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Nazev bakalarské prace: Fyzioterapie u Spinalni svalové atrofie v détském veéku
Abstrakt bakalarské prace:

Prace ma cast teoretickou a praktickou. Cilem prace je sestaveni individudlniho
fyzioterapeutického postupu u pacientii se Spindlni svalovou atrofii v détském véku.

V teoretické Casti je zpracovan obecny uvod k problematice alfa motoneuronu a jeho
postizeni dédicnymi degenerativnhimi onemocnénimi. Soucasti teoretické Casti je anatomie a
fyziologie souvisejici s touto problematikou. Dale je zpracovana problematika tykajici se
Spinalni svalové atrofie, tj. jeji klasifikace, klinické formy, klinicky obraz a prub¢h, patogeneze
a diagnostika. V teoretické casti se také vénuji soucasné moznosti rehabilitace a fyzioterapie u
takto nemocnych. Tato ¢ast je pro mou praci stéZejni a jsou z ni aplikovany poznatky do vedeni
terapii, které jsou zpracovany v praktické cCasti prace. V této cCasti jsou zpracovany
fyzioterapeutické koncepty a metody, které se vyuzivaji v CR a v zahrani¢i — cviteni na
neurofyziologickém podkladé, analytické i kondi¢ni cviceni, respiracni fyzioterapie a vyuziti
pomiicek k terapii.

Prakticka cast prace probihala ve spolupraci s neuromuskuldrnim centrem Kliniky
détské neurologie 2. LF UK a FN Motol. Terapie byly provedeny u dvou détskych pacientt
s diagndzou Spindlni svalova atrofie III. typu. V praktické ¢asti prace byly aplikovany poznatky
z teoretické ¢asti do dvou kazuistik. U kazdého pacienta bylo provedeno pét terapii v domacim
prostiedi. Terapie byly cilené na zachovani a podporu pohybovych funkci ditéte, na prevenci
kontraktur, deformit patete, stre¢ink a zahrnovaly prvky z Proprioreceptivni neuromuskulérni
facilitace, Bobath konceptu a Dynamické neuromuskuldrni stabilizace. Pro hodnoceni efektu
terapeutické intervence se vychazelo z kineziologického rozboru a funk¢niho testovani. Pro

hodnoceni miry sobé&stac¢nosti byl vyuzit Barthel index.
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Title: Physiotherapy for Spinal muscular atrophy in childhood
Abstract:

The work has a theoretical and practical part. The target of this work is to compile

individual physiotherapeutic program for patients with Spinal Muscular Atrophy in childhood.

The theoretical part deals with a general introduction to the issue of alpha motoneuron
and its involvement with hereditary degenerative diseases. Section of the theoretical part is the
anatomy and physiology related to this issue. Furthermore, the issues related to Spinal Muscular
Atrophy - classification, clinical forms, clinical picture and course, pathogenesis and
diagnostics, are elaborated. In the theoretical part I also deal with the current possibilities of
rehabilitation and physiotherapy in such patients. This part is crucial for my work and
knowledge from it is applied to the management of therapies, which are processed in the
practical part of the work. This part deals with physiotherapeutic concepts and methods that are
used in the Czech Republic and abroad - exercises on a neurophysiological basis, analytical and

conditioning exercises, respiratory physiotherapy and the use of aids for therapy.

The practical part of the work took place in cooperation with the neuromuscular center
of the Department of Pediatric Neurology, 2nd Medical Faculty, Charles University and Motol
University Hospital. Therapies were performed in two pediatric patients diagnosed with Spinal
Muscular Atrophy III. type. In the practical part of the work, the knowledge from the theoretical
part of the work is applied to two case studies. Five home therapies were performed on each
patient. Therapies are aimed at maintaining and supporting the child's motor functions for the
prevention of contractures, spinal deformities, stretching and methods based on
neurophysiology (Proprioceptive Neuromuscular Facilitation, Bobath Concept and Dynamic
Neuromuscular Stabilization). The evaluation of the effect of the therapeutic intervention was
based on kinesiological analysis and functional testing. The Barthel index was used to assess

the degree of self-sufficiency.
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1 Uvod

Spinalni svalovéa atrofie je heterogenni degenerativni onemocnéni postihujici alfa
motoneurony piednich rohi misnich a také motoricka jadra hlavovych nervli. Po Duchenové
svalové dystrofii jde o druhé nejéastdj§i vrozené neuromuskularni onemocnéni. V CR se
kazdorocné piedpokladad narozeni 10 déti s touto diagndézou. V roce 1991 byla mezindrodné
prijata klasifikace SMA podle véku manifestace prvnich pfiznakli a nejvyssi dosazené
motorické funkce. Tato klasifikace zahrnuje 4 typy SMA. V ramci jednotlivych typi SMA je

Siroka variabilita a déleni jednotlivych typl je jen orientaéni (Stang€k, 2020).

Do roku 2016 se jednalo o kauzalné nelécitelné onemocnéni, ale v roce 2016 byl
schvalen 1€k nusinezren (Spinraza), ktery pfedstavuje pro pacienty s timto onemocnénim
obrovskou nad¢ji, nebot’” dokdze zpomalit, nebo uplné zastavit progresi onemocnéni.
Nusinersen je v CR hrazen zdravotni poji§tovnou pro viechny typy SMA i viechny vékové
skupiny pacientli. I pfes existenci kauzalnich 1¢kli neni mozné symptomatické pacienty vylécit.
Do roku 2016 byla fyzioterapie u téchto pacientli pouze paliativni formou péce. Nyni
s rozvojem farmakoterapie roste i vyznam a dulezitost fyzioterapie a rehabilitacni péce o tyto
pacienty. Dosud v CR ani zahrani¢i neexistuje studie, ktera by vymezovala druh, intenzitu,
frekvenci a dobu trvani idedlni fyzické zatéze. Rehabilitacni péce je tedy symptomaticka a

zamé&fena na individudlni potfeby konkrétniho pacienta.

V teoretické Casti je zpracovan obecny Uivod k problematice alfa motoneuronu a jeho
postizeni dédicnymi degenerativnimi onemocnénimi. Soucasti teoretické Casti je anatomie a
fyziologie souvisejici s touto problematikou. Déle zpracovavam problematiku tykajici se
Spinalni svalové atrofie, tj. jeji klasifikaci, klinické formy, klinicky obraz a pribé&h, patogenezi,
diagnostiku a moznosti 1écby. V teoretické Casti prace jsou také zpracovany souc¢asné moznosti
rehabilitace a fyzioterapie u takto nemocnych. Tato €ast je pro praci stéZejni — jsou z ni
aplikovany poznatky do vedeni terapii, které jsou zpracovany v praktické ¢asti prace. V této
asti jsou zpracovany fyzioterapeutické koncepty a metody, které se vyuzivaji vCR i v
zahrani¢i — cvifeni na neurofyziologickém podkladé (Vojtova reflexni lokomoce, Bobath
koncept, proprioreceptivni neuromuskularni facilitace, senzomotorickd stimulace), ale i
moznosti vyuziti technik mékkych tkani, mi¢kovani, hipoterapie, hydroterapie a respiracni

fyzioterapie.



Prakticka ¢ast mé prace probihala ve spolupraci s neuromuskularnim centrem Kliniky
détské neurologie 2. LF UK a FN Motol, kde jsem ziskala kontakty na rodi¢e pacientli a cenné
rady jak pfistupovat k terapiim a funkénimu testovani téchto pacientli. V praktické ¢asti prace
jsou zpracovany 2 kazuistiky pacientli se Spindlni svalovou atrofii III. typu, u kterych jsem
provedla 5 terapii v domécim prostredi, které probihaly jednou tydné. Zaroven jsem edukovala
rodice pacientil, jak mohou se svymi détmi sami cvicit. Rodi¢e pak béhem téchto péti tydnt
s détmi cvicili alesponi 2x tydné. Efekt terapii byl hodnocen na zéklad¢ kineziologického
rozboru a funkcniho testovani. U pacientl se Spinalni svalovou atrofii se jako pozitivni efekt
hodnoti nezhorseni jejich stavu bez progrese onemocnéni, vyrazngjsi zlepSeni ocekdvat nelze.
Pacienty s III. typem Spinalni svalové atrofie jsem si pro praci vybrala zamérné€ kvuli jejich

nejvetSimu rehabilitacnimu potencialu.

Na zaklad¢ informaci, které jsem ziskala z literatury pii zpracovani teoretické Casti
prace, jsem pro dva pacienty s III. typem Spindlni svalové atrofie vytvofila individualni

fyzioterapeutické plany podle jejich potieb.



2 Teoreticka cast

2.1 Neuromuskularni anatomie a fyziologie

2.1.1 Nervova soustava
Buniky nervové soustavy se nazyvaji neurony. Jedna se o vysoce specializované bunky

schopné pfijmout signal, uritym signdlem odpoveédét, vést vzruch a vytvaret kontakty
s ostatnimi neurony, receptory a efektory. Pienos vzruchu se uskuteciiuje na synapsich.
Neurony se skladdaji z bunécného téla (perikaryonu), bunéénych vybézkl dendritl, které
ptivadéji informace do téla neuronu a vlakna axonu (neuritu), ktery ptevadi informace z téla
neuronu k jinym neurontim, nebo efektorim (Pfeiffer, 2007). Neurony umoziiuji komunikaci
se sousednimi bunikami a okolnim prostfedim, coz umoziuje regulaci vnitiniho prostiedi
organismu a reakci téla na vné&jSi stimuly (Rea, 2015). Neurony se béhem svého Zivota
neobnovuji ani nedéli. Jejich pocet je dén jiz pii narozeni a béhem Zivota jedince odumiraji

(Pfeiffer, 2007).

Podpiirné buniky neuronii se nazyvaji neuroglie. Neuroglie neuroniim zajist'uji Ziviny,
ochranu a elektrochemickou stabilitu (Rea, 2015). Schwannovy bunky patfici mezi buiky
gliové tvoii kolem axond myelinovou pochvu, ktera umoziuje rychlejsi a presné€jsi vedeni
elektrického vzruchu. Gliové buiiky jsou v nervové soustavé mnohonasobné pocetnéjsi nez

neurony a na rozdil od neuront se mnozi délenim (Pfeiffer, 2007).

Nervovy systém se z anatomického hlediska dé€li na centralni a periferni nervovy
systém. Centralni nervovy systém je tvofen mozkem a michou. Periferni nervovy systém tvori
periferni a hlavové nervy (Rea, 2015). Z hlediska fyziologického se nervovy systém déli na
somaticky a autonomni systém. Somaticky systém zajiStuje aferentni pienos senzitivnich a
senzorickych informaci a eferentni fizeni motoriky kosternich svali. Autonomni systém
zajistuje prenos senzitivnich informaci z viscerdlnich orgdnti a motorickou kontrolu hladké

svaloviny, myokardu a exokrinnich Zlaz (Ambler, 2011).



2.1.2 Svalova inervace

Kazdy sval je inervovan svazkem nervovych vlaken, ktery do svalu spolu s cévami
vstupuji neurovaskularnim hilem. Skutecnost, Ze konkrétni svaly jsou inervovany vzdy stejnym
perifernim nervem je oznacovana jako myoneuralni specifita. Pokud je sval inervovan dvéma
perifernimi nervy, je oznacovan jako diploneuralni, pokud je inervovan vice nervy, je
oznacovan jako polyneurdlni. Nervova vlakna v nervu inervujicim sval jsou motoricka,
senzitivni a autonomni. Motorickd vldkna jsou axony neurond ulozenych v piednich rozich
miSnich a v mozkovém kmeni — tyto neurony jsou oznaovany jako motoneurony. Specifické
zakonceni motorickych vldken na povrchu svalového vlakna je oznacovano jako

neuromuskularni ploténka (Cihak, 2001).

2.1.3 Motoneuron
Ptevod informaci z centrdlniho nervového systému ke kosternim svalim je

zprosttedkovan somatickymi motoneurony ptednich rohti misnich a jader hlavovych nervi.
Axony spinalnich motoneuronti opousteji michu prednimi kofeny a eferentné inervuji svalova
vlakna. Jeden motoneruon a vSechna svalovd vldkna, kterd tento motoneruon inervuje,
dohromady tvofi tzv. motorickou jednotku (Kralicek, 2011). U svald, které vykonavaji
jednoduché hrubé pohyby je motoricka jednotka velka (az 150 svalovych vladken), u svali
vykonévajici jemné presné pohyby je motorickd jednotka mala (8 — 15 svalovych vlaken)

(Cihak, 2001).

Motoneurony jsou v pfednich rozich michy typicky organizovany. Z funk¢niho hlediska
se rozliSuje ventromedialni a dorzolateralni seskupeni téchto neuronti. Ve ventromedidlnim
seskupeni lezi motoneurony axialniho svalstva a svalstva pletencti koncetin a maji tak zasadni
vyznam pro podptirnou motoriku. V dorzolateralnim seskupeni jsou ulozeny motoneurony
distalniho svalstva koncetin, které maji zasadni roli v fizeni cilené motoriky. U ¢loveka se
rozliSuji dva typy motoneuronti: alfa motoneurony — velké motoneurony inervujici extrafuzalni
vldkna kosterniho svalstva a gama motoneurony — malé motoneurony inervujici intrafuzalni

vlakna svalovych vietének (Kralicek, 2011).



2.2 Neurodegenerace motoneuront
Neurodegenerativni  onemocnéni je  skupina onemocnéni charakterizovana

progredujicim zanikem neuronti riznych oblasti nervového systému. Degenerace znamena
pomaly kvantitativni ubytek funkce urcité populace bunck. (Ambler, 2011) Onemocnéni
motoneuront postihuje motorické bunky ptednich rohit miSnich, mozkového kmene, ptipadné
motorické kiiry. Pfi¢ina téchto onemocnéni byva multifaktoridlni — tzn. jejich vyskyt je
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podminén souhrou vice gent a faktorti zevniho prostiedi (Razicka, 2021).

Mezi neurodegenerativni onemocnéni postihujici motoneurony patii Spindlni svalova
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atrofie a Amyotroficka laterdlni skleroza (Razicka, 2021).

2.3 Spinalni svalova atrofie

2.3.1 Charakteristika onemocnéni
Onemocnéni spinalni muskularni atrofie bylo poprvé definovano v devadesatych letech

19. stoleti némeckym neurologem Johannem Hoffmanem a rakouskym neurologem Guido
Werdingem, ktefi sledovali mnoho déti s progredujici svalovou slabosti v prvnich mésicich
zivota. Tito l1ékafi také zaznamenali, Ze v dalSich generacich rodin téchto déti se onemocnéni
také vyskytuje, nikoliv vSak u vSech ¢lenti rodiny (Singh, 2021). Teprve o sto let pozdéji (1995)
se podafilo Iépe identifikovat geneticky podklad tohoto onemocnéni a na vyzkumu piesného

mechanismu pisobeni genu a bilkoviny, kterou kdduje, se pracuje dodnes (Kocova, 2017).

Spinalni svalovéa atrofie je heterogenni degenerativni onemocnéni postihujici alfa
motoneurony prednich roht miSnich a také motorick4 jadra hlavovych nervi. Z 95 % se jedna
o proximdalni autosomaln¢ recesivni onemocnéni zpusobené mutaci genu SMNI na 5q
chromosomu (Stan€k, 2020). Heterozygotni pienaseci byvaji az na vzacné vyjimky bez

ptiznak (Singh, 2021).

SMA je vzacné onemocnéni s incidenci 1:6-10 000 novorozencii. Po Duchenové
svalové dystrofii jde o druhé nejéast&j§i vrozené neuromuskularni onemocnéni. V CR se
kazdorocné piredpokladd narozeni 10 déti s touto diagndézou. Spinédlni svalova atrofie je
nejcastéjsi pricinou umrti na dédi¢né onemocnéni v kojeneckém véku (Stanck, 2020). Postihuje
déti vSech veékovych skupin, ale nejcastéji a nejzavaznéji deéti do Sesti mésici zivota

(Singh, 2021).



2.3.2 Patogeneze

Spinalni svalova atrofie je nejCastéj$i pfi¢inou umrti na monogenné dédi¢né
onemocnéni v kojeneckém obdobi. Jde o onemocnéni s incidenci 1:6—-10 000 ziv€ narozenych
déti (Schapira, 2017). Ve vétsing piipadit SMA se jednd o onemocnéni s autosomalné recesivni
dédi¢nosti. Pro vznik tohoto onemocnéni je tieba vzniku dvou mutaci na trovni DNA.
Heterozygotni jedinci jsou oznacovani jako zdravi pfenaseci a klinicky obraz onemocnéni se u
nich neprojevuje (Kocova, 2017). Frekvence ptenasect v populaci je odhadovanana 1 z 50. Pti
takovém mnozstvi prenasecii by byla pfedpoklddana vysSi incidence onemocnéni, tento
nesoulad je pravdépodobné zplisoben mortalitou in utero. Neptedpokldda se, Ze je mozné

narozeni plodu bez jakékoliv exprese SMN proteinu (Schapira, 2017).

Toto onemocnéni je zpusobené mutaci v SMNI1 genu (Survival Motor Neuron)
(Sebkova, 2018). U 95 % pacientli s proximalni SMA je pii¢inou mutace v genu SMN 1, ve
zbylych 5% je pfic¢inou tohoto onemocnéni mutace v jiném genu. (Haberlova, 2017). Lidsky
chromozom 5 obsahuje dva témér identické geny na misté 5q13, telomerické kopie genu SMN1
a centromerické kopie genu SMN2. U zdravych jedinc gen SMN1 koéduje SMN protein, ktery
hraje klicovou roli v pteziti motorickych neuronti. Gen SMN2, vzhledem k odchylce v jednom
nukleotidu, je pro kédovani SMN proteinu funkéni pouze z 10 — 20%. V disledku toho z 80 —
90% koduje protein SMN7, ktery velmi rychle podléha degradaci. U jedinci s SMA se v genu
SMN1 nachéazi mutace a gen tedy neni schopen spravného kodovani SMN proteinu. Tito jedinci
vSak maji funkéni alesponi jedenu kopiit SMN2 gen, ktery koduje malé mnozstvi SMN proteinu
(10 — 20% normalni produkce), coz umoZituje motoneuroniim pieziti, ale v dlouhodobém
horizontu se dostupnost SMN proteinu snizuje a dochazi tak k postupné degeneraci

motoneuroni (Sebkova, 2018).

Zavaznost onemocnéni nepiimo koreluje s pocten kopii genu SMN2 v genotypu
pacienta. Pacienti se tfemi a vice kopiemi SMN2 genu maji klinické projevy odpovidajici SMA

III., nebo IV typu (Kocova, 2017).



2.3.3 Klasifikace a klinicky obraz onemocnéni
Spinalni muskularni atrofie je heterogenni skupina onemocnéni, ktera zahrnuje Siroké

spektrum klinickych ptiznaki od imobilnich novorozencii s pfedCasnym umrtim po dospélé

pacienty s mirnou svalovou slabosti (Stan¢k, 2020).

Podle lokalizace maxima obtizi 1ze SMA rozliSovat na proximalni svalové atrofie a

distalni svalové atrofie (Haberlova, 2017).

Nejcastéjsi formou je forma proximalni SMA s vazbou na mutaci genu SMNI1. U této
formy v klinickém obraze dominuje proximalni progredujici svalova slabost zejména v oblasti
pletenct dolnich koncetin. Svalova slabost casto vede ke ztraté schopnosti samostatné chiize.
V téz8ich ptipadech generalizuje a vede k respira¢ni insuficienci, kterd je v nékterych piipadech
pfi¢inou ptred¢asného Umrti. Postupné dochédzi k rozvoji svalovych atrofii, kontraktur a
sekundarnich komplikaci. V neurologickém néalezu dominuje svalova hypotonie, hyporeflexie

az areflexie na koncetinach a mohou se vyskytovat fascikulace (Haberlova, 2017).

Distalni svalova atrofie je onemocnéni s prevahou piiznakli na akralnich svalovych
skupinach koncetin. VétSinou ma benigni pribéh, nemocného vyrazng€ji neomezuje a
nezkracuje délku zivota. Ke klinické manifestaci dochézi od raného détstvi az po dospélost.
Popsany  jsou  pifipady  autosomdlné¢  recesivni 1  dominantni  dé&di¢nosti

(Kocova, 2017).

V roce 1991 byla mezinarodné piijata klasifikace SMA podle véku manifestace prvnich
ptiznakl a nejvyssi dosazené motorické funkce. Ptivodni klasifikace SMA zahrnovala 3 typy,
pozdéji byl pficlenén typ IV pro pacienty s prvnimi piiznaky v dospélém véku a typ O pro
pacienty s prenatalnim pocatkem a umrtim b&hem prvnich tydni aZ mésicli po narozeni.

Ptiblizné 25 % pacientl nelze klasifikovat (Stan¢k, 2020).



2.3.3.1 Spinalni svalova atrofie 1. typu — akutni infantilni forma
(Werdnig — Hoffman syndrom)

SMA 1. typu je nejcastéjsi formou, tvoti piiblizné polovinu diagnostikovanych piipadii
(Stan¢k, 2020). Dédi¢nost tohoto onemocnéni je autosomalné recesivni, ale miize byt vazana i
gonosomalné. Jiz v prenatdlnim obdobi jsou snizeny pohyby plodu a u 2/3 novorozencu je

ptitomny hypotonicky syndrom ihned po narozeni (Kocova, 2017).

Jde o téZkou klinickou formu, klinické ptiznaky jsou pfitomny ihned po narozeni, nebo
se rozvijeji do Sesti mésici po porodu. V klinickém obraze dominuje hypotonie a svalova
slabost, ktera je pfi¢inou opozdéného motorického vyvoje a poruch drzeni hlavy
(Haberlova, 2017). Svalova slabost je symetricka s maximem vyjadfeni na dolnich koncetinach
a proximalnich svalech koncetin (Stanck, 2020). Jedna se o klasicky fenotyp tzv. floppy baby,
obraz Casné generalizované hypotonie. U tohoto typu SMA se taky vyskytuji fascikulace jazyka
a polymyoklonie prstli rukou i nohou. Déti s SMA I nejsou nikdy schopny samostatného sedu
(Haberlova, 2017). Motorika aker hornich koncetin byva cCaste¢né zachovana. Postizeni
interkostalnich svalt s relativné malo postizenou branici vede k typickému obrazu paradoxniho
dychani. Slabost dychacich svalii vede nejprve k no¢ni hypoventilaci, kterd progreduje do denni
respiracni insuficience. Déle je sniZena schopnost efektivni expektorace, coz vede k rozvoji
plicnich infekei, které jesté prohlubuji slabost dechovych sval (Stan¢k, 2020). Inteligence déti
je normalni, Casto plisobi zvIast pozorné€ a chytie, namaha, kterou nemohou zacilit na vyvoj

motoriky, prospiva jejich mentalnimu vyvoji (Muntau, 2009).

Ve vétsing pripadu se ke konci prvniho roku zivota zaénou objevovat obtize s polykanim
a ptijmem potravy. Do 18 mésice Zivota umira 98 % pacientti (Haberlova, 2017). Pfi¢inou imrti

je nejcastéji interkurentni infekce (Kocova, 2017).

Po stanoveni této diagnozy je na rodicich zdsadni rozhodnuti, zda se bude postupovat
neinvazivni 1écbou v rozsahu paliativni péce, nebo symptomatickou invazivni 1écbou —
zavedeni umélé plicni ventilace, které zasadné prodlouzi doziti do dospélého veku

(Haberlova, 2017).



2.3.3.2 Spinalni svalova atrofie I1. typu — prechodna pozdné infantilni

forma (chronicky typ Werdnig — Hoffmann syndromu)
Tato forma SMA je druhym nejcastéjSim typem (Stanck, 2020). Dédi¢nost této formy

je autosomalné recesivni, ojedinéle 1 dominantni. Castéji byvaji postizeni chlapci

(Kogova, 2017).

Déti s SMA 1. typu se do Sesti mésici zivota vyvijeji fyziologicky, k manifestaci
prvnich klinickych ptiznaki dochazi do 18. mésice veku s naslednym zastavenim a regresi
motorického vyvoje. Svalova slabost je symetrickd s maximem vyjadieni na pletencich dolnich
koncetin. Déti jsou hypotonické s hyporeflexii az areflexii. Jsou schopny samostatného sedu
bez opory, nikdy vsak nejsou schopny samostatné chiize. Nékteré déti jsou schopny stoje
s ortézami (Stan¢k, 2020). U déti je napadnd rustova retardace. Z oblasti pletenci dolnich
koncetin postupné dochazi ke generalizaci paretickych projevii. Dochazi ke vzniku deformit

hrudniku a pétete, k rozvoji tézké skolidzy a kontrakturam koncetin (Kocova, 2017).

Nékteré déti mohou mit paradoxni dechovy stereotyp se snizenou schopnosti efektivni
expektorace. S progresi onemocnéni dochézi k rozvoji respiracni insuficience. Délka Zivota je
zkracena, 70 % pacientd pifeziva 25 let. Pacienti se vétSinou dozivaji 4. dekddy Zivota

(Stan&k, 2020).

2.3.3.3 Spinalni svalova atrofie I1I. typu — juvenilni ¢i ¢asné adultni forma
(Kugelberg — Welander syndrom)

Tento typ SMA je z détskych typll nejméné zavaznou a nejméné castou formou
(Stanck, 2020). Tvofi necelych 10% vSech diagnostikovanych ptipadi tohoto onemocnéni

(Ko&ova, 2017). Castgji jsou postizeni chlapci (Stan&k, 2020).

Tato forma onemocnéni je klinicky heterogenni. K manifestaci ptiznakli dochazi mezi
18. mésici a 18. rokem Zivota, kdy pacienti jiz dosahli vS§ech milnikd motorického vyvoje. U
casti téchto pacientii dochazi k regresi motoriky, u ¢asti pacientl je iroven motorického vyvoje
zachovana pouze s obrazem minimalni svalové slabosti. SMA III. typu také l1ze rozdélit na SMA
IITA a SMA IIIB na zaklad¢ toho, zda doSlo k manifestaci prvnich ptiznakt pied, nebo po 3
letech zivota (Pera, 2021).



Zavaznost klinického obrazu je u tohoto typu SMA velmi variabilni. Obecné¢ plati, ze
ptiznaky nejcastéji patii poruchy chiize, které jsou zpisobeny slabosti proximalniho svalstva
dolnich koncetin. Oslabeni svalstva pletenci dolnich koncetin je symetrické a progreduje
pomalu. V pocatecnich stadiich jsou patrné pseudohypertrofie Iytek. Diagnostika III. typu SMA
muze byt obtiznd, nebot klinicky obraz ptipomind svalovou dystrofii (Salrot — Campana, 2020).
K dal$imu typickému pfiznaku patii tremor aker dolnich koncetin. Svalova slabost miize
generalizovat a v pozdnich stadiich mtze byt ztracena schopnost samostatné chiize, mén¢ ¢asto
muze nastat respiracni insuficience, dysfagie a dysartrie (Haberlova, 2017). K nejcastéj$Sim
sekundarnim komplikacim patii kontraktury v oblasti dolnich koncetin a skoliéza. U déti se
SMA 1II. typu je ¢asta obezita v disledku nizkého energetického vydeje, asté jsou také bolesti
kloubii a kloubni hypermobilita (Stan€k, 2020). Dé&ti se bézné dozivaji dospélosti a délka zivota
nemusi byt zkradcena (Haberlova, 2017).

2.3.4 Diagnostika

Opozdéni motorického vyvoje v kojeneckém, ¢i batolecim véku v kombinaci
s hypotonii a areflexii pfi zachovalém intelektu je typickym klinickym obrazem SMA a mélo

by vyvolat podezieni pravé na toto onemocnéni (Ehler, 2019).

Zakladem diagnostiky je anamnéza, objektivni nalez a biochemické vySetfeni séra.
Hodnota kreatinkindzy v séru byva v norm¢, nebo lehce zvySend (maximalné pétindsobek

normy) (Haberlova, 2017).

Dale se provadi sonografické vysetfeni svalli. U SMA typu I je v nalezu tukova vrstva
nad m. quadriceps femoris k svalové vrstvé v poméru vétsim nez 1. Pii EMG vySetieni jsou
v nédlezu rozsifené, v poctu sniZzené a zmnozZené potencialy, ojedinélé oscilace. Typickym
nalezem pro SMA jsou svalové fibrilace. V prvnich mésicich zivota je prikazna pravidelna
spontanni aktivita 5 — 15 Hz v uvolnéném svalu. Rychlost vedeni vzruchu je v normé. EKG
vysetieni je bez napadnych zmén. Lze provést svalovou biopsii, ale vzhledem k pokrokiim
v oblasti molekuldrni genetiky se svalova biopsie stavd zbyte¢nou. Charakteristické jsou

okrskové atrofie skupin denervovanych vldken (Muntau, 2009).

K potvrzeni diagnézy je nutné proveést genetické vysetfeni s naslednou genetickou

konzultaci rodiny (Ehler, 2019).
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2.3.5 Genetické vySetreni
Spindlni svalova atrofie je dédi¢né onemocnéni, proto by kazda rodina s vyskytem SMA

méla navstivit oddéleni 1ékatské genetiky. Genetické vysetieni je obvykle slozeno z konzultace
a samotného laboratorniho vysetteni, pii kterém je provedena analyza piislusného useku DNA,
predeviim genu SMNI1. Genetické vysetfeni je v CR v sou¢asné dobé pro pacienty se SMA a

jejich ptibuzné plné hrazeno zdravotni pojistovnou (Kocova, 2017).

Izolovana DNA se od pacienta s podezienim na SMA vétSinou ziskéva z bilych krvinek.
Pozadovany tisek DNA je pomoci PCR namnozen, aby molekuldrni biologové méli dostatecné
mnoZstvi materidlu pro vySetieni. VySetfovany jsou geny SMN1 a SMN2, které koduji Survival

Motor Neuron proteiny (Kocova, 2017).

Analyza DNA v oblasti SMN1 a SMN2 genu je zdsadni nejen pro diagnostické ucely,
ale je také vyznamnym prognostickym ukazatelem a zadkladem urceni terapeutickych moznosti
(Chen, 2020). Pti vySetfeni se stanovuje pocet kopii gentit SMN1 a SMN2. Vysetfeni se obvykle
provadi metodou MLPA (Multiplex Ligation — dependent Probe Amplificatio). Pfi této metodé
se zjistuje pocet kopii exonl 7 a 8 genu SMNI1 a exonil 7 a 8§ genu SMN2. Pfi absenci exonu 7
genu SMN1 je mozné u pacienta potvrdit diagndézu Spinalni svalové atrofie. Pocet exonil 7 se
obvykle shoduje s poctem exonti 8, pocet se 1i§i pouze asi v 5 % ptipadl. Pro pacienty s absenci
exonu 7 genu SMNI je zésadni vySeteni poctu kopi genu SMN2. Pokud gen SMN1 postrada
ob¢ kopie, nevytvari Zadné funkéni proteiny. Gen SMN2 pak mize ¢aste¢né zastoupit funkci
genu SMN1 a zmirnit tak klinické projevy onemocnéni. Pokud ma ¢lovek alespoii jednu kopii
genu SMN1 neprojevi se u néj Zadné priznaky onemocnéni 1 pii1 absenci obou kopii genu SMN2

(Kocova, 2017).

U nékterych vySetfovanych osob mohou byt metodou MALP detekovany obé kopie
exonll 7 genu SMNI1, ale ty mohou leZet jen na jednom chromozomu a na druhém pak neni
zadna kopie téchto exonu. V tomto piipad¢ je vySetfovana osoba pienaSecem Spindlni svalové

atrofie (Kocova, 2017).

U ¢asti pacienti muze byt onemocnéni SMA zpusobeno 1 jinou, vétSinou bodovou
mutaci v genu SMNI1 a pro diagnostiku je nutné vyuzit jiné vySetfovaci metody molekularni

biologie, nejcastéji sekvencni analyzu genu SMN1 (Kocova, 2017).

U prokéazanych pienaSeci SMA je doporuCeno genetické vysSetieni jejich partnert.

Urceni rizika onemocnéni SMA u déti téchto partnerti je diky tomu velmi ptesné. V rodinéch,
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ve kterych se s urcitou pravdépodobnosti mize narodit dité se SMA se provadi prenatalni
diagnostika s cilem odhalit diagnozu jiz u plodu. DNA plodu se pro prenatalni diagnostiku
ziskava z bunék obsazenych v plodové vodé, nebo z bunék choriovych klki. Jestlize analyza
DNA prokaze, ze se u ditéte po porodu projevi SMA, maji rodic¢e pravo rozhodnout o dal§im
osudu téhotenstvi s moznosti jej ukoncit. Tuto moznost maji do konce 24. tydne téhotenstvi

(Kogova, 2017).

2.3.6 Terapie

Spinalni svalova atrofie byla do roku 2016 povazovdna za kauzdln¢ nelécCitelné
onemocnéni. Zména nastala v prosinci 2016, kdy byl americkym Gfadem pro registraci 1é€iv
Food and Drug Administration (FDA) schvalen 1ék Nusinersen (obchodni nazev Spinraza)
s indikaci pro vSechny pacienty se SMA s vazbou na 5q chromozom. V EU byl tento 1¢k
schvalen vkvétnu 2017. V prosinci 2017 tuto 1écbu obdrzel prvni cCesky pacient
(Haberlova, 2020).

Léky nové generace pfinesly pacientim a jejich rodindm novou nadé&ji v boji proti
smrtelnym nemocem. Perspektiva, Ze jejich onemocnéni nemusi skoncit fatalné, jim pomaha se
s handicapem snaze vyrovnat, ale 1 pies vyrazné pokroky v 1écbé SMA nevede zatim zadna
terapie k plnému vyléceni nemoci. Vyrazné vSak ovliviiuje klinickou manifestaci onemocnéni
a vede k prodlouZeni délky Zivota téchto pacientl a zejména ke zvySeni kvality jejich Zivota
(Balintova, 2019).

Ani nyni dostupna lécba nedokéze zvratit druhotné zmény ve svalech, a proto stale hraje
velmi dileZitou roli lécba symptomatickd. Symptomaticka 1é€ba spociva v intenzivni
rehabilitaci s cilem predejit sekundarnim komplikacim, jako jsou kontraktury, skoli6za, kloubni
deformity a respiracni insuficience. Soucasti symptomatické 1écby je také lazenska péce, péce

ortopedickad, péce psychologt, socialnich pracovnikii a genové poradenstvi (Haberlova, 2020).

V roce 2004 vytvofila mezinarodni komise odbornikii na SMA prohlaseni o standardu
péce o pacienty se spinalni svalovou atrofii s cilem zavést praktické pokyny pro klinickou péci.
Vedle farmakoterapie mé rehabilitace velmi dilezitou roli v prevenci kontraktur, udrZeni
svalové sily a rozsahu pohybu, podpotfe krevni cirkulace, polykani a zvykani. Bé&hem
rehabilitace musi byt posuzovana a dokumentovana progrese onemocnéni. Tato dokumentace
predstavuje vychozi bod pro posuzovani pozadavku na financovani péce zdravotni pojistovnou

(Vhisnumukkala, 2019).
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2.3.7 Nejcastéjsi komplikace SMA

2.3.7.1 Skolioza

Skolioza je definovana jako zaktiveni patete v rozsahu 11 a vice stupnd. Zaktiveni
patete je v roviné frontalni i transverzalni a obratle jsou tvarové deformovany. Nejvétsi zmeény
nastavaji na obratlich vrcholovych a piechodnych. Zaktivenim v rovin€ transverzalni je
myslena rotace obratlli. Rotace znamena spirdlovité stoeni jednoho obratle proti druhému tak,
ze trn jednoho obratle je posunut proti trnu druhého obratle ve sméru konkavity oblouku patete.
Torze znamena zkrouceni obratle vném samém podle sméru sily, ktera na néj plsobi
(Kolat, 2020). Deformita patete je obvykle spojena s lateroflexi a rotaci kréni patefe a hlavy.

To muze vést k omezeni pohyblivosti kréni patete, nebo poruchdm polykani (Stepien, 2020).

Soucasné¢ se zménami na patefi probihaji i zmény na zebrech tykajici se jejich pribéhu,
tvaru a délky. Na konkavni stran¢ hrudniku vznika vtazeni a Zebra jsou na této strané tlacena
k sob&. Na konvexni strané jsou Zebra naopak roztazend a vytvareji tak gibbus. Na konvexni
strané hrudniku je lopatka posunuta kranio - laterdlné, na konkavni stran¢ je lopatka niz a
v retrakci. Na stran¢ konvexity je crista iliaca panve postavena nize neZ na stran¢ opacné. Toto
Sikmé postaveni panve vyvolavd u nemocnych pocit zkraceni dolni koncetiny na strané

konkavity (Kolat, 2020).

Deformita patefe a s ni souvisejici zmény tvaru hrudniku neptedstavuji jen ortopedicky
problém. Kiivka skolidzy a deformita hrudniku se v priib&hu ¢asu méni a zasahuje do funkce
plic, miZe dojit k syndromu hrudni nedostatecnosti a na né navazujici cor pulmonale
(Canavese, 2018). Nemén¢ vyznamna je asymetrickd komprese dutiny bfiSni s vlivem na

peristaltiku (Repko, 2008).

U déti s SMA je skolidza strukturadlniho neuromuskularniho typu. Tento typ skoliozy
vznikd pfi poruse CNS u centrilnich i perifernich paréz a pii primarnich svalovych
onemocnénich. Lécba zavisi na vyvoji kiivky. V nékterych ptipadech lze sledovat vyraznou

progresi kiivky pfi jeji frontdlni i sagitalni dekompenzaci (Kolat, 2020).

K rozvoji skoliézy dochézi u 69 — 90 % pacientl se spinalni svalovou atrofii. Deformity
patefe mohou mit rizny klinicky obraz a v disledku ovliviiuje celé télo. Zpocatku vznikaji
mensi kiivky s vrcholem nejcastéji v thorakolumbalni oblasti. Jakmile je pacient odkazan na
vozik, deformita patefe zacne pomérné rychle progredovat a vyznamné se podili na progredujici

snizeni dechové kapacity. Prevazna vétsina skolidz progreduje nad 80° rychlosti v praméru 31°
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za rok. Progredujici skolidza postupné znemoznuje vertikalizaci do stoje a zhorSuje stabilitu

sedu na voziku (Repko, 2008).
2.3.7.1.1 Terapie skoliozy u pacientii se Spinalni svalovou atrofii

2.3.7.1.1.1 Konzervativni terapie
Konzervativni 1écba korzetem je v piipadech progresivni neuromuskularni deformity

patefe neefektivni a nedokdze zabranit progresi deformity. Korzety jsou navic pacienty se
Spinalni svalovou atrofii Spatné tolerovany vzhledem k vétsi senzitivité k otlakiim ktize a
predstavuji tak pro n¢€ znacné riziko. Navic kompresi trupu zhorSuji plicni parametry. Omezeny
vyznam miize mit korzet u pacientd s nizs§i kifivkou skoliézy v oblasti hrudni patefe bez
ptitomné oblikvity panve. Vyhodnéjsi jsou individualné zhotovené ortézy pro sed do voziku,
které zajist'uji stabilitu sedu. Vyznamné jsou také pro udrzeni stability hlavy u pacientti s téz§im

paralytickym postizenim (Repko, 2008).

2.3.7.1.1.2 Operacni 1é¢ba

Principem operacni 1écby skoliézy je korekce deformity a spinopelvicka fixace.
Korekce oblikvity panve je predpokladem pro umoZznéni vertikalizace pacienta a zajiSténi
stability sedu. Operacni lécba neuromuskularnich deformit patefe je zatiZena rizikem
perioperacnich i pooperacnich komplikaci. V prubéhu operace mtize dojit k celé fadé problémd,
které mohou souviset s operovanou oblasti, nebo celkovym stavem pacienta. K obdvanym
periopera¢nim celkovym komplikacim patii ptedev§im srdecni selhdni a mozkové dysfunkce
vlivem protrahované celkové anestezie. VétSina autorti se priklani k ndzoru operovat tyto
pacienty vdobé, kdy jest¢ nedoSlo k dramatickému poklesu vitdlnich funkeci.
Operacni 1é¢ba umoznuje predev§im zastaveni progrese deformity patefe a jeji soucasné
napraveni. Cilem je zajiSténi stability sedu a zlepSeni kardiovaskularnich a travicich funkei.
K dalsim vyhoddm opera¢niho postupu patii odstranéni bolesti, zlepSeni manipulace
s pacientem a zlepSeni oSetfovatelské péce, uvolnéni rukou a zlepSeni celkové kvality Zivota

(Repko, 2008).

2.3.7.1.1.3 Rehabilitacni péce

Bylo prokazano, Ze systematicka rehabilitace vede ke zmirnéni symptomu bolesti.
Cilem rehabilitace je zpomalit progresi kiivky a prace na spravném drZeni téla. Pfi planovani
rehabilitacniho programu je velmi dualezity individualni pfistup k pacientovi. Zakladem pro
vybér konkrétniho fyzioterapeutického postupu je kineziologicky rozbor. Vybér postupu zavisi

na typu skoliozy, velikosti kiivky, vé€ku pacienta, schopnosti jeho spoluprace a spoluprace
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rodici. Specifické typy skolidz, jako je pravé neuromuskularni skoli6za, musi byt 1é¢ena ve

specializovanych zatizenich (Husejko, 2019).

V ramci fyzioterapie se se vyuziva zejména formativni vliv svalové funkce na kostni
vyvoj. Mezi obecné principy patfi: cilena aktivace autochtonni muskulatury, kterd ovliviiuje
postaveni jednotlivych segmentli, snaha ovlivnit poruchu synergie mezi ventralni a dorzalni
muskulaturou a nastolit brani¢ni dychani pifi spravném postaveni panve. Cviceni zamétené na
svalovou funkci lze doplnit mobilizaénimi technikami. Mezi nej€astéji vyuzivané metody
v terapii skolidz patii Klappovo lezeni, metoda Schrottové a Vojtova reflexni terapie

(Kolat, 2020).

2.3.7.2 Kontraktury

Jako kontraktura je oznaCovan stav trvalého svalového zkraceni. Jednd se o zménu
vazivové slozky svalu, tzv. fibrézni prestavbu svalu. Odpor kladeny zkracenym svalem je
pruzny se soucasnym zvysujicim se napétim svalu (Kolaf, 2020). Svalové kontraktury vznikaji
ze zmén svalové struktury v disledku imobilizace svalu ve zkracené podobé. Funkéné jsou
svalové kontraktury definovany jako zmenSeny rozsah pohybu kloubl (Lecharte, 2020).
Svalové kontraktury brani pohyblim v kloubech, narusuji klouby a péatet, zplisobuji bolest a
v disledku toho dochazi ke vzniku muskuloskeletarnich poruch. Mohou byt také pfic¢inou

osteoartrozy (Polak, 2015).

Pro protazeni zkracenych svalll a prevenci kontraktur lze aplikovat pomalé pasivni
manualni protahovani. Dal§i moZnosti prevence kontraktur je polohovani v poloze, ve které je
zkraceny sval ve svém maximalnim protazeni. K tomuto ucelu lze vyuZzivat specidlni dlahy,
nebo stavéci stil. Vhodnou formou je také protahovéani, nebo polohovani v kombinaci
s pozitivni termoterapii v podobé horkych zéabalti zvySujicich prokrveni svalové tkané

(Kolat, 2020).

Kontraktury u pacienti se SMA vznikaji v disledku sniZeného rozsahu pohybu
v kloubech, ptevahy statickych pozic nad dynamickymi a dysbalance agonistickych a
antagonistickych svalovych skupin. Mezi nejcastéjsi kontraktury limitujici dovednosti pacienti
se SMA se tadi kontraktury flexorovych skupin s pfevahou plantarnich flexort a flexort
kolennich a kycelnich kloubli. U hornich koncetin dominuji kontraktury flexorti zapésti a

predlokti (Janska, 2020).
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2.3.7.3 Respiracni potize
Spindlni svalova atrofie postihuje nejen kosterni svalstvo, ale také svaly dychaci.

V dtsledku dochazi k postupné atrofii interkostalnich svald, ktera znesnadiiuje dychani.
Branice byva zpocatku onemocnéni postizena mén¢. Paralyza branice se objevuje vétSinou az
v pozdéjSich stadiich onemocnéni. Pohybovou slozku dychdni kromé snizené svalové sily

respiracnich svalll negativné ovliviuji také deformity hrudniku spojené s deformitami patere.

Respiracni komplikace se vyskytuji v rizné mife a jejich tize ptimo ohrozuje pacienty
s SMA na zivoté. Z tohoto diivodu je nezbytné zahajit péci o dychaci systém ihned po stanoveni

diagndzy tohoto onemocnéni, aby se vcas predchazelo komplikacim.

Podle typu SMA se lze setkat s rlizné¢ zménénou pohybovou slozkou dychéni. U SMA
L. typu se prvni ptfiznaky onemocnéni projevuji do 6. méesice veku zivota, coZ pohybovou slozku
dychani negativné ovlivituje, nebot’ nedochazi k fyziologickému psychomotorickému vyvoji.
Béhem fyziologického psychomotorického vyvoje dochazi ke zménam tvaru hrudniku a sklonu
zeber, které podporuji mechanickou ucinnost branice, kterd tak maze 1épe plnit svou dechovou
a posturalni funkci. U déti s Casnym projevem SMA k témto fyziologickym zménam nedochazi,
coz mechanicky znevyhodnuje efektivitu dychani. U téchto déti se typicky vyskytuje paradoxni
dychani a nedostate¢ny dechovy objem je kompenzovan zvySenou dechovou frekvenci. U déti
s SMA II. a III. typu se onemocnéni v¢etné respiracnich potizi projevuji pozdéji. I u nich Ize

pozorovat zménu dechového vzoru a pokles plicnich parametrti.

Pro vSechny typy SMA je typicky postupny rozvoj neefektivni expektorace. NaruSena
je nadechova i vydechova faze kasle. Casté jsou také poruchy polykani se zvysenym rizikem
aspirace potravy ¢i tekutiny. Neefektivni expektorace pti zdnétech dychacich cest zpiisobuje
stagnaci bronchidlniho sekretu s tvorbu bronchidlnich zatek. Dochazi ke vzniku plicni
atelektazy a pacienti jsou ohrozeni vyS$im rizikem vzniku pneumonii. S postupnou progresi
onemocnéni se u pacienti s SMA objevuje hypoventilace a zvySuje se riziko respiracniho

selhani (Neumannova, 2017).
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2.3.7.3.1 Terapie respiracnich komplikaci
U vSech pacientl je nutné pecovat o pohybovou slozku dychani jesté pred tim, nez se

zacnou dechové obtize projevovat. Je nutné ihned pfi diagnostice zahajit dechovou rehabilitaci

zaméienou na podporu dechového vzoru a udrzeni Cistoty dychacich cest.

Krom¢ neurorehabilitace je nutné do komplexni péce o pacienty se SMA nutné zaradit
techniky respiracni fyzioterapie. Volba jednotlivych technik zavisi na akutnim zdravotnim
stavu a schopnostech pacienta. Lze vyuzivat techniky pasivni, s dopomoci i aktivni. Jednotlivé
metody mohou byt bez pomicek, s pomiickami, nebo metody pfistrojové. Klicové je naucit
jednotlivé techniky rodinné pfislusniky pacienta, nebo pecujici osoby. Techniky respiracni
fyzioterapie lze vyuZzivat u vSech pacientli s SMA v kterékoliv f4zi onemocnéni a je nutné je
vyuzivat i u pacientl, kteti maji respiracni systém zabezpecen pomoci neinvazivni ¢i invazivni

ventilaéni podpory (Neumannova, 2017).

2.3.7.3.2 Techniky respiracni fyzioterapie

Jednotlivé techniky jsou aplikovany v riiznych polohach, tak aby byla maximalné
eliminovany zatéZové polohy pro dychani. U pacientl v pokrocilém stadiu onemocnéni je nutné
vyuzivat razné polohovaci pomucky, stolicky, koc¢arky ¢i voziky, které zajisti optimalni polohu

téla (Neumannova, 2017).

2.3.7.3.2.1 Neurofyziologicka facilitace dychani

Je zaméfena na reedukaci a podporu spravného dechového vzoru. K tomuto tcelu se
vyuzivaji metody, které reflexné stimuluji dychani (napf. Vojtova reflexni lokomoce) a
techniky spojené s exteroceptivni a proprioceptivni stimulaci (napf. kontaktni dychéni), pti

kterych lze aktivovat nadechovou i vydechovou fazi dechového cyklu (Neumannova, 2017).

2.3.7.3.2.2 Respiracni handling

Predstavuje celodenni péci o dechovy pohyb. Nejvice se vyuziva do batoleciho obdobi.
Jednd se o kombinaci manualné podporované¢ho dechového vzoru spojeného s optimalnim
nastavenim celého té€la (Neumannova, 2017). Cilem respiraéniho handlingu je udrZeni hygieny
dychacich cest, prevence deformit hrudniku a ovlivnéni motorickych a posturalnich vzort trupu
(Meadows, 2009). Respira¢ni handling doprovazi bézné aktivity denniho Zivota (Neumannova,

2017).
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2.3.7.3.2.3 Komprese

Aplikované rukou terapeuta, nebo pecujici osoby mohou byt pro podporu relaxace,
vydechu a posunu sekretu v dychacich cestach. Pro podporu expektorace je mozné vyuzit
manualni  komprese  hrudniku, nebo  kompresi v thorakoabdominalni  oblasti

(Neumannova, 2017).

2.3.7.3.2.4 Vydech pres seSpulené rty a technika ustni brzdy

Slouzi k prevenci kolapsu dychacich cest a ke stabilizaci dychacich cest béhem

vydechu. Tyto techniky se vyuzivaji zejména pro kontrolu kasle (Neumannova, 2017).

2.3.7.3.2.5 Asistovana autogenni drenaz
Je dechova technika, pfi které se odstranuje bronchidlni sekret z dychacich cest

prostfednictvim zmén dechového objemu (Helper, 2020). Jde o kombinaci dychani na rtizné
urovni dechového objemu s manudlnim vedenim dechového pohybu, pomoci n¢hoz se dosahuje
pozadovaného dechového objemu (Neumannova, 2017). Tuto techniku lze cvicit vsedé nebo
vleZe. Zakladnim principem je odlepit, sesbirat a evakuovat uvolnény sekret z dychacich cest.
Autogenni drenaz je dychéani formou pomalého inspiria s inspira¢ni pauzou, po které nasleduje
pomalé dlouh¢ a svalové podpofené expirium pootevienymi Usty pies uvolnéné horni cesty
dychaci. Soucasti asistované autogenni drendze jsou manualni kontakt a manévry, automasaze,
manualni pruZeni a jemné expiracni komprese hrudniku. Autogenni drenaZz miiZze byt zakonc¢ena

huffingem (Smolikova, 2020).

2.3.7.3.2.6 Aktivni cyklus dechovych technik (ACBT)

Soucasti aktivniho cyklu dechovych technik jsou 3 zakladni techniky — kontrolované
dychani, cvi¢eni na zvySeni pruznosti hrudniku a techniku silového vydechu a huffingu. Tyto
techniky je mozné mezi sebou libovolné kombinovat podle potfeb a moZznosti nemocného.

Cviceni se provadi vsedé¢ i vleze, kdekoliv a kdykoliv (Neumannova, 2017).

Kontrolované dychani je technika podporujici brani¢ni dychéni s relaxaci pomocnych
dychacich svali — bez cilené vydechové aktivace bfiSnich svali (Smolikova, 2020).
Technika zvySujici pruznost hrudniku je technika podporujici inspiracni fazi kasle. Jde o
techniku s diirazem na maximalni mnoZstvi pomalu, nosem nebo Usty, nadechnutého vzduchu
a kratce bez sily pasivné¢ vyfouknutého vydechu usty. Stimuluje zlepSeni ventilaénich
parametric v disledku aktivace kolaterdlni alveolarni ventilace (Smolikova, 2020).

Technika silového vydechu v sob¢é zahrnuje huffing a kontrolované dychani. Huffing je
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aktivni, svalové podpofeny typ vydechu, ktery posunuje sekret z perifernich dychacich cest

smérem do centralnich, odkud mize snadno dojit k jeho expektoraci (Neumannova, 2017).

2.3.7.3.2.7 Glosofaryngealni dychani

Slouzi pro podporu nadechu. Jedna se o postupné nadechovani, diky némuz se dostane
do plic vétsi objem vzduchu, a tim se podpoii dostatecny nadech nezbytny pro efektivni

expektoraci (Neumannova, 2017).

2.3.7.3.3 Instrumentalni techniky
Dechové pomiicky jsou do terapie zatazovany podle véku a schopnosti pacienta. Pomoci

téchto pomtcek Ize ovlivnit nddech, nebo vydech pacienta.

Pro podporu nadechu lze vyuzit pomiicky, na kterych je trénovan dechovy objem, nebo
pomiucky, pomoci nichZ je zvySovéna sila dychacich svall. Pro takové Ucely je mozné vyuzit
napi. CliniFlo, Triflo, Breath Coach nebo Treshold Inspiratory muscle trainer (IMT) a
Powerbreath. Pro trénink sily nddechu je velmi dtlezité, aby byl nastaven adekvatni odpor na
pomucce a aby se udélal vzdy jen takovy pocet nadechii proti odporu, ktery nepovede ke
svalové unavé. Pfi prvnich aplikacich je vhodné kontrolovat saturaci hemoglobinu kyslikem. U
pacientii s SMA je spiSe preferovan koordinac¢ni trénink dychacich svald. U pacientt, u kterych
neni dostate¢ny nadech, je pro podporu nadechové faze mozné vyuzit lung volume

recruitment bag.

Pro podporu vydechu je mozné vyuzit Flow ball, Magic ball, TriFlo, Thera-PEP,
nebo Pari-PEP-systém.

Pro podporu expektorace je vhodné aplikovat dechové pomticky s oscilacemi — PARI O-PEP,
Flutter, RC-Cornet, nebo Acapellu. Diky oscilacim je snazsi odlepeni sekretu ze stény bronchu.
Dychani ptes tyto pomucky také poméaha snaz§imu posunu sekretu z perifernich dychacich cest

smerem do centralnich, odkud jiz mtze byt sekret odkaslan.

Pro cilené posilovani vydechovych svalii je vhodné vyuzit Treshold Positive Expiratory
Pressure (PEP). Na této pomtcce lze nastavit velikost odporu, ¢imz je mozné nastavit adekvatni
odpor, pres ktery bude pacient provadét trénink vydechovych svall. Zasady tréninku
vydechovych  svali  jsou stejné jako pro  trénink nadechovych  svald.
Pokud pacient s SMA neni schopen obemknout rty naustek pomfcek, je mozné aplikovat

pomiicky pies oblicejovou masku (Neumannova, 2017).
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2.3.7.3.4 Inhalace

Inhala¢ni 1écbu indikuje oSetiujici 1ékaf, ale vlastni technika je nacviCovana
s fyzioterapeutem, ktery se zabyva dechovou technikou pii samotné inhalaci. Uginky inhalace
1ze mnohonasob¢ umocnit metodami a technikami respiracni fyzioterapie. (Smolikova, 2020)
U malych déti a nespolupracujicich pacientil je preferovana inhalace pfes oblicejovou masku.
U spolupracujicich pacientli, kteti jsou schopni obejmout rty naustek, je inhalac¢ni 1écba

aplikovana s ndustkem (Neumannova, 2017).

V prubéhu inhalace 1ze vyuzit mobilizacni prvky pro uvolnéni hrudniku, vliv polohy
téla na dychani, ptipadné vliv pohybli na dychani, volné dychani nosem a usty a prokladani
inhalace odpocinkovymi a tlevovymi polohami. Pfed zah4jenim inhalace je nutné ujistit se o
volné prichodnosti hornich dychacich cest (Smolikova, 2020). Inhalaci je vhodné spojit

s kontaktnim dychanim, aby byl podpoien spravny dechovy stereotyp (Neumannova, 2017).

2.3.8 Lékova terapie spinalni svalové atrofie
Do roku 2016 byla SMA kauzaln¢ nelécitelné onemocnéni. Nyni jsou registrovany 3

kauzalni 1éky. Léky nusinezren (Spinraza) a risdiplam (Evrysdi) zvySuji tvorbu SMN proteinu
modulaci transkripce mRNA genu SMN2. Musi se podavat opakované celozivotné. Lék
onasemnogene abeparvovec (Zolgensma) nahrazuji chybéjici gen SMN1 syntetickym genem,
pfenesenym do t&la prostiednictvim virového vektoru. Nusinersen je v CR hrazen zdravotni
pojistovnou pro vSechny typy SMA i vSechny v€kové skupiny pacientli (Haberlova, 2020).
Aplikovan je intratekéalné do bederni patefe. Lécba Spinrazou mé piedem presné ur¢ené schéma
podavani. Prvni ti1 davky jsou aplikovany po 14 dnech, dalsi davka se podava po mésici a dale
se 1€k aplikuje kazdé 4 mésice (Hlavica, 2021). Risdiplam (Evrysdi) mé& oproti nusinezrenu
vyhodu v mozZnosti uzivani tohoto 1éku oralné (prvni vyvinuty ordlni 1ék na SMA). V srpnu

2020 byl FDA schvalen pro 1é€bu pacientti od dvou mésicii vé€ku (Singh, 2021).

Jako hlavni rozhodujici faktor urcujici terapeuticky tspéch je v€asné zahajeni 1éCby.
Vcasna obnova hladiny SMN proteinti, nejlépe do tfi postnatalnich dnti, mize zachranit
fenotyp. V drtivé vétsSing pripadi jsou vSak pacienti s SMA stale diagnostikovani se znaCnym
zpozdénim, a to od 4 mésict po nastupu piiznak u SMA L. typu aZ po vice nez 10 mésicti u
SMA 1II. typu. Vysledkem je, Ze Zivot prodluzujici a zachranujici 1écba je pacientim podana
az ve stadiu pokrocilé degenerace alfa motoneuronii a vykazuje tedy jen omezené UCinky

(Safari, 2019).
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2.3.9 Hodnotici Skaly a testy pro pacienty s diagn6zou Spinalni svalova

atrofie
Pfed zahdjenim rehabilitatni péfe a béhem rehabilitace musi byt posuzovana a

dokumentovana progrese onemocnéni. Tato dokumentace také predstavuje vychozi bod pro
posuzovani pozadavku na financovani péce zdravotni pojistovnou. K dispozici je mnoho metod
hodnoceni, ale obvykle jsou rozdéleny do tii Sirokych funkénich skupin; tj. ,,nonsitter, , sitter*

a ,,walker (Vhisnumukkala, 2019).

2.3.9.1 Children’s Hospital Of Philadelphia Infant test Of Neuromuscular
Disorder (CHOP INTEND)

Tato $kala je funkéni Skala pro hodnoceni neuromuskularnich poruch u déti. Vyuziva se
pro hodnoceni motorickych dovednosti u déti s SMA 1. a II. typu od novorozeneckého véku do
4 let. Pro nedostatek jinych vhodnych hodnoticich skal 1ze CHOP INTEND aplikovat i u
star§ich pacientii s pokrocilou formou tohoto onemocnéni. Vysetfuje se 16 polozek pro
hodnoceni motorickych funkci: spontdnni hybnost dolnich a hornich koncetin, schopnost a sila
uchopu hornich koncetin, schopnost kontroly a pohybl hlavy vleZze na zadech a v sedé
s podporou trupu, otd€eni na boky az bticho spontann€, nebo s dopomoci za horni, nebo dolni
koncetinu, flexe ramennich kloubi, flexe kycli a spindlni (Galantiv) reflex. Maximalni
dosazitelné skore je 64 bodii. Kazda polozka je hodnocena na stupnici 0 — 4. Hodnoti se prava
a leva polovina téla zvlast’ a do celkového skore se zapocitava strana s lepSim skore. Stupném
0 znamena bez reakce, stupenn 4 znamena kompletni reakce. Pokud nelze nékterou z polozek
testovat, z celkového skore se odecte 4 a do zaznamového formuléie se zapiSe divod, ze kterého
nebyla dana polozka testovana. Hodnoceni se provadi ve spolupraci s blizkou osobou pacienta

(Svabova, 2020).

2.3.9.2 Hammersmith Functional Motor Scale — Expanded (HFMSE)
Piivodni Hammersmith Functional Motor Scale (HFMS) byla vyvinuta v roce 2003 pro

hodnoceni pacientii s SMA II. typu a obsahovala 20 hodnoticich poloZek. Aby mohla byt
vyuzivédna i pro hodnoceni ambulantnich pacientii s SMA III. typu, byla nésledné rozsifena o

dalsich 13 polozek (Ramsey, 2019).

HFMSE skalu lze tedy vyuzit pro hodnoceni pacientl sedicich na voziku s SMA 1II. a
II. typu 1 pro chodici pacienty sSMA 1. typu od véku 2 - 4 let.
Kazda z 33 polozek je hodnocena na stupnici 0 — 2, kdy 0 znamend neschopnost testovanou
polozku provést, 1 znamena schopnost testovanou polozku provést s prizpisobenim a 2 je
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provedeni bez modifikace. Pokud je testovand polozka hodnocena 2 body, musi ji pacient
provést bez dopomoci druhé osoby, bez korzetu, ortézy pro dolni koncetiny a bez obuvi.
Kazdou polozku lze testovat maximalné tiikrat z diivodu zohlednéni rychlejsi unavitelnosti
pacientl s SMA. Maximalni dosazitelné skore je 66 bodl. Za kazdou polozku, kterou nelze u
pacienta testovat se z celkového skore odectou 2 body a do zdznamového formulafe se zapiSe

divod, ze kterého nebyla dané polozka testovana.

HFMSE testuje provedeni poloh z neurovyvojové fady: sed na lizku, otaceni na boky
az bricho a zpét, zvednuti hlavy na zadech a na bfiSe, pritazeni pravé a levé koncetiny k bfichu,
posazeni z lehu na zadech a polozeni zpét, poloha na ctyfech, klek s ndkrokem dolni koncetiny,
postaveni do stoje z polohy v lehu na zadech, stoj, chiize, diep, vystup na 4 standardni schody,

sestup ze 4 standardnich schodu atd.

Pii hodnoceni je nutnd spoluprice pacienta, ptfipadné¢ i jeho rodic¢h. ZkuSenéjsi
vySetfujici mize nékteré polozky hodnotit ze spontanniho motorického projevu ditéte.
Vyhodou tohoto testovani je srozumitelnost a nenarocnost na vybaveni. Specifickou pomtickou
je Hammersmithova lavice s nastavitelnou vyskou, kterou lze nahradit cvicebnim stolem,

ptipadné Zidli (Svabova, 2020).

2.3.9.3 Revised Upper Limb Module (RULM)

Tato hodnotici Skéala se vyuZivd k hodnoceni funkce hornich koncetin v béZznych
dennich ¢innostech u chodicich 1 nechodicich pacientti s SMA 1I. a IIl. typu ve v€ku od 4 — 6
let. Hodnoti se 20 poloZek, maximalni dosazitelné skore je 37 bodt, 19 polozek se hodnoti na
stupnici 0 — 2, 1 polozka miiZe byt hodnocena maximélné¢ 1 bodem. VSechny hodnocené
polozky by mély byt provedeny v ¢ase 5 — 20 minut. Mezi hodnocené polozky patii napf.
uchopit mince do dlanég, zvednou kelimek se zatézi 200 g k Gstlim, sundat vicko z plastové dozy,
nakreslit svislou ¢aru do pfedkreslené kolonky atd. Toto testovani déti prevazné bavi, protoze

ho berou jako soutéz (Svabova, 2020).
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2.3.9.4 6Minute Walk Test (6MWT)
Tento test se vyuziva u pacienti s SMA III. a IV. typu. Provadi se u pacientt ptiblizné

od 4 let. Hodnoceni funkéni vytrvalosti je dulezitym doplikem k celkovému vySetieni

motoriky.

Hodnoti se vzdalenost v metrech, kterou pacient ujde za 6 minut. Béhem testu se
posuzuji zmény v rychlosti chiize v priabéhu testu, unavitelnost a zaznamendvaji se pady.
Testovani se provadi na chodbé dlouhé minimaln€ 25 m. Potfebna vybaveni jsou méfici pasmo,
stopky a dva barevné kuzely na oznaceni drahy. Méfeni se zpravidla provadi za dopomoci
druhého terapeuta, nebo rodice, ktery pacienta doprovazi, motivuje ho a dohlizi na bezpecnost.
Cas se zaznamenava pii kazdé oto¢ce. Pacient pied testovanim 10 minut odpo&iva, musi mit
vhodnou obuv, nesmi mit ortézy. VySetfovany ma jit jak jen nejrychleji dokdze, ale nesmi
poklusavat, nebo bézet. Testovani je mozné z divodu tnavy, bezpecnosti, nebo s ohledem na

zdravotni stav pacienta kdykoliv ukon¢it (Svabova, 2020).

2.3.10 Hodnoceni miry sobésta¢nosti
2.3.10.1 Barthel index

Barthel index je desetistupniovd hodnotici Skéala vyuzivana k hodnoceni aktivit denniho Zivota
(ADL). V klinické praxi je tato $kala vyuZzivana k hodnoceni vychozich schopnosti pacienta a

objektivnimu hodnoceni zmén nastavajicich po rehabilitaci (Dufty, 2013).
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2.3.11 Rehabilitac¢ni péce o pacienty se spinalni svalovou atrofii
Rehabilitace je zakladnim kamenem péce o pacienta s SMA a méla by byt zahdjena

ithned po stanoveni diagndzy. V rehabilitacni péci o tyto pacienty je zdsadni spoluprace
multidisciplindrniho tymu zahrnujiciho détské neurology, rehabilitacni 1€kare, fyzioterapeuty,
ergoterapeuty, logopedy, a ortotiky. Kli¢ova je spoluprice pacientovy rodiny, kterd zajistuje
kazdodenni cviceni v domacim prostfedi. Cilem rehabilitacni péce je podpora a udrzeni co
nejvyssi miry funk¢nosti a sobéstacnosti pacienta vzhledem k jeho véku a potfebam. Hlavnim
cilem je co nejvyssi kvalita zivota pacienta a jeho rodiny. Déle se rehabilitace zaméiuje na
rozvoj a podporu motorickych dovednosti, zpomaleni ubytku svalové sily, zajisténi dechového
komfortu, minimalizaci bolesti a prevenci vzniku zlomenin, kontraktur a deformit.
Rehabilitacni péce je tedy symptomatickd a zamétena na individudlni potieby konkrétniho

pacienta (Janska, 2020).

Dosud neexistuji konkrétni pokyny, které by vymezovaly typ, frekvenci, intenzitu a
dobu trvani idedlni fyzické zatéze pacientli s SMA. V sou€asné dobé jsou podporovany studie,
jejichz cilem je poskytnout konkrétnéjsi informace pro rehabilitacni terapii poskytovanou témto
pacientim (Dunway, 2016). V roce 2015 bylo studii prokdzéno zlepSeni svalové sily a
motorickych funkei béhem cvicebniho programu progresivniho svalového tréninku u déti
s SMA typu II a I1I bez nezadoucich t¢inki souvisejicich s 1é€bou (Lewelt, 2015). V roce 2016
bylo studii prokazano, ze dlouhodobé fyzické cviceni u mysi s SMA typu III zvySuje dobu
pieziti motoneuront a odolnost svall proti oslabeni a svalové tinavé (Chali et al., 2016). Je

vSak dulezité béhem prace s pacientem respektovat jeho unavitelnost (Janska, 2020).

Zakladnim kamenem rehabilitacni péce je fyzioterapie. Ve fyzioterapii se vyuZivaji
manualni postupy, fyzioterapeutické koncepty vychdzejici zejména z neurofyziologie, fyzikalni
terapie a balneoterapie. Ovlivnéni funkéniho deficitu pacienta je doménou ergoterapie
(Kolat, 2020). Zasadni je také zajiSténi vhodnych pomicek — individualné zhotovenych ortéz
na horni i dolni koncetiny, trupové ortézy, vertikaliza¢ni stojany a mechanické, nebo elektrické

voziky (Janska, 2020).

V nésledujicich kapitolach budou popsany fyzioterapeutické metody a koncepty vyuZzivané u

pacientil se spinalni svalovou atrofii.
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2.3.11.1 Kondic¢ni cvi¢eni
Pravidelné kondi¢ni cviceni je doporu¢ovano u pacientd s III. typem SMA. Obecné je

doporucovano az 30 minut aerobni zatéze v rekreacni intenzite. Dalsi vhodné pohybové aktivity
mohou byt chlize, jizda na kole, elektrokole, nebo na motomedu, veslovani a také joga. Cilem
je co nejdéle prodlouzit obdobi samostatné chlize. Kvili vys$i mife unavitelnosti je nutné

vyvarovat se pretizeni a dbat na dostate¢ny odpocinek (Janska, 2020).

2.3.11.2 Mékké a mobiliza¢ni techniky

M¢kké techniky se vyuzivaji k oSetfeni kize, podkozi, fascii a svall s cilem
normalizovat jejich elasticitu a vzdjemnou pohyblivost. Pohyb vlastni pohybové soustavy by
nebyl mozny, pokud by nebyl mozny vzajemny pohyb vSech mékkych tkani proti sobé ve
smyslu jejich protazitelnosti a posunlivosti. Technika oSetfeni mékkych tkani spociva
v dosazeni predpéti (bariéry), ve kterém setrvame bez zmény tlaku a tahu dokud nenastane

fenomén release (tani) (Lewit, 2003).

U déti s SMA jsou takto oSetfovany mekké tkané hrudniho kosSe a oblasti krku. Pomoci

piisuvné spiraly 1ze masirovat meziZeberni prostory (Neumannova, 2017).

Kuvolnéni  kloubnich  spojeni  jsou  vyuzivany  mobilizaéni  techniky
(Neumannova, 2017). Ugelem mobilizace je obnoveni normalni pohyblivosti v kloubu, véetné
kloubni vile. Pfi této technice je nutné dosdhnout piedpéti (bariéry) v kloubu (bud’ ve smyslu
kloubni vile, nebo funkéniho pohybu) a v pfedpéti vyckavat pii minimalnim tlaku, nebo

provadét drobny pérujici pohyb (Lewit, 2003).

Pomoci téchto technik lze dosdhnout sniZeni napéti mékkych tkani, které mohou klést

vétsi odpor pro naddech a zvySovat tak inavu dychacich svalii (Neumannova, 2017).

2.3.11.3 Protahovani

Protahovani je ideélni prevenci pied vznikem svalovych kontraktur. V ramci prevence
kontraktur u pacientti se¢ SMA je ideédlni protahovani kombinovat s manudlnimi technikami,
ortézovanim, dlahovanim, ptipadné s vyuzitim vertikaliza¢nich stojanti. Doporucovana
frekvence protahovani je u pacientl se SMA 1. typu 5 — 7 x tydn€ po dobu 20 — 30 minut. U
pacient se SMA 1L typu je doporuc¢ovana frekvence 4 — 6 x tydné&, u pacienti se SMA II1. typu
pak 2 — 3 tydné. U pacienti s III. typem SMA je nizsi frekvence protahovani mozna diky vétsi
pohybové aktivité béhem dne. Pravidelna pohybova aktivita automaticky zajistuje dynamické
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protazeni mékkych tkani. K tomu jak spravné provadet protahovani se zaméfenim na rizikova

mista by méli byt edukovani rodice pacientt, ¢i pecujici osoba (Janska, 2020).

2.3.11.4 Mickova facilitace

Mickova facilitace, neboli mickovani, je metoda vyvinuta Ceskou fyzioterapeutkou

Zdenou Jebavou.

Terapii provadénou pomoci molitanovych micki 1ze docilit protazeni a uvolnéni svala
bfiSnich, prsnich, krénich svali a svali panve, zad a ramenniho pletence.
Pouzivd se zejména u déti s respiraénim onemocnénim. Pii terapii dochédzi k reflexnimu
uvolnéni hladké svaloviny bronchd, tim je umoznén snadnéjsi vydech, ale zaroven dochazi
k facilitaci nddechu. Poméha k uvolnéni nahromadéného hlenu a snadnému odkaslavani. Tlumi
pocity duSnosti a nemoznosti se nadechnout. Uvolnénd branice dovoluje fyziologickou
dechovou vlnu, bfi$ni dychani, zvySeni dechového objemu a sniZzeni dechové frekvence. Tato

metoda vyuziva teorie akupunkturnich bodut a teorie zavislosti mezi kontrakci a relaxaci svald.

Prvni objektivni vysledky jsou prokazatelné aZ po né¢kolika mésicich pravidelné terapie.
Pokud je tato terapie provadéna rodicem nemocného ditéte, ma nesporny psychoterapeuticky

efekt (Bilkova, 2011).

2.3.11.5 Metody na neurofyziologickém podkladé

2.3.11.5.1 Vojtiv princip: reflexni lokomoce
Na zaklad¢ pozorovani a vlastnich zkuSenosti polozil ¢esky neurolog Vaclav Vojta v 50.

letech 20. stoleti zaklady této metody, respektive diagnostického a terapeutického principu.
Podkladem této metody je vyvojova kineziologie. Profesor Vojta vychazel z predstavy, ze
zékladni hybné vzory jsou geneticky programovany v centralnim nervovém systému kazdého
jedince. Tyto globalni hybné vzory ma jedinec k dispozici pro vzpiimeni a pohyb vpied

(. lokomoci) (Kolat, 2020).

Pomoci globélnich lokomoc¢nich vzort reflexniho plazeni a otaceni se aktivuje piicné

v

roviny fizeni (Vojta, 2020). Pii poruchach CNS a pohybové soustavy je spontanni zapojeni
téchto vzori omezeno. Pomoci Vojtovy metody je mozné aktivovat CNS s cilem znovuobnovit

vrozené fyziologické pohybové vzory.
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Presnym zasahem z periferie (aferentaci) je vyvoldna piesnd motoricka odpovéd
(eferentace). V urcitych vychozich polohach provadi terapeut manudlni aplikaci tlaku na ptesné
definovand mista — spoustové zony — s cilem vyvolani automatickych reflexnich pohybt
(reflexni plazeni a otaceni). Casovou a prostorovou sumaci aferentnich podnétd lze docilit
motorickych odpovédi, které nejsou nahodilé, ale zakonité a pravidelné. Jednotlivé pohyby
pfipominaji pohyby, které jedince béhem ontogenetického vyvoje dovedly do vzpiimeného

drzeni téla a chize (Kolar, 2020).

Mechanismy, nebo neurobiologicky zaklad, ktery je zakladem pozorovanych uc¢inki
Vojtovy terapie, stale neni zcela objasnén. Profesor Vojta predpokladal, Ze pod mozkovym
kmenem miize byt star¢ fylogenetické ,,lokomocni centrum® koordinujici jednotlivé reakce. Na
zéakladé¢ studii vyuzivajicich funkéni magnetickou rezonanci se spekuluje o tom, ze klicovou

roli ve Vojtové terapii hraje pontomedularni retikuldrni formace (Epple, 2020).

Vojtova metoda je stéZejni zejména u déti, véetné novorozencu a kojenci, protoze pti
jeji aplikaci neni nutna védoma spoluprace pacienta. Navic je vhodnou metodou i u imobilnich
pacientll. U déti se spindlni svalovou atrofii je Vojtova metoda moZznosti, jak ovlivnit dychani
a zvysit vitalni kapacitu plic prostfednictvim aktivace respiracniho svalstva. Zasadni je také
aktivace svalovych souher paretickych svalli a udrzovani funkce jesté zachovalych svalli. Mezi
dalsi ucinky patii prokrveni perifernich struktur a moznost ovlivnéni vegetativnich funkci

vnitinich organt (Kocova, 2017).

2.3.11.5.2 Proprioreceptivni neuromuskularni facilitace
Metodu proprioreceptivni neuromuskuldrni facilitace (PNF) vypracoval americky

I¢kat a neurofyziolog Herman Kabat. Vyznamnou roli v rozsifeni této metody sehrali
fyzioterapeutky Margaret Knott a Dorothy Voss (Kocova, 2017).

Tato metoda usnadiiuje reakci neurosvalového mechanismu prostiednictvim
aferentnich impulzl aferentnich impulzl z proprioreceptivnich orgénd. (Pavl). Kromé toho
jsou misni motoneurony facilitovany také prostfednictvim eferentnich impulzi z mozkovych
center, které reaguji na aferentni impulzy z taktilnich, zrakovych a sluchovych exteroreceptort.
(Kocova, 2017).

Pti této technice terapeut dosahuje potiebné stimulace vyuzitim vhodnych povela
k pohybu, zrakové kontroly (pacient sleduje provadény pohyb) a vyuzitim facilitacnich

mechanizmil, mezi které patii: odpor, maximalni odpor, manualni kontakt, protazeni a;.
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Protazeni v PNF je v literatufe uvadéno jako nejefektivné;si technika protahovani,
pokud je cilem zvysit ROM, zejména s ohledem na kratkodobé zmény v rozsahu pohybu
(Sharman, 2006).

Metoda vychazi z ptirozenych pohybti bézného zivota. Pohyby jsou provadény v tzv.
sdruzenych pohybovych vzorcich, které maji diagonalni a spiralni charakter. V téchto vzorcich
se pohybu ucastni celé svalové komplexy a pohyb probihd v nékolika kloubech soucasné
(Holubarova, 2011).

U pacientl se spindlni svalovou atrofii se v ramci metody PNF vyuziva zejména
fenoménu iradiace. Pti tomto fenoménu dochdzi k rozsiteni aktivity ze silnéjSich svali (svali,
které maji zachovaly vétsi pocet motorickych jednotek) na svaly oslabené vlivem degenerace
motoneuront. U imobilnich pacientll se pasivnim provadénim pohybovych vzord udrzuje
rozsah pohybu v kloubech ve vSech tfech (na sebe kolmych) rovinach a predchazi se tak vzniku
kontraktur. Vyhodou této metody je moznost jejiho vyuziti v riznych fazich onemocnéni a
moznosti piizptsobit pouzité techniky a facilitaéni prvky aktudlnim moznostem pacienta

(Kocova, 2017).

2.3.11.5.3 Bobath Koncept
Vyvoj konceptu manzeli Bobathovych zacal v roce 1943, kdy byla Berta Bobathova

pozadana, aby oSetfovala pacienta po prodélané cévni mozkové piithod€. Berta pozorovanim,
pokusem a omylem vypracovala ptistup ke kazdodenni péc¢i zejména o neurologické pacienty.
Vzdélavala pecujici osoby pacientll v manipulaci, v kazdodennich aktivitach jako je koupani,
oblékani, v noSeni déti a podobné&. Diirazné prosazovala spolupraci multidisciplinarniho tymu,
zejména fyzioterapeutll, ergoterapeutli a logopedii. Bertin manzel Karel Bobath se snazil
objasnit neurofyziologicky podklad jejiho pozorovani a 1écby (Gjelsvik, 2016).

Zakladem této metody je podrobné vySetieni zaméfené na denni aktivity pacienta,
zhodnoceni dovednosti, které pacient zvladne bez dopomoci, ptipadné urc¢eni miry dopomoci,
kterou pacient potiebuje, ¢i co vliibec nezvladne. Na zaklad¢ tohoto vySetfeni se stanovuje
terapeuticky plan a cil terapie.

Klicova je technika handlingu. Pomoci n¢j 1ze optimalizovat patologicky tonus svali.
Handling se u¢i zejména rodic¢e k optimalni manipulaci s détmi béhem oblékani, hrani si a

vSednich dennich ¢innostech, tak aby byl podpoten spravny vyvoj ditéte (Bilkova, 2011).
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2.3.11.5 Dynamicka neuromuskularni stabilizace
Zakladatelem Dynamické neuromuskularni stabilizace (DNS) je prof. PeadDr. Pavel

Kolaf, Ph.D. Tento koncept je zaloZen na principech vyvojové kineziologie. Pomoci znalosti
principit vyvojové kineziologie lze provadét diagnostiku a terapii funkcénich poruch. DNS
pracuje s pohybovymi stereotypy — témi spravnymi i témi nekvalitnimi.

Cilem je nevhodné pohybové stereotypy v CNS pieprogramovat na spravné
(Bilkova, 2011). K tomu se vyuziva plasticity mozku a moznosti aktivovat piirozeny motoricky
vzor (Kobesova, 2014).

V tomto konceptu hraje vyznamnou roli hluboky stabiliza¢ni systém patete (HSSP) a
schopnost HSSP aktivovat. V dusledku nedostate¢né aktivace svali HSSP dochazi
k pfetézovani svall, slouzicich primarn€ k lokomoci. Tyto svaly ptebiraji funkci svalil
stabilizac¢nich a v disledku toho dochazi diive ¢i pozdéji ke vzniku funkéni poruchy, nebo
k jejich strukturalnimu poskozeni. Funkéni porucha, nebo toto poskozeni ma zpétn¢ negativni
vliv na svaly hlubokého stabiliza¢niho systému patere. Dalsi funkci HSSP je udrzeni kloubt ve
spravném centrovaném postaveni béhem jakéhokoliv pohybu. DNS se také zabyva dysfunkci
svali. Pti feSeni funkénich poruch se pacient uci spravnou funkéni aktivaci svalovych fetézcl
(Bilkova, 2011).

Obecnym cilem konceptu dynamické neuromuskularni stabilizace je nejen zménit
globalni funkci, zlepsit stabilitu a rovnovahu nezbytnou pro pohyb a kazdodenni tkoly, ale také

dlouhodobé zlepSovani funkce a tleva od bolesti (Kobesova, 2014).

2.3.11.5.6 Senzomotoricka stimulace
Senzomotoricka stimulace je metoda, na které zacal pracovat prof. Véclav Janda ve

spolupraci s M. Vavrovou kolem roku 1970. Metoda je zalozena na poznatku vzajemné
provézanosti aferentniho a eferentniho systému pii ¥izeni pohybu. Rada autorti popsala vliv
poruch aferentace na pohyb a vznik nestabilniho kloubu.

Tato metoda se tedy vyuziva k feSeni funk¢nich poruch pohybového aparatu, zvlaste
stabiliza¢nich svall. Technika senzomotorické stimulace zahrnuje soustavu balan¢nich cvika
provadénych v riznych posturalnich polohach. Zdrojem aferentace jsou informace z koznich
exteroreceptorl a proprioreceptort svalil a §lach. Béhem cviceni se postupné zvySuji naroky na
pacienta podle popsané metodické fady tak, aby byly vycerpany vSechny moznosti pro upravu
poruch pohybového aparatu.

Hlavnim cilem cviceni je zlepSeni svalové koordinace, zrychleni nastupu svalové

kontrakce, ovlivnéni poruch propriorecepce doprovazejici neurologickd onemocnéni, uprava
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poruch rovnovahy, zaclenéni novych pohybovych programii do béznych dennich aktivit.
Z metodickych ptistupti se vyuziva mala noha, posturalni korekce ve stoji, cviceni zaméfena na
piipadné¢ na balan¢nich sandalech.

Cvici se naboso, zacind se s cvicenim na pevné podlozce a postupné se prechazi na
labilni plochy. Nejprve se provadi korekce distalnich ¢asti t€la a postupuje se proximalng.
Pacient by béhem cvieni nemél citit bolest, ani pocit fyzické, nebo psychické tnavy
(Veverkova, 2020).

Senzomotoricka stimulace je vhodna pro pacienty s SMA 1II. a III. typu, které jsou ve
veku, kdy dokazou komunikovat a spolupracovat s terapeutem. Dulezitym aspektem je to, ze
toto cviceni, pfi kterém se vyuziva fada pomiicek, ve vétsing pripadt déti zaujme a bavi. Dalsi

vyhodou je moznost provadéni cvikii v domacim prostredi (Kocova, 2017).

2.3.11.6 Hydrokinezioterapie

Hydrokinezioterapie, nebo také aquaterapie je pohybova lé€ba ve vodnim prostiedi.
Lécebna télesna vychova ve vodnim prostiedi velmi pozitivné ptispiva ke zlepSeni hybnosti a
zvySeni fyzické zdatnosti pacientl (Noskova, 2017). Voda poskytuje jedinecné prostiedi, které
umoznuje cvi¢eni bez namahani kloubtl a bez obav z padu. Pro obecné rehabilita¢ni ucely se
cvieni provadi v teplé vode (tzn. nad 30°C). Ve vode¢ lze provadét aerobni cviceni, posilovani
svali koncetin i hlubokého stabiliza¢niho systému, streink zaméfeny na zvySeni rozsahu
pohybu v kloubech, nebo balan¢ni cviceni zaméfené na nacvik stability. Cvic¢eni ve vodé
umoziuje pacientim provadét pohyby, které pro né na souSi nejsou proveditelné
(Plecash, 2014). Vztlak vody podporuje relaxaci svalll. Navic je prokdzan pfiznivy vliv na

rozvoj termoregulacnich schopnosti a diky otuzovani se zvySuje obranyschopnost organismu.

Délka cvicebni jednotky zavisi na aktualnim stavu pacienta, obvykle se pohybuje od
20 — 30 minut, s pfipo¢itanim 10 minut potiebnych na rozehtati organismu. K cviceni lze
vyuzivat fadu nadlehcovacich pomicek, plovakli a neoprenovych pomiicek zamezujicich
prochladnuti. Béhem cviceni i pohybu v okoli bazénu je nutné dbat zvySené opatrnosti

(Noskova, 2017).
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Pobyt pacientii, zejména déti, ve vodé nesmi vyvolavat napéti a strach. Znalost
spravnych uchopt a Setrné zachazeni je rozhodujicim faktorem pro snizeni psychické tenze ve
vodé. Nemén¢ dulezitd je kontrola spravného dychani béhem vsech aktivit ve vodé

(Noskova, 2017).

Jiz vroce 1986 byly prokazany piiznivé U€inky hydrokinezioterapie vedle

individualni fyzioterapie u pacienti s SMA (Bussi, Mangosio, 1986).

Autofi studie zroku 1996 se domnivaji, Ze hydrokinezioterapie jednoznacné
napomaha zpomalit progresi sekundarnich deformit u pacientti s SMA. Studie se t€astnilo 50
pacientii s SMA, kteti se po dobu dvou let intenzivné vénovali pravé cvi¢eni v bazénu. U vSech
pacientil doslo k urcité progresi deformit, ale svalova sila vSech pacientil ziistala stejna, nebo
se zvysila. ZvySeni svalové sily bylo pozorovano zejména u proximalnich svalli dolnich
koncetin. Vyznamny efekt méla hydrokinezioterapie na hodnoceni sebeobsluhy v ramci ADL

podle Barthel indexu (Cunha et al., 1996).

Ke kontraindikacim hydrokinezioterapie patii poruSeni integrity kiize vétsiho
rozsahu, zanétlivé, nebo infekéni onemocnéni klize, infekéni, nebo febrilni stavy, kardialni,
nebo respiracni insuficience, hydrofobie a inkontinence stolice. Inkontinence moci

kontraindikaci neni v pfipad€ vyuziti specialnich plavacich plenek (Noskova, 2017).

2.3.11.6 Hipoterapie

Hipoterapie je  komplexni metoda 1écebné  rehabilitace  vychazejici
z neurofyziologickych poznatki, ktera pro 1écebné ucely vyuziva koné. Tato terapie se fadi
k proprioreceptivnim neuromuskuldrné facilitacnim metoddm. Zahrnuje hiporehabilitaci,
umoziuje rozvoj aferentnich, smyslovych, motorickych a kognitivnich funkci. Rovnéz dochazi

k podpofe stability, rovnovahy a svalové sily (Bravo, 2020).

Hipoterapii lze vyuzit u pacientli se vSemi typy SMA. U pacientli s SMA, ktefi nejsou
schopni samostatného sedu a drzeni hlavy se vyuziva stimulacniho polohovani a asistovaného
sedu na koniském hibetu. Kontraindikaci je pouze fixovana skolioza a fixovana hrudni kyf6za

(Noskova, 2017).
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Obrovsky vyznam hipoterapie spo¢iva v tom, Ze piedstavuje formu rehabilitace, ktera
muze détského pacienta téSit a neptfedstavuje pro néj pouze pravidelnou povinnost, nebo

dokonce utrpeni (Noskova, 2017).

2.3.12 Lazetiska péce u pacienti se Spinalni svalovou atrofii
Lazenské pobyty vétSinou byvaji pacientim se SMA ptedepisovany v délce 4 tydni.

Mezi lazné¢ zaméfujici se na tuto problematiku se fadi Hamzova léebna v KoSumberku,
Sanatoria Klimkovice, ¢i Janské lazné. Dale je mozné vyuzit soukromych rehabilitacnich
zafizeni, kam patii napt. Axon, ACT klinika a dal$i. Ve vSech zatizenich by mé¢lo dochazet
nejen k fyzioterapii, ale také k ergoterapii, hydroterapii a masazim. Lazné by mély tyto pacienty
zajistit kvalitnimi zdravotnickymi pomtickami a je zde prostor pro konzultaci ohledné
adekvatnich pomicek a zafizeni ke zlepSeni kvality Zzivota a samostatnosti pacienta

(Janska, 2020).

2.3.13 Ergoterapie u pacientii se Spinalni svalovou atrofii
Ergoterapie je nedilnou soucasti rehabilitace u déti se spindlni svalovou atrofii. Cilem

je hravym a kreativnim zplisobem zlepsit jejich kvalitu Zivota, zejména v oblasti jemné

motoriky a dosahnout maximalni mozné miry sobéstacnosti v sebeobsluznych dovednostech.

Béhem terapie je zasadni vhodné poloha pacienta. Za€ina se v polohach, které¢ dité
posturalné zvlada. V této poloze je dité stabilizovano tak, aby mohlo vzpiimené drzet hlavu ve
sttedni linii, mélo trup natazeny a volné ruce. K t€émto ucelim je mozné vyuzit fadu
polohovacich pomiticek. VSechny c¢innosti jsou voleny tak, aby byly pro déti zédbavné a
pifiméfené jejich véku a omezeni. Nedilnou Casti prace ergoterapeuta je adekvatni Uprava
domaciho prostfedi pro potteby pacient tak, aby byla maximalné podpotena jeho sobé&stacnost.

Ergoterapeut pomahad pii vybéru lokomocnich pomiicek. Pfi tom spolupracuje
s fyzioterapeutem, rodinou a zastupci firem poskytujicich kompenzacni pomucky. Spole¢né

potom vybiraji mechanicky, ¢i elektricky vozik (Kocova, 2017).
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2.3.14 Vhodné kompenzac¢ni pomiicky pro pacienty se Spinalni svalovou

atrofii
Kompenzaéni pomicky umoznuji, nebo usnadiiuji provadéni zakladnich vSednich

dennich c¢innosti pacienta v domacim prostiedi. Kompenzacni pomucky lze rozdé€lit na
pomucky urcené k lokomoci, pomiicky pro sebeobsluhu, pomicky pro vzdélani a préci a
pomucky pro socidlni ¢innosti. Pacienti, kteti pouzivaji kompenzacni pomticky, jsou na tom
podstatné 1épe nez pacienti, ktefi pomticky nepouzivaji. Diky kompenza¢nim pomuckam je
mozné pacienty s SMA integrovat do spolecnosti (Kocova, 2017).

Mezi nejéastéji vyuzivané pomuicky u déti s SMA patfi:

Kompenzacni pomiicka stander — vertikaliza¢ni zaFizeni — tato pomtcka pacientovi
umoziuje stejnou moznost mobility jako vozicek, pficemz drzi télo ve vzpiimené poloze.
Zvysuje tak samostatnost, zlepSuje aktivaci svalstva trupu a hornich koncetin.

Odleh¢éeny mechanicky vozik — vozik je tak lehky, ze i vel mi mala sila ditéte, které nemusi
mit postizené jen dolni koncetiny, ale ¢astecné i ruce, byla schopna vozik pohanét a ovladat.
Elektricky vozik — vpfipadé, Ze se pacient jiz nezvladd samostatné pohybovat na
mechanickém voziku, je tteba portidit elektricky vozik (Kocova, 2017).

Kompenzaéni pomiicky je mozné financovat prostfednictvim ufadu prace (jednordzovy
piispévek na opatfeni zvlaStni pomiicky), prostfednictvim zdravotni pojiStovny, nebo

prostfednictvim nadaci, nadacnich fondl a sponzorii (Kocova, 2017).
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3 Prakticka c¢ast

3.1 Cil prace
Cilem mé bakalatské prace je sestaveni individualniho fyzioterapeutického postupu u pacienti
se Spinalni svalovou atrofii v détském véku.

3.2 Metody zpracovani bakalarské prace

Bakalatska prace je teoreticko-prakticka. Prakticka ¢ast prace obsahuje kazuistiky dvou
détskych pacientii s diagnézou Spinalni svalova atrofie III. typu. U téchto pacientii bylo
provedeno vstupni vySetfeni zahrnujici kineziologicky rozbor a funk¢ni testovani (HFMS,
6MWT, BI, brani¢ni a extencni test). Nasledovalo 5 terapii, které probihaly jednou tydné
v doméacim prostiedi pacientd. Béhem téchto tydni s pacienty cvicili dle mych instrukci i rodice
alesponn 2x tydné. Po péti tydnech byl znovu proveden kineziologicky rozbor a funkéni
testovani.

Na zaklad¢ informaci, které jsem ziskala z literatury pii zpracovani teoretické Casti
prace a vstupniho vySetfeni jsem pro tyto pacienty sestavila individudlni plan terapii tak, aby
vyhovoval jejich pottebam.
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3.3 Kazuistika ¢. 1

Pacient: - chlapec, rok narozeni 2007

Diagnéza: G12 — Spinalni svalova atrofie

Anamnéza:

RO: - matka — rok narozeni 1974, otec — rok narozeni 1971, oba rodiCe zdravi pienasec¢i genu
pro SMA, bratr - recesivni homozygot genu pro SMA, bez symptomil

OA: - Dité z 2. fyziologické gravidity, porod spontanni, 10 dni pfed planovanym terminem
porodu. V 10. mésicich veéku zacina atypicky stereotyp chiize po Spickach, chize po Spickach
pretrvava, Casté zadonéni vzit na ruku, pti nastupu do skolky nezvlada s ostatnimi détmi drzet
tempo béhem fyzickych aktivit, Casté pady. Prob¢hla fada vySetieni u pediatri, ortopeda,
rehabilitacniho 1ékate a neurologi, fyzicky stav pfisuzovan opozdénému motorickému vyvoji.
V roce 2015 détskym neurologem diagnostikovana SMA III. typu. V roce 2019 zahajena
1écba 1ékem Spinraza.

Béhem détstvi Zadna zadvazné onemocnéni, Urazy, ani operace.

AA: - neguje

FA: - Spinraza aplikovana intratekalné jednou za 4 mésice (naposledy: prosinec 2021)

SA: - 74k 8. roéniku ZS, bydlisté v rodinném dvoupatrovém domku s obéma rodici a star§im
bratrem, détsky pokoj a koupelna v druhém patie

SPA: - denn¢ chilize cca 2 k m (cesta do Skoly a domtl), chiize po schodech — cca 50 schodi,
Jjizda na rotopedu (v dny bez zaté€ze 2 km, po z4té€zi 1 km) — n€kolikrat tydné podle
odleh¢ené¢ho mechanického voziku

NO: Spinalni svalova atrofie III. typu
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3.3.1 Vstupni vySetieni

Status praesens

Datum vySetieni: 22.10.2021

Obj.: - pacient je pti védomi, orientovany osobou, ¢asem i mistem, komunikuje a

spolupracuje.

Subj.: - zvySend svalova unava svali dolnich koncetin definovadna bolesti, pfi zatézi nastava
bolest dolnich koncetin, po pfekroceni této hranice mulze nasledovat pad, nebo unava
pretrvavajici 1 n¢kolik nasledujicich dni, pfi chizi po Spickach subjektivné pocitovana veEtsi
mira stability nez pfi chlzi po patach, chlize s inicidlnim nakrokem na patu je pro pacienta
nekomfortni a nestabilni. Jako nejvétsi problém udava snizeny prah unavitelnosti. Pacient by si

pral ujit vétsi vzdalenost bez nutnosti odpocinku.

Kineziologicky rozbor

Aspekéni vySetieni:
- Somatotyp: endomorf
- Klze: barva fyziologicka, bez cyandzy, ikteru, hematomi
- Dychani: pravidelné, fyziologicka frekvence, prevlada abdominalni dychani
- Hodnoceni postury:
Zptedu: - otlaky na dorzalni strané prstii u nohou, hypotrofie predni skupiny svali
stehna, pupik taZen k pravému
hornimu kvadrantu, leva taile rozevien&jsi neZ prava, pravé rameno vys nez
levé
Zboku: - rekurvace kolennich klubi, zvétSena bederni lordoza, zvétSena hrudni
kyf6za, protrakce ramen, predsunuté drzeni hlavy

Zezad: - pseudohypertrofie lytek, hypotrofie glutedlnich svalli, scapulae alatae

Palpacni vySetieni:
Kuze: v oblasti DKK palpacné nebolestiva, teplota a potivost fyziologicka, bez HAZ
Svaly: tonus svalstva hornich koncetin a trupu fyziologicky, svalstvo stehen a panve

hypotonické, pseudohypertrofie lytek
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Antropometrie:

Vyska: 164 cm

Vaha: 65 kg

BMI: 24,17 (horni hranice normy)

Délky hornich i dolnich koncetin je symetrické. Obvody hornich koncetin jsou také symetrické.
Obvod stehna pravé dolni koncetiny je o 2 cm vétsi, nez obvod stehna levé dolni koncetiny
Obvod lytka pravé dolni koncetiny je o 1 cm vétsi nez obvod lytka levé dolni koncetiny.

Goniometrie:

Rozsahy pohybu jsou kromé kycelniho kloubu fyziologické. V obou kycelnich kloubech je

omezena zejména flexe — aktivni 1 pasivni. Goniometrické méfeni viz ptiloha ¢. 1.

Svalova sila:

Vzhledem k zvySené unavitelnosti a narocnosti zmén poloh téla pro pacienta, byla svalova
sila hornich koncetin a trupu vySetiena jen orientacn¢.

- vySetteni sily stisku pravé 1 levé ruky je orientacné€ na stupni 5

- svalova sila hornich koncetin je orientané na stupni 5

- svalova sila trupu je orientacné na stupni 3 — 4

- pii vySetieni flexe kycelniho kloubu pacient pottebuje dopomoc se zahdjenim pohybu,
zbytek rozsahu pohybu dokaze dokoncit sam

(stupent 5 - 100 % svalové sily, stupeii 4 - 75 % svalové sily, stupeit 3 - 50 % svalové sily)

VySetieni svalové sily dle Jandy:

U pacienta bilateradln¢ dominuje sniZeni svalové sily zejména v oblasti piedni skupiny svalll
stehna, adduktordi, abduktori a rotatori kycelniho kloubu. Méfeni svalové sily

viz ptiloha €. 2.
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VySetieni svalového zkraceni:

Testovani zkracenych svalu dle Jandy: - m. gastrocnemius 1. sin. - 2
- m. soleus sin. — 2
- hamstringy bilat. — 2
- adduktory — 1
- m. iliopsoas - 1
- paravertebralni zadové svaly - 2

- mm. pectorales — 1

Zakladni neurologické vySetieni:

- pacient lucidni, orientovany

- bez fatické poruchy ¢i dysartrie

- zorné pole bez vypadku

- bulby ve stiednim postaveni, volné plynule pohyblivé vS§emi sméry, izokorie, bez nystagmu
a diplopie

- hybnost obli¢eje bez omezeni, symetricka

- plazi jazyk stfedem, beze zmén trofiky a bez fascikulaci

- vySetfeni spasticity a rigidity HKK negativni

- bicipitovy a tricipitovy reflex symetricky vybavny

- Dufourtv pfiznak negativni

- Mingazziniho pfiznak pozitivni

- taxe prst — nos: u obou HKK pohyb s mirnym tremorem v celém rozsahu pohybu
- vySetteni spasticity a rigidity DKK negativni

- Patelarni a medioplantarni reflex oboustranné nevybavny

- Babinského ptiznak negativni

- taktilni ¢iti bez vypadku

- Rombergova zkouska negativni
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VySetieni mobility:

Pacient samostatné zvlada presuny po celém domé, cestu do Skoly a ze Skoly (cca 2 km).
voziku. Chiizi do schodii i ze schody zvlada samostatné s ptisunem, musi se ptidrzovat zabradli.
Vertikalizace z lehu do sedu pro pacienta neptfedstavuje problém. Vertikalizaci z lehu, nebo
sedu do stoje provadi pro sebe typickym stereotypem pie klek na kolenou a vzepienim se o
oporu. Z polohy ve stoje do lehu ptechézi také stereotypem pies klek s oporou. Pti pokusu o
diep pacient provede maximalni flexi v kycelnich a kolennich kloubech cca 20 stupiiti. Pokud

by provedl flexi vétsiho rozsahu, dolni koncetiny by vahu téla neudrzely. Stabilita je snizena.

Vysetieni stoje:

Stoj o $irsi bazi. Pfi stoji spatném mirné titubace, které nejsou zvyraznény béhem zavieni oci
(Romberglv test negativni). Stoj na jedné noze neni mozny z diivodu neudrzeni stability. Pti

tandemovém stoji vyrazné titubace.

Vysetieni chuize:

Pacient zvlada chlizi do vzdélenosti 2 km samostatné, bez kompenza¢nich pomiicek. Ma
atypicky stereotyp chiize po Spickach. Inicialni kontakt nohy ve stojné fazi chlize neni pies patu,
ale pres Spicku. Béhem stojné faze chize nedojde k uplnému kontaktu plosky nohy
s podloZkou. Chtizi s inicidlnim kontaktem pies patu pacient zvladne, ale subjektivné ji vnima
jako nekomfortni a méné stabilni nez chiizi po Spickach. Délka kroku symetrickd, chiize je
rytmickd, tempo je pfimétené. Pti chlizi dochdzi k synkinézdm hornich koncetin, které jsou
vyrazngj$i pii snaze o chilizi po patach, nebo pfi snaze o rychlejsi tempo. Chizi po schodech
pacient provadi bez stfidani dolnich koncetin (nakroceni pravou dolni koncetinou) s oporou o

zabradli.
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ADL: - Pacient samostatn¢ zvlada vSechny pADL i1 iADL. Po domé se pohybuje bez
samostatné, ale za dohledu rodi¢t z divodu zvyseného rizika padu. Pfesuny do Skoly a ze Skoly
zvlada samostatné¢ bez kompenzacnich pomucek, pii presunech delsi vzdalenosti, nebo
narocného terénu vyuziva odleh¢eny mechanicky vozik, bud’ za pomoci druhé osoby, nebo jej
ovlada sam. Jemnd motorika zhorSena v disledku tremoru aker hornich koncetin. Hodnoceni

sobéstacnosti v ADL podle Barthel indexu 100 bodd.
Funk¢ni testovani:

6 minutovy test chtize — 298 m
Hammersmith Functional Motor Scale — 54

Barthel index — 100

Branicni test — odchylky: témet bez aktivace dorzolaterdlni ¢asti bfisni stény, kyfotizace Thp,
souhyby ramen a lopatek
Test extenze — odchylky: antevrezte panve, hyperlordéza Lp, kyfotizace Thp, konvexni

vyklenuti lateralni ¢asti bficha, vyrazna aktivace glutealnich svalii a hamstringti

3.3.2 Zavér vstupniho vySetieni

Pacient se Spindlni svalovou atrofii III. typu diagnostikovanou v roce 2015 1é€eny od roku 2019
lékem Spinraza. V klinickém obraze pacienta dominuje snizeni svalové sily v oblasti pfedni
skupiny svall stehna, atypicky stereotyp chtize, chlize po schodech s pfisunem dolnich
koncetin, snizena stabilita a tremor aker hornich koncetin. Pacient dokaze stat cca 10 minut bez
opory. Sila svalt trupu a hornich koncetin je orientacné fyziologicka. Rozsahy pohybu jsou
kromé kycelniho kloubu fyziologické. Vyrazné€ zkracené jsou svaly zadni skupiny stehna a m.
triceps surae. Pacient je samostatny ve vSech pADL i 1ADL, pfi pfesunech po domé i do Skoly

a ze Skoly.
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3.3.3 Priibéh terapii

Stanoveni cilu fyzioterapie:

Kratkodobé cile:

- zvysit svalovou silu predni skupiny stehna
- zvetSit ROM kycelniho kloubu

- udrzeni ROM ostatnich kloubu

- posileni HSSP

- zlepSenti stability

- prevence svalového zkraceni

Dlouhodoby cil:
- zlepSeni celkové kondice a vytrvalosti

- udrzet pacienta co nejdéle schopného samostatné chiize bez kompenzacnich pomiicek

Plan terapie:

Kratkodoby plan:

- aktivni cvi¢eni zaméfené na posileni svalll dolnich koncetin, zejména ptedni skupiny svali
stehna

- pasivni protahovani zadni skupiny svalli stehna a m. triceps surae

- aktivace hlubokého stabiliza¢niho systému

- nacvik koordinace a stability

- aerobni cviceni s ucelem udrzeni kondice

- edukace pacienta a rodiny

Dlouhodoby plan:

- streCink celého t€la s icelem udrzet ROM vsech kloubti a prevence svalového zkraceni
- aktivni posilovani svalli dolnich koncetin

- aktivni posilovani svalll hornich koncetin a trupu

- aktivni posilovani hlubokého stabilizacniho systému

- aerobni cviceni s ucelem zlepSeni celkové kondice a vytrvalosti

- zatazeni pravidelného kondi¢niho a posilovaciho cviceni do Zivota pacienta
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Navrh terapie:

- streCink celého téla s icelem udrzet ROM vsech kloubt a prevence svalového zkraceni
- aktivni posilovani DKK, HKK a trupu

- PNF: - dolnich koncetin za ucelem zvétSeni ROM v kyc€elnim kloubu a posileni svalt
dolnich koncetin

- Bobath koncept: — vyuziti placingu trupu a balanc¢nich cviceni za Gcelem nacviku stability a
koordinace

- DNS: - aktivace a posileni hlubokého stabiliza¢niho systému

- aerobni cviceni — jizda na rotopedu

- autoterapie — streCink zaméfeny na hamstringy, paravertebralni a pektoralni svaly,

m. triceps surae a m. iliopsoas

- edukace rodicl jak dopomahat pfi aktivnim posilovani DKK, HKK a trupu

Pribéh terapii:

1. Terapie — 22.10.2021

Seznameni s pacientem a jeho rodinou. Odbér anamnézy, vstupni kineziologicky rozbor a
provedeni funkéniho testovani — Hammersmith Functional Motor Scale. Konzultace cilli terapie

s pacientem a jeho rodinou.
2. Terapie — 28.10.2021

Provedeni 6 minutového testu chlize. Pasivni protaZzeni m. Triceps Surae a Hamstringt.
Balan¢ni cviceni a placingu trupu podle Bobath konceptu. Zatazeni 1. cviku na posileni

mezilopatkovych svalil s vyuZitim Thera bandu 10 — 15x, 3 série)
3. Terapie — 5.11.2021

Pasivni protazeni m. Triceps Surae, Hamstringli, m. Iliopsoas a m. Pectoralis (edukace jak
samostatné m. Pectoralis protahovat). Aktivace plosky nohy. Balan¢ni cvieni na balancni
podlozce. Aktivni posilovani s dopomoci svalli DKK (kombinace koncentrické a excentrické
kontrakce). Pasivni pohyby do plného rozsahu flexe v kycelnim kloubu v kombinaci
s excentrickou kontrakci flexorti kycle. Edukace rodi¢t jak provadét protazeni zkracenych

svald.
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4. Terapie — 12.11.2021

Poloha 3. mési¢niho ditéte z konceptu DNS (opora DKK o gymnasticky mi¢) — nacvik
lokalizovaného abdominalniho dychéani, aktivace HSSP, nacvik dechové vlny. Pasivni
protazeni m. triceps surae, hamstringii a m. iliopsoas. Placing trupu podle Bobath konceptu.
Aktivni posilovani s dopomoci svali DKK (kombinace koncentrické a excentrické kontrakce).
Pasivni pohyby do pIného rozsahu flexe v kycelnim kloubu v kombinaci s excentrickou
kontrakci flexort kycle. Edukace rodica jak provést dopomoc pii aktivnim posilovani svali

DKK a jak provadét pasivni flexi v kycelnim kloubu.

5. Terapie — 19.11.2021

Pasivni protazeni m. triceps surae, hamstringli a m. iliopsoas. Stabilizac¢ni cviceni, kdy se
pacient nesmi vychylit v diagonalnim sméru. Aktivni posilovani s dopomoci svali DKK
(kombinace koncentrické a excentrické kontrakce). Pasivni pohyby do plného rozsahu flexe
v ky€elnim kloubu v kombinaci s excentrickou kontrakci flexort kycle. Jizda na rotopedu — 2,3

km. Po jizdé na rotopedu pacient zacal pocit'ovat vyraznou tnavu a bolest lytkovych svalt.
6. Terapie — 26.11. 2021

Pasivni protaZeni m. triceps surae, hamstringli a m. iliopsoas. Aktivni posilovani s dopomoci
svali DKK (kombinace koncentrické a excentrické kontrakce). Pasivni pohyby do plného
rozsahu flexe v kycelnim kloubu v kombinaci s excentrickou kontrakci flexort kycle. PNF
panve — 1. flek¢ni a 1. extencni diagondla. PNF DKK - 1. flek¢ni a 1. exten¢ni diagonala.
Balanc¢ni cvic¢eni na balancni podloZce a gymnastickém mic¢i. Shrnuti zasad jak pacientovi

dopomabhat pfi aktivnim cviceni a pasivnich pohybech.
7. Terapie — 3.12.2021

Vystupni vysetieni a kineziologicky rozbor
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3.3.4 Vystupni vySetieni

Obj.: - Pacient je pfi védomi, orientovany osobou, ¢asem i mistem, komunikuje a
spolupracuje.
Subj.: - Pacient se citi dobfe, nepocit’uje inavu, ale stale pretrvava zvysena unavitelnost pfi

statické i dynamické zatézi (stoj, chiize).

Kineziologicky rozbor

Aspekéni vySetieni:
- Somatotyp: endomorf
- Kiize: barva fyziologicka, bez cyandzy, ikteru, hematomut
- Dychéni: pravidelné, fyziologicka frekvence, pfevladd abdominalni dychani
- Hodnoceni postury:
Zptedu: - otlaky na dorzalni strané prstii u nohou, hypotrofie predni skupiny svali
stehna, pupik tazen k pravému
hornimu kvadrantu, leva taile rozevien&jsi neZ prava, pravé rameno vys nez
levé
Zboku: - rekurvace kolennich klubii, zvétSena bederni lordéza, zvétSena hrudni
kyfo6za, protrakce ramen, predsunuté drZeni hlavy

Zezad: - pseudohypertrofie 1ytek, hypotrofie glutealnich svalti, scapulae alatae,

Palpacni vySetieni:
Kuze: v oblasti DKK palpacné nebolestiva, teplota a potivost fyziologicka, bez HAZ
Svaly: tonus svalstva hornich koncetin a trupu fyziologicky, svalstvo stehen a panve

hypotonické, pseudohypertrofie 1ytek

Antropometrie:

Vyska: 164 cm

Viaha: 65 kg

BMI: 24,17 (horni hranice normy)

Délka hornich i dolnich koncetin je symetrickd. Obvody hornich koncetin jsou také symetrické.
Obvod stehna PDK je o 2 cm vétsi nez obvod stehna LDK. Obvod Iytka PDK je o 1 cm vétsi
nez obvod lytka LDK.
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Goniometrie:

ROM ve vsech kloubech jsou shodné s ROM zmétenych pii vstupnim vysetieni.

Svalova sila:

Vzhledem k zvySené unavitelnosti a narocnosti zmén poloh téla pro pacienta, byla svalova
sila hornich koncetin a trupu vysetiena jen orientacne.

- vySetieni sily stisku pravé i levé ruky je orientacné na stupni 5

- svalova sila hornich koncetin je orientacné na stupni 5

- svalova sila trupu je orienta¢né na stupni 3 — 4

- pti vysetieni flexe kycelniho kloubu pacient potiebuje dopomoc se zahdjenim pohybu,
zbytek rozsahu pohybu dokaze dokoncit sdm

- svalova sila DKK je shodna se svalovou silou zjisténou béhem vstupniho vySetfeni

(stupen 5 - 100 % svalové sily, stupeni 4 - 75 % svalové sily, stupent 3 - 50 % svalové sily)

Vyseti‘eni svalového zkraceni:
Testovani zkracenych svald dle Jandy: - m. gastrocnemius 1. sin. - 1
- m. soleus sin. — 1
- hamstringy bilat. — 2
- adduktory — 1
- m. iliopsoas - 1
- paravertebralni zadové svaly - 2

- mm. pectorales — 1

Zakladni neurologické vySetieni:

- pacient lucidni, orientovany

- bez fatické poruchy ¢i dysartrie

- zorné pole bez vypadku

- bulby ve stiednim postaveni, volné plynule pohyblivé v§emi sméry, izokorie, bez nystagmu
a diplopie

- hybnost obli¢eje bez omezeni, symetricka
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- plazi jazyk stiedem, beze zmén trofiky a bez fascikulaci

- vySetieni spasticity a rigidity HKK negativni

- bicipitovy a tricipitovy reflex symetricky vybavny

- Dufourtv pfiznak negativni

- Mingazziniho pfiznak pozitivni

- taxe prst — nos: u obou HKK pohyb s mirnym tremorem v celém rozsahu pohybu
- vySetieni spasticity a rigidity DKK negativni

- Patelarni a medioplantarni reflex oboustranné nevybavny

- Babinského ptiznak negativni

- taktilni Citi bez vypadku

- Rombergova zkouska negativni

VySetieni mobility:

Pacient samostatné zvlada pfesuny po celém domé, cestu do Skoly a ze Skoly (cca 2 km).
voziku. Chiizi do schodi i ze schody zvlada samostatné s ptisunem, musi se ptidrzovat zabradli.
Vertikalizace z lehu do sedu pro pacienta neptfedstavuje problém. Vertikalizaci z lehu, nebo
sedu do stoje provadi pro sebe typickym stereotypem pie klek na kolenou a vzeptenim se o
oporu. Z polohy ve stoje do lehu ptechézi také stereotypem pies klek s oporou. Pti pokusu o
drep pacient provede maximalni flexi v ky€elnich a kolennich kloubech cca 20 stupnit. Pokud

by provedl flexi vétsiho rozsahu, dolni koncetiny by véhu téla neudrzely. Stabilita je sniZzena.
VySetreni stoje:

Stoj o Sirsi bazi. Pti stoji spatném mirné titubace, které nejsou zvyraznény béhem zavieni oci
(Rombergtiv test negativni). Stoj na jedné noze neni mozny z diivodu neudrZeni stability. Pfi

tandemovém stoji vyrazné titubace.

Vysetieni chiize:
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Pacient zvlada chiizi do vzdalenosti 2 km samostatné, bez kompenzacnich pomiicek. Ma
atypicky stereotyp chtize po Spickach. Inicidlni kontakt nohy ve stojné fazi chtize neni ptes patu,
ale pres Spicku. Bc¢hem stojné faze chize nedojde k Uplnému kontaktu plosky nohy
s podlozkou. Chtizi s inicidlnim kontaktem pies patu pacient zvladne, ale subjektivné ji vnima
jako nekomfortni a mén¢ stabilni nez chtizi po Spickach. Délka kroku symetricka, chize je
rytmickd, tempo je pfimétené. Pfi chlzi dochazi k synkinézdm hornich koncetin, které jsou
vyrazné€jsi pti snaze o chlizi po patdch, nebo pfi snaze o rychlejsi tempo. Chiizi po schodech
pacient provadi bez stfidani dolnich koncetin (nakroceni pravou dolni koncetinou) s oporou o

zabradli.

ADL: - Pacient samostatné zvladd vSechny pADL i iADL. Po domé¢ se pohybuje bez
samostatné, ale za dohledu rodi¢ti z divodu zvyseného rizika padu. Pfesuny do Skoly a ze Skoly
zvladd samostatné bez kompenzaénich pomucek, pfi presunech del§i vzdalenosti, nebo
naroc¢ného terénu vyuziva odlehé¢eny mechanicky vozik, bud’ za pomoci druhé osoby, nebo jej
ovlada sadm. Jemna motorika zhorSena v disledku tremoru aker hornich koncetin. Hodnoceni

sobéstacnosti v ADL podle Barthel indexu 100 bodd.

Funk¢ni testovani:

6 minutovy test chtize — 303 m
Hammersmith Functional Motor Scale — 54

Barthel index — 100

Branicni test — odchylky: mirna aktivace dorzolateralni ¢asti bfi$ni stény, kyfotizace Thp,
souhyby ramen a lopatek

Test extenze — odchylky: mirngjsi antevrezte panve, lehce zvétSend lordéza Lp, kyfotizace
Thp, konvexni vyklenuti laterdlni ¢asti bficha, stale pretrvava aktivace glutealnich svalt a

Hamstringt.

47



3.3.5 Zavér vystupniho vySetieni

Pacientovi bylo v roce 2015 neurologem diagnostikovano onemocnéni Spinalni svalova
atrofie III. typu. Od roku 2019 mu je v ctyfmésicnich cyklech intratekalné aplikovana Spinraza
(posledni aplikace v prosinci 2021). V klinickém obraze pacienta dominuje snizeni svalové sily
v oblasti predni skupiny svali stehna, atypicky stereotyp chtize po Spickach, chiize po schodech
s pfisunem dolnich koncetin, sniZzena stabilita stoje 1 chlize a tremor aker hornich koncetin.
Sila svalll trupu a hornich koncetin je orientacné fyziologickd. Rozsahy pohybu jsou kromé
kycelniho kloubu fyziologické. Vyrazné zkracené jsou svaly zadni skupiny stehna a M. Triceps
surae. Patelarni a medioplantarni reflexy jsou oboustranné nevybavné. V oblasti ADL je pacient
plné€ sobéstacny. Stabilita stoje je sniZena, aby byl stoj stabilni, musi pacient stat o $ir$i bazi.
Pacient vydrzi bez tinavy stat cca 10 minut. Chtizi do vzdélenosti 2 km zvlada samostatné, bez
kompenzacnich pomticek. Pfi chtizi dochdzi k synkinézdm hornich koncetin, které jsou
vyrazngj$i pii snaze o chlizi po patach, nebo pfi snaze o rychlejsi tempo. Chlizi po schodech
pacient provadi bez stiidani dolnich koncetin (nakroceni pravou dolni koncetinou) s oporou o
vozik. Ve funkénim testovani doSlo k zlepSeni pii 6 minutovém testu chlize o 11 m. Pfi
brani¢nim testu byla pozorovatelna mirna aktivita dorzolateralni ¢asti bfisni stény. Pfi testu

extenze nedochézelo k tak vyrazné anteverzi panve jako pfi vstupnim vysSetfeni.

Porovnani vysledkii funkéniho testovani béhem vstupniho a vystupniho vySetfeni

viz pfiloha €. 3.

Necekala jsem, Ze by u pacienta doslo ke zlepseni funkéniho stavu. Jako pozitivni efekt
terapie se u pacientil se SMA hodnoti stabilizace zdravotniho stavu bez progrese onemocnéni.
Z vysledkt funkcniho testovani by se mohlo zdat, Zze u pacienta doslo k urcitému zlepSeni.
Pacient uSel v 6ti minutovém testu chlize o 5 metrl vice. Toto zlepSeni je bohuzel jen relativni.
Pfi testovani velmi zalezi na aktualnim stavu pacienta a tnavé. Urcité odchylky, jak ve smyslu
zlepseni, tak ve smyslu zhorseni, jsou béhem pravidelného testovani bézné. Jako pozitivni vSak

hodnotim to, Ze u pacienta doslo ke zlepSeni aktivace branice pti branicnim testu.
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3.4 Kazuistika ¢. 2

Pacient: - chlapec, rok narozeni 2010

Diagnéza: G12 — Spinalni svalova atrofie

Anamnéza:
RO: - matka: ro¢. 1980 zdrava, otec: roC. 1976 zdravy, oba rodice zdravi pfenaseci genu pro
SMA, sestra: ro€¢. 2008, zdrava pienaSecka genu SMA (heterozygot), sestra: 2014 zdrava
OA: - Dité z 2. fyziologické gravidity, porod spontanni, v terminu
- 2019 — abrupce radidlniho epikondylu humeru 1. dx. Po padu na kole — feSeno operacné
- 2019 — operace tiiselné kyly 1. sin
- 2014 diagnostikovana Spinalni svalova atrofie III. typu (prvni pfiznaky od dvou let
veéku — atypicky stereotyp chiize, Casté pady, nezvladal jizdu na kole), 2018 poprvé
aplikovana Spinraza
AA: - negativni
FA: - Spinraza aplikovana intratekalné jednou za 4 mésice (naposledy: leden 2022)
SA: - 74k 6. ro¢niku ZS, bydlisté v rodinném dvoupatrovém domku s obéma rodiéi a sestrami,
détsky pokoj a koupelna v druhém patie
SPA: - denné chiize cca 1 km (cesta do Skoly a domt), chiize po schodech — cca 50 schodt
denné, chiize béhem prochdzek s kamarady nékolikrat tydné, kazdy den stre€ink a aktivni
posilovani dolnich koncetin za pomoci druhé osoby

NO: Spinalni svalova atrofie III. typu

3.4.1 Vstupni vySetieni
Status praesens
Datum vysetfeni: 28.10.2021

Obj.: Pacient je pfi védomi, orientovany osobou, ¢asem 1 mistem, komunikuje a spolupracuje.

Subj.: - zvySena svalova tnava svall pletenct dolnich koncetin, pacient pfi unavé nepocituje
bolest, inavu definuje jako ,,prosté uz nemtzu®, zvlada chlizi samostatné bez kompenzacnich
pomtucek, pfi chiizi na delsi vzdalenost si musi odpocinout. Svalova sila trupu a hornich

koncetin je fyziologicka.
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Kineziologicky rozbor

Aspekeni vySetieni:
- Somatotyp: ektomorf
- Kiize: barva fyziologicka, bez cyandzy, ikteru, hematomu
- Dychani: pravidelné, fyziologicka frekvence, pfevlada abdominalni dychani
- Hodnoceni postury:
Zptedu: - zevni rotace v kycelnich kloubech (Spicky nohou vytoceny zevné), pupik
tazen k levému hornimu kvadrantu, hypotrofie piedni skupiny svald stehna,
levé rameno vyS neZ pravé
Zboku: - rekurvace kolennich kloubti, oplosténa zakiiveni patefe v sagitalni roving,
protrakéni drzeni ramennich kloubi, predsunuté drzeni hlavy
Zezad: - podkolenni a glutedlni ryhy symetrické, taile symetrické, levé rameno vys

nez prave

Palpacni vySetieni:
KuZe: v oblasti DKK palpacné nebolestiva, teplota a potivost fyziologicka, bez HAZ
Svaly: tonus svalstva hornich koncetin a trupu fyziologicky, svalstvo stehen a panve

hypotonické

Antropometrie:
Vyska: 156 cm
Viaha: 48 kg

BMI: 19,72 (norma)

Antropometrické rozméry (délky, obvody) jsou oboustranné symetrické.

Goniometrie:

Rozsahy pohybti jsou u pacienta fyziologické, kromé omezené aktivni flexe v kycelnich

kloubech. Goniometrické méteni viz ptiloha ¢. 4.
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Svalova sila:

Vzhledem k zvySené unavitelnosti a naro¢nosti zmén poloh téla pro pacienta, byla svalova
sila hornich koncetin a trupu vysetiena jen orientacn¢.

- vySetteni sily stisku pravé i levé ruky je orientacné€ na stupni 5

- svalova sila hornich koncetin je orienta¢né na stupni 5

- svalova sila trupu je orienta¢n¢ na stupni 4 - 5

- pti vysetieni flexe kycelniho kloubu pacient pottebuje dopomoc se zahdjenim pohybu,
zbytek rozsahu pohybu dokaze dokoncit sam

(stupen 5 - 100 % svalové sily, stupent 4 - 75 % svalové sily, stupeii 3 - 50 % svalové sily)

Vysetieni svalové sily dle Jandy:

U pacienta bilateralné¢ dominuje snizeni svalové sily pfedni skupiny svall stehna, adduktort,

abduktori a rotatort kyc€elnich kloubli. Méteni svalové sily viz ptiloha €. 5.

Vyseti'eni svalového zkraceni:
Testovani zkracenych svali dle Jandy: - paravertebralni zddové svaly — 2

- mm. pectorales — 1

Zikladni neurologické vysetieni:

- pacient lucidni, orientovany

- bez fatické poruchy ¢i dysartrie

- zorné pole bez vypadku

- bulby ve stiednim postaveni, volné plynule pohyblivé vS§emi sméry, izokorie, bez nystagmu
a diplopie

- hybnost obli¢eje bez omezeni, symetricka

- plazi jazyk stfedem, beze zmén trofiky a bez fascikulaci

- vySetieni spasticity a rigidity HKK negativni

- bicipitovy a tricipitovy reflex symetricky vybavny

- Dufourtiv pfiznak negativni
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- Mingazziniho pfiznak pozitivni

- taxe prst — nos: u obou HKK pohyb s mirnym tremorem v celém rozsahu pohybu
- vySetieni spasticity a rigidity DKK negativni

- Patelarni a medioplantarni reflex oboustranné nevybavny

- Babinského ptiznak negativni

- taktilni ¢iti bez vypadku

- Rombergova zkouska negativni

Vysetieni mobility:

Pacient samostatné zvlada ptesuny po celém domé, cestu do Skoly a ze Skoly (cca 1 km). Pfi
pfesunech del$i vzdalenosti je nutny odpocinek. Chtzi do schodii i ze schodl zvlada
samostatné, stfida dolni koncetiny, pokud je to mozné, ptidrzuje se zabradli, ale zvlada to 1 bez
zabradli. Vertikalizace z lehu do sedu pro pacienta neptfedstavuje problém. Vertikalizaci z lehu,
nebo sedu do stoje provadi pro sebe typickym stereotypem pies klek na kolenou a vzepienim
se o oporu. Z polohy ve stoje do lehu prechazi také stereotypem ptes klek s oporou. Pii pokusu
o dfep pacient provede maximalni flexi v kycCelnich a kolennich kloubech cca 15 stupnii. Pokud

by provedl flexi vétSiho rozsahu, dolni koncetiny by véhu téla neudrzely. Stabilita je sniZzena.
Vysetieni stoje:

Stoj o $irsi bazi. Pti stoji spatném mirné titubace, které se zavienim o¢i nezhorSuji (Rombergova
zkouska negativni). Stoj na jedné noze je mozny pouze se zevni oporou, ale je s titubacemi a

neni stabilni. Tandemovy stoj je s mirnymi titubacemi.

Vysetieni chuize:

Pacient zvlada chtizi samostatné, bez kompenzacnich pomticek. Pii chiizi na delsi vzdalenost si
potiebuje odpocinout. Pti chiizi je vyrazna zevni rotace v kyc¢elnich kloubech a zevni rotace
Spicek. Béhem Svihové faze chiize dochazi k fyziologickému odvalu plosky od podlozky. Pfi
chiizi je sniZzena flexe v kycelnich a kolennich kloubech. Béhem stojné faze je viditelna
rekurvace kolennich kloubli. Béhem chiize dochédzi k vyrazné rotaci panve. Délka kroku
symetricka, chiize je rytmicka, tempo je pfimefené. Pi snaze o rychlejsi tempo chiize dochazi

k synkinézam hornich koncetin, zvyrazni se rotace panve a dochazi k anteflexi trupu. Chiizi po
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schodech pacient provadi se stfidanim dolnich koncetin, idedln€ s oporou o zabradli, ale opora

neni nutna.

ADL: - Pacient samostatn¢ zvlada vSechny pADL i iADL. Po domé¢ se pohybuje samostatné
bez vyuziti kompenzacnich pomiicek a pomoci druhé osoby. Pfesuny do skoly a ze Skoly zvlada
samostatn¢ bez kompenzacnich pomiicek. Zvlada i1 presuny delsi vzdalenosti pokud si muize
b&hem cesty odpocinout. Jemna motorika zhorSena v dusledku tremoru aker hornich koncetin.

Hodnoceni sobéstacnosti v ADL podle Barthel indexu 100 bodu.

Funk¢ni testovani:

6 minutovy test chtize — 417 m

Hammersmith Functional Motor Scale — 60

Barthel index — 100

Branicni test — odchylky: velmi mala aktivace dorzolateralni ¢asti bfiSni stény, kyfotizace
Thp, souhyby ramen a lopatek

Test extenze — odchylky: antevrezte panve, hyperlordéza Lp, kyfotizace Thp, konvexni

vyklenuti lateralni ¢asti bficha, vyrazna aktivace glutedlnich svalli a hamstringii
3.4.2 Zavér vstupniho vySetieni

Pacient se Spindlni svalovou atrofii III. typu diagnostikovanou v roce 2014 1é¢eny od roku 2018
Iékem Spinraza. V klinickém obraze pacienta dominuje sniZeni svalové sily v oblasti pfedni
skupiny svall stehna, atypicky stereotyp chlize snizend stabilita a tremor aker hornich koncetin.
Chitizi po schodech zvlada se stfidanim dolnich koncetin. Pacient dokdze stat bez opory. Sila
svald trupu a hornich koncetin je orientacné fyziologicka. Rozsahy pohybu jsou fyziologické.
Vyrazngji jsou zkraceny paravertebralni svaly, ostatni svaly jsou bez zkraceni. Pacient je

samostatny ve vSech pADL 1 1ADL, pii pfesunech po domé¢ i do Skoly a ze Skoly.
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3.4.3 Priibéh terapii

Stanoveni cili fyzioterapie:

Kratkodobé cile:

- zvysit svalovou silu DKK, zejména ptredni skupiny stehna
- udrzeni ROM vsech kloubt

- posileni hlubokého stabiliza¢niho systému

- zlepSenti stability

- prevence svalového zkraceni

- zlepSeni stereotypu chlize

Dlouhodoby cil:

- zlepSeni celkové kondice a vytrvalosti

- zlepSeni stereotypu chtlize

- zrychleni tempa chlize bez patologickych synkinéz

- udrzet pacienta co nejdéle schopného samostatné chiize bez kompenzacnich pomiicek

Plan terapie:

Kratkodoby plan:

- aktivni cvi¢eni zaméfené na posileni svalti dolnich koncetin, zejména predni skupiny svali
stehna

- pasivni protahovani paravertebralnich svall, m. pectoralis, pfedni a zadni skupiny svall
stehna, m. triceps surae,

- aktivace HSSP

- nacvik koordinace a stability

- aerobni cviceni s ucelem udrzeni a zlepSeni kondice

- edukace pacienta a rodiny

Dlouhodoby plan:

- streCink celého téla s icelem udrzet ROM vsech kloubti a prevence svalového zkraceni
- aktivni posilovani svalll dolnich koncetin

- aktivni posilovani svalll hornich koncetin a trupu

- aktivni posilovani hlubokého stabilizacniho systému

- aerobni cviceni s tcelem zlepSeni celkové kondice a vytrvalosti
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Navrh terapie:

- Strecink celého téla s ic¢elem udrzet ROM vsech kloubti a prevence svalového zkraceni

- aktivni posilovani DKK, HKK a trupu

- PNF: - dolnich koncetin za ucelem posileni svali dolnich koncetin

- Bobath koncept: — vyuziti placingu trupu a balan¢nich cviceni za u¢elem nacviku stability a
koordinace

- DNS: - aktivace a posileni hlubokého stabiliza¢niho systému

- aerobni cviceni — jizda na rotopedu

- nacvik spravného stereotypu chiize (postupné zrychlovéni)

- v ramci autoterapie edukace pacienta a jeho rodict jak provadét aktivni posilovani a
posilovani s dopomoci, protahovani paravertebralnich svali a stabiliza¢ni cvi¢eni na balan¢ni

podlozce

Pribéh terapii:

1. Terapie — 22.10.2021

Seznameni s pacientem a jeho rodinou. Odbér anamnézy, vstupni kineziologicky rozbor a
provedeni funkéniho testovani — Hammersmith Functional Motor Scale. Konzultace cilli terapie

s pacientem a jeho rodinou.
2. Terapie — 28.10.2021

Provedeni 6 minutového testu chiize. Pasivni protaZzeni m. triceps surae, hamstringii, pfedni
skupiny svall stehna, paravertebralnich svalti a m. pectoralis. Balan¢ni cviceni a placingu trupu

podle Bobath konceptu. Balan¢ni cviceni na balan¢ni podlozce.
3. Terapie — 5.11.2021

Pasivni protaZzeni m. triceps surae, hamstringti, pfedni skupiny svalii stehna, paravertebralnich
svalll a m. pectoralis. Poloha 3. mé&si¢niho ditéte z konceptu DNS (opora DKK o gymnasticky
mic) — nacvik lokalizovaného abdominalniho dychani, aktivace HSSP, nacvik dechové viny.
Izolovany nécvik Svihové faze kroku dle Bobath konceptu. Néacvik fyziologického stereotypu

chiize v pomalém tempu. Jizda na rotopedu — 15 min.
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4. Terapie — 12.11.2021

Aktivace plosky nohy. Nacvik bridgingu. Izolovany nacvik Svihové faze kroku dle Bobath
konceptu. Nacvik fyziologického stereotypu chiize v pomalém tempu. Aktivni posilovani svalt
DKK (kombinace koncentrické a excentrické kontrakce). Stabilizacni cviceni, pii kterém se

pacient nesmi vychylit v diagonalnim sméru.
5. Terapie - 19.11.2021

Poloha 3. mési¢niho ditéte z konceptu DNS (opora DKK o gymnasticky mi¢) — nacvik
lokalizovaného abdominélniho dychani, aktivace HSSP, nacvik dechové viny. Placing trupu
dle Bobath konceptu. Aktivni posilovani svali DKK (kombinace koncentrické a excentrické
kontrakce). Balan¢ni cviceni na balanéni podlozce a  gymnastické  mici.

Jizda na rotopedu — 15 min.
6. Terapie —26.11.2021

Aktivace plosky nohy. Nacvik bridgingu. PNF panve a DKK — 1. flekéni a 1. exten¢ni
diagonala. Balan¢ni cviceni na balan¢ni podloZzce a gymnastickém mici. Nacvik spravného

stereotypu chtlize pti rychlej§im tempu. Jizda na rotopedu — 10 min.

7. Terapie — 3.12.2021

Vystupni vysetieni a kineziologicky rozbor.
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3.4.4 Vystupni vySetieni
Obj.: - Pacient je pii védomi, orientovany osobou, ¢asem i mistem, komunikuje a
spolupracuje.

Subj.: - Pacient se citi dobfe, nepocit'uje unavu, bolest neguje.

Kineziologicky rozbor

Aspekéni vySetieni:
- Somatotyp: ektomorf
- Kiize: barva fyziologicka, bez cyandzy, ikteru, hematomut
- Dychéni: pravidelné, fyziologicka frekvence, pfevladd abdomindalni dychani
- Hodnoceni postury:
Zptedu: - zevni rotace v kycelnich kloubech (Spicky nohou vytoceny zevné), pupik
tazen k levému hornimu kvadrantu, hypotrofie pfedni skupiny svala stehna,
levé rameno vyS neZ pravé
Zboku: - rekurvace kolennich kloubti, oplosténa zakfiveni patefe v sagitalni roving,
protrakéni drzeni ramennich kloubi, pfedsunuté drzeni hlavy
Zezad: - podkolenni a glutealni ryhy symetrické, taile symetrické, levé rameno vys

nez praveé

Palpacni vySetieni:
KuZe: v oblasti DKK palpacné nebolestiva, teplota a potivost fyziologicka, bez HAZ
Svaly: tonus svalstva hornich koncetin a trupu fyziologicky, svalstvo stehen a panve

hypotonické
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Antropometrie:
Vyska: 156 cm
Viaha: 48 kg

BMI: 19,72 (norma)

Antropometrické rozméry (délky, obvody) jsou oboustranné symetrické.

Goniometrie:

ROM ve vsech kloubech jsou shodné s ROM zmétenych pfi vstupnim vysSetieni.

Svalova sila:

Vzhledem k zvySené unavitelnosti a narocnosti zmén poloh téla pro pacienta, byla svalova
sila hornich koncetin a trupu vysetiena jen orientacne.

- vySetfeni sily stisku pravé i levé ruky je orientacné na stupni 5

- svalova sila hornich koncetin je orienta¢né€ na stupni 5

- svalova sila trupu je orienta¢né na stupni 4 - 5

- pti vySetieni flexe kycelniho kloubu pacient potfebuje dopomoc se zahajenim pohybu,
zbytek rozsahu pohybu dokaZe dokoncit sdm

(stupeni 5 - 100 % svalové sily, stupeni 4 - 75 % svalové sily, stupen 3 - 50 % svalové sily)

- svalova sila DKK je shodna se svalovou silou zjiSténou béhem vstupniho vySetfeni

VySetieni svalového zkraceni:

Testovani zkracenych svalt dle Jandy: - paravertebralni zaddové svaly - 2

- mm. pectorales — 1
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Ziakladni neurologické vySetieni:

- pacient lucidni, orientovany

- bez fatické poruchy ¢i dysartrie

- zorné pole bez vypadku

- bulby ve stiednim postaveni, volné plynule pohyblivé vSemi sméry, izokorie, bez nystagmu
a diplopie

- hybnost obli¢eje bez omezeni, symetricka

- plazi jazyk stiedem, beze zmén trofiky a bez fascikulaci

- vySetfeni spasticity a rigidity HKK negativni

- bicipitovy a tricipitovy reflex symetricky vybavny

- Dufourtv ptiznak negativni

- taxe prst — nos: u obou HKK pohyb s mirnym tremorem v celém rozsahu pohybu
- vySetfeni spasticity a rigidity DKK negativni

- Patelarni a medioplantarni reflex oboustranné nevybavny

- Babinského ptiznak negativni

- taktilni ¢iti bez vypadku

- Rombergova zkouska negativni

Vysetieni mobility:

Pacient samostatné zvlada pfesuny po celém domé, cestu do Skoly a ze Skoly (cca 1 km). Pfi
presunech delsi vzdalenosti je nutny odpocinek. Chtzi do schodii i ze schodi zvlada
samostatng, stfida dolni koncetiny, pokud je to mozné, piidrzuje se zabradli, ale zvlada to i bez
zéabradli. Vertikalizace z lehu do sedu pro pacienta nepfedstavuje problém. Vertikalizaci z lehu,
nebo sedu do stoje provadi pro sebe typickym stereotypem pies klek na kolenou a vzepienim
se o oporu. Z polohy ve stoje do lehu ptechazi také stereotypem pies klek s oporou. Pii pokusu
o diep pacient provede maximalni flexi v kycelnich a kolennich kloubech cca 15 stupiii. Pokud

by provedl flexi vétsiho rozsahu, dolni koncetiny by véhu téla neudrzely. Stabilita je snizena.
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VySetieni stoje:

Stoj o Sirsi bazi. Pii stoji spatném mirné titubace, které se zavienim o¢i nezhorsuji (Rombergova
zkouska negativni). Stoj na jedné noze je mozny pouze se zevni oporou, ale je s titubacemi a

neni stabilni. Tandemovy stoj je s mirnymi titubacemi.

Vyseti‘eni chuize:

Pacient zvlada chiizi samostatné€, bez kompenzacnich pomucek. Pti chiizi na delsi vzdalenost si
potifebuje odpocinout. Pti chlizi stéle pretrvava zevni rotace v kycelnich kloubech a zevni rotace
Spicek. Pokud se pacient soustiedi, Spicky béhem chilize smétuji dopfedu. Béhem Svihové faze
chiize dochézi k fyziologickému odvalu plosky od podlozky. Pfi chtzi je snizena flexe
v ky¢elnich a kolennich kloubech. Béhem stojné faze je viditelna rekurvace kolennich kloubi.
Béhem chiize stale dochazi k vyrazné rotaci panve. Délka kroku symetricka, chiize je rytmicka,
tempo je primefené. Pti snaze o rychlejsi tempo chiize dochdzi k synkinézdm hornich koncetin,
zvyrazni se rotace panve a dochéazi k anteflexi trupu. Chtizi po schodech pacient provadi se

sttidanim dolnich koncetin, idealn€ s oporou o zabradli, ale opora neni nutna.

ADL: - Pacient samostatn¢ zvlada vSechny pADL 1 iADL. po domé¢ se pohybuje samostatn¢
bez vyuziti kompenzacnich pomiicek a pomoci druhé osoby. Piesuny do skoly a ze Skoly zvlada
samostatné bez kompenzacnich pomticek. Zvlada i presuny del§i vzdalenosti pokud si mize
behem cesty odpocinout. Jemna motorika zhorSena v dusledku tremoru aker hornich koncetin.

Hodnoceni sobéstacnosti v ADL podle Barthel indexu 100 bod.
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Funk¢éni testovani:

6 minutovy test chtize — 428 m

Hammersmith Functional Motor Scale — 60

Barthel index — 100

Brani¢ni test — odchylky: vyraznéjsi aktivace dorzolateralni ¢asti biisni stény, mirnéjsi
kyfotizace Thp, souhyby ramen a lopatek

Test extenze — odchylky: mirnéjsi antevrezte panve, mirné€jsi lordoza Lp, kyfotizace Thp,

konvexni vyklenuti lateralni ¢asti bficha, pretrvava aktivace glutealnich svalti a hamstringi
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3.4.5 Zavér vystupniho vySetieni

Pacientovi byla v roce 2014 diagnostikovana Spinalni svalova atrofie III. typu. Lécba
Spinrazou byla zahdjena vroce 2018. Posledni aplikace probéhla vlednu 2022.
V klinickém obraze pacienta dominuje snizeni svalové sily v oblasti piedni skupiny svali
stehna, atypicky stereotyp chlize sniZzena stabilita a tremor aker hornich koncetin.
Sila svali trupu a hornich koncetin je orientaén¢ fyziologickd. Rozsahy pohybu jsou
fyziologické. Vyraznéji jsou zkraceny paravertebralni svaly, ostatni svaly jsou bez zkraceni.
V oblasti ADL je pacient pln€ sobéstacny. Stabilita stoje a chiize je sniZzena. Stoj o §irsi bazi je
stabilni. Béhem stoje na jedné noze s oporou a tandemovém stoji dochazi k titubacim. Pacient
zvlada chiizi samostatné, bez kompenzacnich pomticek. Pii chlzi na delsi vzdalenost si
potfebuje odpocinout. Pfi chiizi stale pretrvava zevni rotace v kycelnich kloubech. Pokud se
pacient soustiedi, $picky béhem chiize smétuji dopiedu. Stale dochézi k vyrazné rotaci panve.
Pti snaze o rychlejsi tempo chlize dochézi k synkinézadm hornich konéetin, zvyrazni se rotace
panve a dochazi k anteflexi trupu. Pacient samostatné zvlada ptesuny po celém domé, cestu do
Skoly a ze Skoly (cca 1 km). Pfi pfesunech delsi vzdalenosti je nutny odpocinek. Chizi do
schodii i ze schodl zvlada samostatné, stiida dolni koncetiny, pokud je to mozné, ptidrzuje se
zabradli, ale zvlada to 1 bez zdbradli. Ve funkénim testovani doslo k zlepSeni pfi 6 minutovém
testu chlize o 6 m. Pfi brani¢nim testu byla pozorovatelna zvySena aktivita dorzolateralni ¢asti
biisni stény. Pti testu extenze nedochdzelo k tak vyrazné anteverzi panve a lordotizaci Lp jako

pfi vstupnim vysetieni.

Porovnani vysledkii funkéniho testovani béhem vstupniho a vystupniho vySetfeni

viz pfiloha €. 6

Necekala jsem, ze by u pacienta doslo ke zlepsSeni funk¢niho stavu. Jako pozitivni efekt
terapie se u pacientil se SMA hodnoti stabilizace zdravotniho stavu bez progrese onemocnéni.
Z vysledki funkéniho testovani by se mohlo zdat, Ze u pacienta doSlo k ur¢itému zlepSeni.
Pacient usel v 6ti minutovém testu chlize o 11 metri vice. Toto zlepSeni je bohuZel jen relativni.
Pfi testovani velmi zalezi na aktualnim stavu pacienta a unavé. Urcité odchylky, jak ve smyslu
zlepseni, tak ve smyslu zhorseni, jsou béhem pravidelného testovani bézné. Jako pozitivni vSak

hodnotim to, Ze u pacienta doslo ke zlepSeni aktivace branice pfi brani¢nim testu.
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4 Diskuse

Spinalni svalovéa atrofie je heterogenni degenerativni onemocnéni postihujici alfa
motoneurony piednich rohit misnich a také motorické jadra hlavovych nervii. Z 95% se jedna
o proximalni autosomalné¢ recesivni onemocnéni zpusobené mutaci genu SMNI1 na 5q
chromosomu. SMA je vzacné onemocnéni s incidenci 1:6 — 10000 novorozenct. Po
Duchenové svalové dystrofii jde o druhé nejcastéjsi vrozené neuromuskuldrni onemocnéni.
V CR se kazdoro¢né predpoklada narozeni 10 déti stouto diagndézou. V roce 1991 byla
mezinarodn¢ piijata klasifikace SMA podle véku manifestace prvnich ptiznakii a nejvyssi
dosaZené motorické funkce. Pivodni klasifikace SMA zahrnovala 3 typy, pozdéji byl pfic¢lenén
typ IV pro pacienty s prvnimi pfiznaky v dospélém véku a typ O pro pacienty s prenatalnim
poc¢atkem a Umrtim béhem prvnich tydni az mésici po narozeni. 25% pacientli nelze

klasifikovat (Stanck, 2020).

V ramci jednotlivych typti SMA je Siroka variabilita, déleni jednotlivych typt je jen
orientacni.
SMA typ I je tézk4 a zaroven nejcastéjsi klinicka forma. Prvni pfiznaky se manifestuji nejcasteji
thned po narozeni, jednd se o fenotyp tzv. floppy baby. V klinickém obraze dominuje
generalizovana hypotonie, hypo az areflexie a opozdény motoricky vyvoj. Na konci prvniho
roku Zivota se objevuji potiZze s polykanim a piijmem potravy. Dé&ti nikdy nejsou schopny
samostatného sedu. 95% déti umird do 18. mésict veéku, nejcastéji v disledku respiracni
insuficience.
SMA typ II je stfedné téZka a druhd nejCastéjsi klinickd forma. Pfiznaky se manifestuji do 18.
mésice véku. V klinickém obraze dominuje symetrickd hypotonie, kterd je nejvyraznéjsi
v oblasti pletencii dolnich koncetin. Déle je pfitomna hypo aZ areflexie, déti nejsou schopny
samostatné chiize a je u nich vysoké riziko respiracni insuficience s nutnosti podpory dechu
pomoci umelé plicni ventilace. Délka zivota je zkracena, pacienti se bézn¢ dozivaji 40. dekady
veéku.
SMA typ III je lehk4 a nejméné &asta klinicka forma. Castg&ji jsou postizeni chlapci. Obtize se
objevuji po prvnim roce véku. Zavaznost fenotypu je variabilni, obecné plati, ze ¢im diive se
objevi prvni pfiznaky, tim je fenotyp t€zsi. Prvnim pfiznakem je porucha chlize, zpiisobena
progresivnim oslabenim proximalniho svalstva dolnich koncetin. Svalova slabost miize

postupné generalizovat a znemozinovat samostatnou chtizi. Doba doziti nemusi byt zkracena,

pacienti se bézn¢ dozivaji dospélosti (Haberlova, 2017).
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V roce 2004 vytvotila mezinarodni komise odborniki na SMA prohlaseni o standardu
péce o pacienty s SMA scilem zavést praktické pokyny pro klinickou péci. Vedle
farmakoterapie ma rehabilitace velmi dulezitou roli v prevenci kontraktur, udrzeni svalové sily
a rozsahu pohybu, podpote krevni cirkulace, polykani a Zzvykani. Béhem rehabilitace musi byt
posuzovéana a dokumentovéana progrese onemocnéni. Tato dokumentace piedstavuje vychozi
bod pro posuzovani pozadavku na financovani péce zdravotni pojistovnou (Vhisnumukkala,

2019).

Do roku 2016 byla SMA kauzalné nelécitelné onemocnéni. Nyni jsou registrovany 3
kauzalni 1éky. Léky nusinezren (Spinraza) a risdiplam (Evrysdi) zvySuji tvorbu SMN proteinu
modulaci transkripce mRNA genu SMN2. Musi se podévat opakované celoZivotné. Lék
onasemnogene abeparvovec (Zolgensma) nahrazuji chybéjici gen SMN1 syntetickym genem,

prenesenym do téla prostfednictvim virového vektoru.

Nusinersen je v CR hrazen zdravotni pojistovnou pro viechny typy SMA i viechny
veékové skupiny pacientd. Aplikovan je intratekdln¢ do bederni patete. Lécba Spinrazou ma
pfedem piesné urcené schéma podavani. Prvni tfi davky jsou aplikovany po 14 dnech, dalsi
davka se podava po mésici a dale se 1€k aplikuje kazdé 4 mésice. Aktualn€ je Spinrazou
celosvétové 1é¢eno 11 tisic pacientll. V Ceské republice bylo Spinrazou k 30. dubnu 2021
1éeno 103 pacientii. Aplikace Spinrazy se v CR provadi ve fakultni nemocnici v Motole, Brng,

Olomouci a v Thomayeroveé nemocnici (Hlavica, 2021).

Bezpecnost a uc¢innost Spinrazy je stale sledovana klinickymi studiemi. Nedavno vysly
dvé studie, které potvrzuji ucinnost Spinrazy i u dospélych pacientll. Prvni, némecka studie
z roku 2020, byla provedena na 173 pacientech a zahrnovala pacienty se vSemi typy SMA. Tato
studie prokazala bezpecnost a ucinnost Spinrazy. Navic u 124 pacienti doslo k pozitivnimu
efektu ve smyslu klinického zlepSeni. U valné vétSiny pacientll doslo alesponi ke stabilizaci
motorickych funkci. U pacientl s extrémné pokrocilym onemocnénim nejsou U€inky 1é¢by na
zbyvajici motorické funkce nejasné (Hagenacker, 2020). Druh4, italska studie z roku 2020, byla
provedena na 116 pacientech s II., nebo III. typem SMA s primérnym vékem 34 let. I tato
studie prokazuje U€innost a bezpecnost 1é€by Spinrazou s nejasnym efektem na zbyvajici

motorické funkce u pacientil s extrémné pokrocilym onemocnénim (Maggi, 2020).

I pres existenci kauzalnich 1ékti neni mozné symptomatické pacienty vylécit. Léky
pouze zlepSuji motorické dovednosti, zpomaluji progresi a stabilizuji zdravotni stav pacientt.

Zakladem péce o pacienty s SMA je stale 1écba symptomatickd (Haberlova, 2020). Od ledna
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2022 je v Ceské republice plo$né spusténa pilotni faze dobrovolného novorozeneckého
screeningu na SMA. Cilem tohoto programu je odhalit onemocnéni co nejdiive po narozeni
ditéte, coz umozni zahdjit v€as 1écbu jesté pied rozvojem piiznakd a tim zabranit rozvoji
onemocnéni a sekundarnich komplikaci. VySetieni se provadi z kapicky krve odebrané z paty

novorozence mezi 48. — 72. hodinou po narozeni (nsc.uzis.cz, 2022).

Rehabilitace je zakladnim kamenem péce o pacienta s SMA a méla by byt zahdjena
ihned po stanoveni diagnozy. Cilem rehabilitacni péce je podpora a udrZeni co nejvyssi miry
funkcnosti a sobéstacnosti pacienta vzhledem k jeho v€ku a potfebam. Hlavnim cilem je co
nejvyssi kvalita Zivota pacienta a jeho rodiny. Déle se rehabilitace zamétuje na rozvoj a podporu
motorickych dovednosti, zpomaleni ubytku svalové sily, zajiSténi dechového komfortu,
minimalizaci bolesti a prevenci vzniku zlomenin, kontraktur a deformit. Dosud v CR ani
zahrani¢i neexistuje studie, kterd by vymezovala druh, intenzitu, frekvenci a dobu trvani idealni
fyzické zatéze. Rehabilitacni péce je tedy symptomatickd a zaméfend na individualni potieby
konkrétniho pacienta. Béhem prace s pacientem je dilezité respektovat jeho unavitelnost
(Janska, 2020). Béhem prace s pacienty jsem vsak zjistila, Ze unava je velmi subjektivni pocit,
obzvlast’ v pripad¢ détskych pacientli. Jeden z pacientil inavu popisoval jako pocit, ze ,,uz
nemuize“, druhy pacient inavu popisoval jako bolest dolnich koncetin. Navic détsky pacient,
ktery se chce vyhnout cvicenti, vi, Ze stadi fict, Ze je unaveny. Naopak, prekroceni urcité hranice
unavy muze zpusobit vysokou fyzickou 1 psychickou tinavu béhem nésledujicich hodin az dnd.
U takto unavenych pacientd, ktefi jsou chodici, je mnohem vyssi riziko padu. Proto je dulezité,

aby terapeut poznal pacienta a jeho limity a hranice, aby mohl inavu 1épe objektivizovat.

V souvislosti s fyzickou zatézi u pacientii se Spinalni svalovou atrofii se 1ze objektivné
opfit o dvé studie. Studii z roku 2015 bylo prokazano zlepSeni svalové sily a motorickych funkeci
behem cvicebniho programu progresivniho svalového tréninku u déti s SMA typu II a III bez
nezadoucich Gc¢inkl souvisejicich s 1€cbou (Lewelt, 2015). Druhd studie z roku 2016 prokazuje,
ze dlouhodobé fyzické cviceni u mysi s SMA III. typu zvySuje dobu pireziti motoneuroni a

odolnost svalli proti oslabeni a svalové unave (Chali et al., 2016).

V roce 2002 se zacala pro hodnoceni pacientli s SMA vyuzivat Edgen Klassification,
ktera se plivodné vyuzivala pro hodnoceni pacientii s Duchenovou svalovou dystrofii. V roce
2003 se zacala vyuzivat Hammersmith Functional Motor Scale (HFMS) pro hodnoceni pacientii
s SMA typu Il a III (22 hodnocenych polozek). V roce 2017 byla tato Skala piijata v revidované
form¢. V této podobé zahrnuje 33 polozek. Kazda polozka je hodnocena 0 — 2 body, kdy 0
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znamena neschopnost testovanou polozku provést, 1 je provedeni s modifikaci a 2 znamena
provedeni polozky bez modifikace, kompenza¢nich pomticek a dopomoci druhé osoby. Cim
vyssi skore, tim jsou motorické dovednosti pacienta lepsi. Za kazdou polozku, kterou pacient
nemuze provést, se z celkového skore odecitaji 2 body. HFMS lze vyuzivat u déti od 2 — 4 let
se spolupraci rodic¢t. Zkuseny vySetfovatel dokaze nékteré polozky hodnotit ze spontanniho
motorického projevu ditéte. K hodnoceni neni tfeba specialni vybaveni, vyuziva se pouze stil
s nastavitelnou vyskou a 4 standardni schody. U pacientli od novorozeneckého véku do 4 let
s SMA typu I a II se nejCastéji vyuziva Children’s Hospital Of Philadelphia test of
Neuromuscular Disorder (CHOPN INTEND). Pro posouzeni funkce hornich koncetin u
pacientii s SMA typu II a III pti béZnych dennich ¢innostech se vyuziva Revised Upper Limb
Module (RULM). K hodnoceni chiize u pacientti s SMA typu III se vyuziva 6Minute Walk Test
(6MWT) a Timed up and Go test (Vishnumukkala, 2016, Svabova, 2020).

V Ceské republice probiha testovani détskych pacientl s diagnézou Spinalni svalova
atrofie ve Fakultni nemocnici v Motole. Testovani provadi fyzioterapeuté jednou za pul roku.
Vysledky testovani slouzi nejen k zhodnoceni funkéniho stavu pacienta, ale také k zhodnoceni

ucinnosti farmakoterapie.

V Ceské republice byla v roce 2017 zaloZena pacientské organizace SMAci, z. s., jejiz
cilem je hajit zajmy pacientli se Spindlni svalovou atrofii a jejich rodin. Tato organizace
prosazuje, podporuje a haji z4jmy pacienti se SMA. Ddle se podili na zajiSténi kvalitniho
zivota, péce a lécby téchto pacientl. Organizace poskytuje informace prostiednictvim
webovych stranek, socidlnich siti a také telefonicky 1 osobné poskytuji krizovou intervenci
pacientim se SMA a jejich rodinam. Neméné dilezité je poskytovani konzultaci a
psychologické podpory. Tato organizace také zajistuje komunikaci se zdravotnickymi
zafizenimi, poji§tovnami a dal§imi ¢eskymi i zahrani¢nimi organizacemi. SMAci, z. s. jsou
mimo jiné ¢lenem neziskové organizace SMA Europe, ktera zastfeSuje vSechny evropské

organizace pacientil se Spindlni svalovou atrofii (Hlavica, 2021).

Béhem studia literatury tykajici se Spindlni svalové atrofie jsem v Ceské, ani zahranic¢ni
literatufe nenaSla pfesné guidelines k fyzioterapii a rehabilitacni péci o tyto pacienty.
V literatufe jsou zminény jednotlivé fyzioterapeutické koncepty a metody, obecné rady a
instrukce, které lze u téchto pacientii vyuzit, ale pfesnd intenzita, frekvence, ani doba trvani
neni nikde stanovena. Terapie u téchto pacientii by méla vychazet nejen z konkrétniho typu

SMA, stadia onemocnéni, klinickych pfiznakti a sekundarnich komplikaci, ale zejména
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z individualnich potieb konkrétniho pacienta a jeho rodiny. Ceska i zahraniéni literatura se
obecné shoduje na tom, Ze je nutné respektovat unavu pacienta. To, Ze v literatufe neni
stanovena konkrétni forma rehabilitacni péce u téchto pacientli, je podle mého nazoru
podminéno tim, ze klinicky obraz Spindlni svalové atrofie je velmi variabilni, kazdy pacient ma
individualni pfiznaky v zavislosti na typu onemocnéni a véku manifestace klinickych piiznakt
a proto neni mozné drZet se obecného postupu. Navic se jedna o vzacné onemocnéni a vzhledem
k tomu, Ze je pacientl s touto diagnozo relativné malo, nejsou v popredi zajmu. To se ovsem
v soucasné dob¢ meéni diky objeveni a schvaleni G¢innych 1ékt. Fyzioterapie uz neni pouze
paliativni formou péce o tyto pacienty, nybrz mize v kombinaci s farmakoterapii a spolupraci
komplexniho tymu odborniki vyrazné ovlivnit a zlepsit funkcni stav a kvalitu zivota pacient

a jejich rodin.
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5 Zavér

Cilem mé bakalaiské prace bylo sestaveni individudlniho fyzioterapeutického postupu
u pacientd se Spindlni svalovou atrofii v détském véku. Prace obsahuje dvé kazuistiky pacientti
s ITII. typem SMA. S obéma pacienty a jejich rodi¢i jsme konzultovali, co od spoluprace se
mnou oc¢ekavaji, co vnimaji jako sva nejvétsi omezeni, a ceho by si prali docilit. Na zaklade
tohoto rozhovoru jsme si ujasnili, jaka ocekévani jsou redlnd, a spole¢né jsme si podle toho
stanovili jeden cil. Pacient ¢. 1 mél cil uyjit 1 km do $koly bez nutnosti odpocinku béhem cesty,
protoze jako problém vnimal to, Ze na né&j po cest¢ museji cekat kamaradi. Pacient €. 2 si pial
zrychlit tempo chiize, protoze jako problém vnimal pocit, ze zdrzuje kamarady, kdyz nékam
spole¢né¢ jdou. Na zaklad¢ téchto cilii jsem se béhem terapii snazila ovlivnit tyto oblasti.
S pacientem €. 1 jsme se zaméfili na zlepSeni celkové kondice a posilovani zejména svaltt DKK.
S pacientem €. 2 jsme se naopak zaméfili zejména na ovlivnéni stereotypu chiize a zrychleni
tempa bez toho, aby dochazelo k nezddoucim synkinézdm ostatnich ¢ésti t€la a na nacvik

stability. Na zaklad¢ tohoto si myslim, Ze jsem cil bakalaiské prace splnila.

Osobné¢ vidim pfinos mé prace zejména v ukdzani moznosti jak individualné ptistupovat
k praci s pacienty s touto diagndézou. Terapie, které jsem svym pacientim sestavila nelze
zobecnit a vyuzit u kazdého pacienta se SMA, ale u chodicich pacientli by mohly byt vzorem
toho, jak muizZe terapie u téchto pacientl vypadat. Véfim, Ze vzhledem k rozvoji G¢inné
farmakoterapie bude ¢im dal tim vice pacienti se SMA chodicich. Pfinosem jist¢ bude
1 teoreticka Cast, ktera vytvarti uceleny piehled informaci o diagnéze Spinalni svalova atrofie,
vcetné vysledkli studii tykajicich se tohoto onemocnéni. SMA je vzhledem k rozvoji
farmakoterapie aktudlnim tématem a spolu s rozvojem ucinné farmakologické 1écby budou

stale aktudln€j$im tématem 1 moZnosti rehabilitacni péce o tyto pacienty.
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7 Seznam zkratek

AA — alergickd anamnéza

ACBT — active cycle of brething techniques
ADL — aktivity of daily living

ATC — Armandi Therapy Clinic

BI — Barthel index

BMI — Body mass index

cm - centimetr

CNS — centralni nervovy systém

¢. — Cislo

CR — Ceska republika

DKK - dolni koncetiny

DNA — deoxyribonukleova kyselina

DNS — Dynamicka neuromuskularni stabilizace
dx. - dextri

EKG — elektrokardiografie

EMG — Elektromyografie

EU — Evropska unie

FA — farmakologick4 anamnéza

FDA - Food and Drug Administration

FN — fakultni nemocnice

HAZ — hyperalgické zona

HFMS — Hammersmith Functional Motor Scale
HFMSE - Hammersmith Functional Motor Scale Expanded
HKK - horni konéetiny

HSSP — hluboky stabiliza¢ni systém patete

Hz — Hertz

CHOP INTEND - Children’s Hospital Of Philadelphia Infant test Of Neuromuscular Disorder
1ADL — instrumental aktivity of daily living
IMT - Inspiratory muscle trainer

IP — interfalangovy

kg — kilogram

km - kilometr

1. — lateris

L-leva

LDK — leva dolni koncetina

LF UK - I€katska fakulta University Karlovy
Lp — bederni patet

m. — musculus

min. — minuta

mm. — musculi

MLPA - Multiplex Ligation — dependent Probe Amplificatio
MP — metacarpofalangovy

mRNA — mediatorova ribonukleova kyselina
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NO — nyn¢jsi onemocnéni

OA — osobni anamnéza

Obj. — objektivné

PCR — Polymerase Chain Reaction
PDK — pravé dolni koncetina

PEP — positive expiratory pressure
PNF — Proprioreceptivni neuromuskuléarni facilitace
RO —rodinna anamnéza

ROM - range of motion

RULM - Revised Upper Limb Module
SA — sociadlni anamnéza

sin. — sinistri

SMA — Spinélni svalova atrofie

SMN - Survival Motor Neuron

SPA — sportovni anamnéza

Subj. — subjektivné

Thp — hrudni patet

7S — zékladni §kola

6MWT - 6Minute Walk Test
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9 Prilohy

Priloha ¢. 1

Tabulka 3.3.1 - goniometrie (pacient ¢. 1)

aktivni ROM aktivni ROM
P ramenni kloub S35-0-180 L ramenni kloub S35-0-180
F180-0 F180-0
T40-0-130 T40-0-130
R 80—-0-80 R80-0-80
P loketni kloub S5-0-145 L loketni kloub S5-0-145
R90-0-90 R90-0-90
P zapésti S90-0-90 L zapésti S90-0-90
F20-0-50 F20-0-50
P MP klouby S10-0-90 L MP klouby S10-0-90
F10-0-10 F10-0-10
P IP klouby S0-90 L IP klouby S0-90
P ky¢elni kloub S20-0-0 L kycelni kloub S30-0-0
F35-0-10 F35-0-10
R45-0-45 R45-0-45
P kolenni kloub S0-0-130 L kolenni kloub S0-0-130
P hlezenni kloub S0-0-40 L hlezenni kloub S0-0-40
R20-0-20 R20-0-20
pasivni ROM pasivni ROM
P kycelni kloub S30-0-60 L ky¢elni kloub S30-0-60
(s extendovanym F45-0-20 (s extendovanym F45-0-20
kolenem) R45-0-45 kolenem) R45-0-45
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P ky¢elni kloub S30-0-100 L kycelni kloub S30-0-100

(s flektovanym F45-0-20 (s flektovanym F45-0-20

kolenem) R45-0-45 kolenem) R45-0-45

P kolenni kloub S0-0-140 L kolenni kloub 0-0-140

P hlezenni kloub S5-0-50 L kolenni kloub S5-0-50
R25-0-30 R25-0-30
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Priloha ¢. 2

Tabulka 3.3.2 — svalova sila (pacient ¢. 1)

prava dolni koncetina

leva dolni konc¢etina

flexe kycelniho kloubu 2 2
extenze kycelniho kloubu 3-4 3
abdukce kycelniho kloubu 3 2
addukce kycelniho kloubu 2 2
zevni rotace kycelniho kloubu | 2 2
vnitini rotace kyc¢elniho kloubu | 2 2
flexe kolene 4 4
extenze kolene 3 3
m. triceps surae 4 4
m. soleus 4 4
supinace s dorzalni flexi 4 4
supinace s plantarni flexi 4 4
plantarni pronace 4 4
flexe MP kloubt 4 4
extenze MP kloubil 4 4
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Priloha ¢é. 3

Tabulka 3.3.3 - porovnani vysledkii funkcniho testovani (pacient ¢. 1)

funk¢ni test

vstupni vySetieni

vystupni vySetieni

6MWT 298 m 303 m
HFMS 54 54
BI 100 100

braniéni test

odchylky: témét bez aktivace
dorzolateralni ¢asti bfisni stény,
kyfotizace Thp, souhyby ramen a
lopatek

odchylky: mirna aktivace
dorzolateralni ¢asti bfisni stény,
kyfotizace Thp, souhyby ramen
a lopatek

test extenze

odchylky: antevrezte panve,
hyperlordoza Lp, kyfotizace Thp,
konvexni vyklenuti lateralni ¢asti
bticha, vyrazna aktivace glutealnich
svali a Hamstringli

odchylky: mirngj$i antevrezte
panve, lehce zvétSena lordoza
Lp, kyfotizace Thp, konvexni
vyklenuti lateralni ¢asti bticha,
stale pretrvava aktivace
glutealnich svalt a Hamstringt.
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Priloha ¢. 4

Tabulka 3.4.1 — goniometrie (pacient ¢. 2)

aktivni ROM aktivni ROM
P ramenni kloub S35-0-180 L ramenni kloub S35-0-180
F180-0 F180-0
T40-0-130 T40-0-130
R80—-0-80 R80-0-80
P loketni kloub S5-0-145 L loketni kloub S5-0-145
R90-0-90 R90-0-90
P zapésti S90-0-90 L zapésti S90-0-90
F20-0-50 F20-0-50
P MP klouby S10-0-90 L MP klouby S10-0-90
F10-0-10 F10-0-10
P IP klouby S0-90 L IP klouby S0-90
P ky¢elni kloub S20-0-0 L kycelni kloub S20-0-0
F40-0-10 F40-0-10
R45-0-45 R45-0-45
P kolenni kloub S10-0-130 L kolenni kloub S10-0-130
P hlezenni kloub S10-0-50 L hlezenni kloub S10-0-50
R30-0-30 R30-0-30
pasivni ROM pasivni ROM
P kycelni kloub S30-0-280 L ky¢elni kloub S30-0-80
(s extendovanym F50-0-20 (s extendovanym F50-0-20
kolenem) R45-0-45 kolenem) R45-0-45
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P ky¢elni kloub S30-0-120 L kycelni kloub S30-0-120

(s flektovanym F45-0-20 (s flektovanym F45-0-20

kolenem) R45-0-45 kolenem) R45-0-45

P kolenni kloub S0-0-140 L kolenni kloub 0-0-140

P hlezenni kloub S15-0-50 L kolenni kloub S15-0-50
R30-0-30 R30-0-30
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Priloha ¢. 5

Tabulka 3.4.2 — svalova sila (pacient ¢. 2)

prava dolni koncetina

leva dolni konc¢etina

flexe kycelniho kloubu 2 2
extenze kycelniho kloubu 3-4 3-4
abdukce kycelniho kloubu 2 2
addukce kycelniho kloubu 2 2
zevni rotace kycelniho kloubu | 2 2
vnitini rotace kyc¢elniho kloubu | 2 2
flexe kolene 5 5
extenze kolene 3 3
m. triceps surae 4-5 4-5
m. soleus 3 3
supinace s dorzalni flexi 4 4
supinace s plantarni flexi 4 4
plantarni pronace 4 4
flexe MP kloubt 5 5
extenze MP kloubil 5 5
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Priloha ¢. 6

Tabulka 3.4.3 - porovnani vysledkii funkcniho testovani (pacient ¢. 2)

funkéni test

vstupni vySetireni

vystupni vySetieni

6MWT 417 m 428 m
HFMS 60 60
BI 100 100

brani¢ni test

odchylky: velmi mala aktivace
dorzolateralni ¢asti bfisni stény,
kyfotizace Thp, souhyby ramen a
lopatek

odchylky: zvySena aktivita
dorzolateralni ¢asti bfisni stény

test extenze

odchylky: antevrezte panve,
hyperlordoza Lp, kyfotizace Thp,
konvexni vyklenuti lateralni ¢asti
bticha, vyrazna aktivace
glutedlnich svalti a Hamstringi

odchylky: méné vyrazna
antevrezte panve a lordotizaci Lp
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Priloha ¢. 7

Informovany souhlas pacienta (vzor)

Nazev bakalarské prace: Fyzioterapie u Spinalni svalové atrofie v détském veéku
Stru¢na anotace BP: Tato bakalaiska prace se zabyva problematikou Spinalni svalové atrofie
a moznostmi fyzioterapie u détskych pacientil s touto diagnoézou. Prakticka cast prace

obsahuje 2 kazuistiky. Cilem prace bylo sestavit pacientim individualni fyzioterapeuticky
plan dle jejich potieb.

Jméno a pfijmeni pacienta:
Datum narozeni:

Kazuistika pacienta pod ¢islem:

1) J4, nize podepsany/a souhlasim s mou ucasti v BP/DP, jejiz vysledky budou anonymné
zpracovany. Je mi vice nez 18 let a jsem svépravny/svépravna.

2) Byl/a jsem podrobné a srozumiteln€ informovan/a o cili BP/DP a jejich postupech, a o tom,
co se ode me¢ oc¢ekava. Byl mi vysvétlen ocekavany piinos BP/DP.

3) Porozumél/a jsem tomu, Ze svou ucast v BP/DP mohu kdykoliv pferusit ¢i zcela zrusit,
aniz by to jakkoliv ovlivnilo pribéh mé dalsi 1écby. Moje spoluprace pfti tvorbé BP/DP

je dobrovolna.

4) Informace ziskané o mé osobé budou zpracovany a zvetfejnény piisné anonymné.
Souhlasim s publikovanim anonymizovanych dat i jinde nez v samotné BP/DP.

5) S mou spolupraci pii tvorbé BP/DP neni spojeno poskytnuti Zadné finanéni ani jiné
odmeény.

6) Obdrzim podepsany a datem opatfeny stejnopis Informovaného souhlasu.

Datum:

Podpis pacienta: Podpis autora BP/DP:
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