhlas s nize uvedenym prohlasenim.

Prohlaseni

Prohlasuji, 7e souhlasim s G&asti na vySe uvedeném projektu. Regitelka projektu mne informovala
o podstaté bakalarské prace a seznamila mne s cili, metodami a postupy. Souhlasim s tim, Ze vSechny
ziskané udaje budou pouzity jen pro ucely bakalafské prace a ze vysledky prace mohou byt anonymné
publikovany.

Meél/a jsem moznost vSe si fadné, v klidu a v dostate¢né poskytnutém Case zvazit, mél/a jsem moznost se
tesitelky zeptat na vSe, co jsem povazoval/a za pro mne podstatné a potiebné védét. Na tyto mé dotazy jsem
dostal/a jasnou a srozumitelnou odpovéd. Jsem informovan/a, Ze mam moznost kdykoliv
od spoluprace na projektu odstoupit, a to i bez udani dvodu.

Tento informovany souhlas je vyhotoven ve dvou stejnopisech, kazdy s platnosti originalu, z nichz jeden
obdrzi moje osoba a druhy fesitel projektu.

Jméno, pfijmeni a podpis fesitele projektu:

\% dne:

Jméno, piijmeni a podpis ucastnika v projektu (zdkonného zastupce):

\Y dne:
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