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Abstrakt

Prace se zabyva onemocnénim Charcot - Marie - Tooth a postupy pii jeho rehabilitaci.
V teoretické Casti je problematika polyneuropatii probrana obecn¢ a podrobnéji rozebrany
nejCastej$i typy. Dale se detailné vénuje CMT chorobé, jeji etiologii, klinickym
priznakiim a 1é¢be. V praci jsou téz uvedeny informace o spole¢nosti CMT, ktera pacienty
s touto chorobu v CR sdruzuje. Prakticka ast se sklada ze dvou kazuistik pacientil. Jeden
pacient absolvoval rehabilitacni pobyt a druhy dochézel na terapie ambulantné. Pacienti
byli vySetfeni pfed zahdjenim a po ukonceni rehabilitace. Vysetfovany byly modality Citi
a sila stisku ruky. Dale byli pacienti vysetfeni stabilometricky ve stoji a v chizi.
Subjektivni hodnoceni bylo uskute¢néno formou vytvoreného dotazniku a denikli obou
pacientll. Vysledky vySetteni pacientli byly porovnany a diskutovany.
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Abstract

The focus of this thesis is Charcot-Marie-Tooth disease and approaches in its
rehabilitation. The theoretical section first describes the issue of polyneuropathy in
general terms and subsequently its most common types in more detail. Next follows a
detailed exploration of CMT disease, its etiology, clinical symptoms and treatment. The
work also includes information about CMT association connecting CMT disease sufferers
in the Czech Republic. The practical section consists of two case studies of patients with
CMT disease. One of the patients completed a full time rehabilitation programme, the
other attended outpatient rehabilitation programme. The patients were examined before
the start of rehabilitation and upon its completion. Sensory modalities and hand grasp
strength were assessed. The patients underwent stabilometric assessment in movement
(walking) and in standing. Subjective assessment was conducted through a purpose-made
questionnaire and diaries completed by both patients. The results of these assessments

were compared and discussed.
Keywords

Charcot - Marie - Tooth, hereditary polyneuropathy, polyneuropathy, neuropathic pain,
physiotherapy
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SEZNAM ZKRATEK

IRM — One-repetition maximum

O6MWT — 6 Minute Walk Test

1OMWT — 10 Minute Walk Test

ADL — Activities of Daily Living

AFO — Ankle Foot Orthosis

AIDP — Acute Inflammatory Demyelinating Polyradiculoneuropathy
AMAN — Acute Motor Axonal Neurophaty

BBS — Berg Balance Scale

BI — Barthel Index

CBD — cannabidiol

CHN - Congenital Hypomyelination Neurophaty

CIDP — Chronic Inflammatory Demyelinating Polyradiculoneuropathy
CMAP — Compound Muscle Action Potential

CMT - Charcot - Marie - Tooth

CNS - centralni nervova soustava

COP — Center of Pressure

DGI — Dynamic Gait Index

DK/DKK - dolni koncetina/koncetiny

DNS — dynamicka neuromuskularni stabilizace

EMG — elektromyografie

FH — francouzska htl

GBS — Guillain-Barré syndrom

GIT — gastrointestinalni trakt

HK/HKK — horni kon¢etina/koncetiny

HMN — Hereditary Motor Neurophaty

HMSN — Hereditary Motor Sensory Neuropathy

HNPP — Hereditary Neurophaty With Pressure Palsies

HSN — Hereditary Sensory Neurophaty

Lp — bederni patet

m—CTSIB — Modified Clinical Test of Sensory Interaction in Balance

MO — mobilizace
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MVC — Maximum voluntary contraction
PIR — postizometricka relaxace

PNF — proprioceptivni neuromuskularni facilitace
PNP — polyneuropathy

RHB — rehabilitace

ROM - Range of Motion

SMS — senzomotorické stimulace

SNAP — Sensory Nerve Action Potential
THC — tetrahydrocannabinol

Thp — hrudni pater

TMT — techniky mé&kkych tkani

TNF — tumor necrosis factor

TrPs — trigger points

TVL — télovychovné 1ékarstvi

VRL — Vojtova reflexni lokomoce
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UvVoD

Onemocnéni Charcot - Marie - Tooth je nejcastéjsim dédicnym nervosvalovym
onemocnénim. Pro pacienty s touto chorobou zatim neexistuje zadna kauzalni 1écba, ktera
by dokazala prabéh tohoto onemocnéni zvratit. Komplexni rehabilitaéni péce je tak pro
pacienty s CMT klicova.

Cilem této prace je popsat onemocnéni CMT z dostupné odborné literatury,
klinicky obraz, pii¢iny vzniku a postupy uZité v rehabilitaci v CR a v zahrani¢i. Dal§im
cilem prace je prostiednictvim kazuistik popsat uzité metody terapie a pomoci vysledkt
vySetieni zjistit jeji efekt.

V teoretické ¢asti se budu zabyvat problematikou polyneuropatii obecné, jejich
etiologii, diagnostikou a lécbou. Vice se pak budu vénovat nejcastéjSim typim
polyneuropatii. Detailné bude rozebrano onemocnénim CMT, klinicky obraze, déleni
apostupy uzivané v rehabilitaéni 16¢b&. Uvadény budou postupy uzivané v CR
1 v zahranici. Prace bude téZ informovat o aktivitdch spole¢nosti CMT, kterd sdruzuje
a podporuje pacienty s CMT a jejich rodiny.

V praktické ¢asti bude zpracovdna kazuistika pacienta hospitalizované¢ho
a pacientky v ambulantni péci. Pacienti budou pfed zacdtkem a po ukonceni terapii
vySetieni stabilometricky na pfistroji Rehawalk®, svalova sila horni koncetiny bude
vySetfena pomoci dynamometru Jamar®, senzitivni funkce budou vySetfeny pomoci
graduované ladiCky (vibra¢ni ¢iti), 10g monofilamenta (taktilni c¢iti), TipThermu
(termickeé ¢iti) a posuvného méfidla (dvoubodova diskriminace).

Subjektivni hodnoceni bude provedeno pomoci vytvofeného dotazniku a denika
pacientd. Vysledky vstupniho a vystupniho vySetfeni budou porovnany a na jejich

zéklad¢ bude diskutovan ptinos terapie.
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1 POLYNEUROPATIE

Polyneuropatie (PNP) jsou velmi c¢astym onemocnénim v nemocni¢ni
i ambulantni praxi v Ceské republice i ve svété. Cetnost PNP je 2400 nemocnych na 100
000 a ve veékové kategorii nad 55 let 8000 nemocnych na 100 000 obyvatel. (England a
Asbury, 2004) Tvofi rtiznorodou skupinou poruch perifernich nervii. Postizeni je bud’
difazni, nebo vicecetné systémové. Etiologie onemocnéni je multifaktoridlni a detailngji
bude rozepsana v nasledujici kapitole 1.1. Nemoc zasahuje hlavné dlouhé periferni nervy.
Klinicky obraz je variabilni v zavislosti na etiologii, typu postizenych vlaken a akutnosti
resp. chronicité onemocnéni. Postizeni mize byt symetrické i asymetrické, mohou byt
pritomny senzitivni i motorické ptiznaky. U vétSiny PNP se postizeni projevuje nejdiive
a nejvice na distalnich ¢astech koncetin. (Ambler, 2011)

RozliSujeme dva zékladni typy neuropatii, a to axondlni a demyelinizacni.
Axonalni neuropatie vznikd na zdklad¢é pasobeni vlivl toxickych, nutri¢ni deficience
anckterych  systétmovych  metabolickych  onemocnéni.  Dochazi  k poruse
axoplazmatického transportu. Castym projevem jsou distalné lokalizované piiznaky
senzitivni 1 motorické. Akutni a subakutni propuknuti choroby nachazime u intoxikaci,
systétmovych a metabolickych onemocnéni. Chronicky vznik vidime u hereditarnich
degenerativnich a nékterych systémovych onemocnéni. (Ambler, 2011)

Demyelinizacni neuropatie, kdy je poSkozena myelinova pochva, vznikaji
nejcastéji na podkladé autoimunitnim ¢i zénétlivém. Nejvyrazn€j$i projevy jsou
motorické projevujici se distdln€ 1 proximaln€. Rozvoj nemoci je akutni, subakutni i

chronicky. (Ambler, 2011)

1.1 Etiologie

Polyneuropatie jsou heterogenni skupinou onemocnéni, které vznikaji ptisobenim
riznych endogennich 1 exogennich vlivl. V nasledujicich odstavcich se budu vénovat tém
nejcastéjSim typim PNP - diabetické, zanétlivé a dédicné. Mezi ostatni jsou zatazeny

mén¢ Casté typy polyneuropatii. (Bartousek, 2002)

1.1.1 Polyneuropatie u endokrinnich chorob

Do této skupiny se fadi hlavné diabetickéd polyneuropatie, kterd je také nejcastéji
se vyskytujici formou polyneuropatiec v CR. Pocet diabetiki v CR se udava okolo

1 000 000, celosvétove se pak pocet diabetikti v roce 2019 odhadoval na 463 miliont.

10
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Frekvence diabetické polyneuropatie, kterd vyzaduje 1é¢bu, se v CR odhaduje na
50% diabetiki tedy 500 000 nemocnych. (Bartousek, 2002; Saeedi et al., 2019)
Pti diabetické neuropatii se uplatiiuji 1 dalsi patologické mechanismy jako oxidativni
stres, zanét, porucha metabolismu esencidlnich mastnych kyselin nebo geneticka
predispozice. Za zakladni pficinu patologickych zmén je povazovdna mikroangiopatie
vasa nervorum, kterd zptisobuje snizeny piitok krve a hypoxii nervi. NejcastéjSim typem
diabetické neuropatie je symetricka distalni diabeticka polyneuropatie, u které prevazuje
senzitivni postizeni dolnich koncetin nejvice na akrech. Nejcastéj$i komplikaci pak byva
syndrom diabetické nohy. V této skupiné jsou i dalsi typy polyneuropatii — asymetricka
proximalni, asymentricki mono a polyneuropatie, kombinace asymetrické
polyneuropatie se symetrickou distalni polyneuropatii a polyneuropatie autonomniho
nervového systému. Dal§im typem fadicim se do této skupiny je také polyneuropatie pii
hypotyredze, jejiz vyskyt v populaci je vSak nizky. (Bartousek, 2002; Hajas, 2018;
Razicka, 2019; Samsu, 2021)

1.1.2 Polyneuropatie autoimunitni

Guillain-Barré syndrom (GBS) je nejcastéjsi akutni ziskanou autoimunitni
periferni neuropatii, které patfi mezi vzacnéjs$i neurologickd onemocnéni. Incidence
tohoto onemocnéni se odhaduje na 1-2 piipady na 100 000 obyvatel. (Skorfia, et al. 2017)
NejbézngjSim typem je akutni zanétlivd demyeliniza¢ni polyneuropatie (AIDP).
U vétsiny pacientl prob¢hla 1-3 tydny pfed rozvojem onemocnéni infekce respiracniho
nebo gastrointestindlniho traktu. (Razicka, 2019) Onemocnéni rychle progreduje
s vrcholem po 2-4 tydnech od prvnich pfiznakt. Prvnimi pfiznaky byvaji parézy, které
postihuji akralni 1 kofenové svaly. Je pfitomna symetrickd slabost hornich i dolnich
koncetin, mize byt bilateralné zasaZen n. facialis. Ve vaznych ptipadech mohou byt
postizeny respiracni svaly s nutnosti umélé plicni ventilace. Pro urCeni diagnoézy je
dalezité vysetieni likvoru a EMG vySetfeni. Po 1-2 tydnech, kdy je stav stacionarni,
dochazi k uprave, ktera miize trvat 6-12 mésicii. Pti tézSich formach onemocnéni muze
byt nésledkem trvaly neurologicky deficit riizného charakteru a stupné. GBS ma i dalsi
mén¢ Casté formy a to chronickou zéanétlivou demyeliniza¢ni polyneuropatii (CIDP),
akutni motorickou axonalni neuropatii (AMAN) nebo Miller-Fisheriv syndrom.

(Jedlicka a Keller, 2005; Razicka, 2019; Skorfa et al., 2017; Van Doorn, 2013)

11
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1.1.3 Polyneuropatie hereditirni

Dédi¢né polyneuropatie jsou heterogenni skupinou onemocnéni perifernich nervi
a patii mezi nejcastéjsi dédicna nervosvalova onemocnéni. Lisi se typem dédicnosti,
klinickym obrazem, EMG a bioptickymi nélezy. Postizena byvaji senzitivni 1 motoricka
nervova vldkna. Poskozen mtze byt myelin 1 axon a poruchy obou struktur se v pribéhu
v détském veku, ale neziidka se stava, ze ke spravné diagndze dojde az v dospélosti.
NejvyznamnéjSim typem je peronealni svalova atrofie, tedy Charcot-Marie-Tooth

polyneuropatie. Tomuto tématu se budu vice vénovat dale v praci. (Mazanec et al., 2009)

1.1.4 Ostatni

Metabolické endotoxické polyneuropatie - do této skupiny mlzeme zatadit
uremickou polyneuropatii s Castym vyskytem u pacientd dialyzovanych. Hepatalni
polyneuropatie je Casta u pokrocilého stupné jaterniho selhéni. Porfyricka a amyloidova
polyneuropatie jsou stejné etiogeneze, frekvence jejich vyskytu je vSak vzacna.
(Bartousek, 2002)

Polyneuropatie pri malnutrici - vyskyt tohoto typu polyneuropatie je vzacny,
nejcastéji ptitomny u toxikomant ¢i té€Zkych forem anorexii. (BartouSek, 2002)

Polyneuropatie pri malabsorp¢nich chorobach - i tato forma patii mezi vzacné
se vyskytujici, Casto pfitomné u rozsahlych resekci zaludku ¢i gastritidach. (Bartousek,
2002)

Polyneuropatie ateroskleroticka a involu¢ni - tato forma polyneuropatie patfi
mezi Casto se vyskytujici formy, nejvice u geriatrickych pacientd. DilezZité je v§ak u této
formy vyloucit jiné pfi¢iny vzniku. Podil na etiopatogenezi ma nejspiSe i porucha
prokrveni ve vasa nervorum. (BartousSek, 2002)

Polyneuropatie pri kolagenozach - tato forma patii mezi vzacné se vyskytujici
a je spojena s kombinacemi vaskulitického postizeni vasa nervorum a dysimunitnimi
faktory. (Bartousek, 2002)

Polyneuropatie paraneoplastické — postihuje asi 5% pacienti s malignitami.
Polyneuropatie byla zjiSténa u 10% pacientd s lymfomy nebo leukémii. (Falah et al.,
2005) Déle je vyssi vyskyt polyneuropatie uddvan u bronchopulmondlnich, ovarialnich
nebo testikularnich malignit. (Forman, 2004) PNP muize navic zhorSovat 1écba cytostatiky
jako je vinkristin nebo cysplatina, které ptisobi neurotoxicky. (Ambler, 2013; Kandula et

al., 2017)

12
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Polyneuropatie exotoxické - Castym typem je polyneuropatie vznikla pfi
chronickém etylizmu. Dale také polyneuropatie vznikl¢ jako vedlejsi uc¢inek dlouhodobé
farmakoterapie, konkrétné¢ cytostatika, sulfonamidy, trimethoprim, ncktera
antituberkulotika, statiny, provera. Mezi vzacné vyskytujici se formy lze zaradit
polyneuropatie po otravé olovem, arzénem, organickymi rozpoustédly atd. (Bartousek,
2002)

Polyneuropatie sérogenetické (postvakcinac¢ni) - tento typ polyneuropatii je
vzacny. (Bartousek, 2002)

Polyneuropatie pri borelioze - naopak tato forma polyneuropatie je velmi ¢asto
se vyskytujici v ndvaznosti na ptedchozi infekci a trpi ji vice nez 60% pacienti s lymskou
borelidézou. (Kindstrand et al., 2000)

Mononeuropatie - do této skupiny se fadi zinové syndromy perifernich nervd,
jejichz vyskyt v populaci je velmi Casty na riznych mistech. (Bartousek, 2002) Hobson-
Webb a Juel (2017) ve svém ¢lanku uvadi syndrom karpalniho tunelu jako nejéastéjsi

s incidenci 5% ve Spojenych statech. (Hobson-Webb a Juel, 2017)

1.2 Diagnostika

1.2.1 Anamnéza

Dtlezitou soucasti diagnostického postupu je dobfe odebrana anamnéza. PotiZe
popisované nemocnymi mohou byt velmi rozlicné a postupem cCasu se vyvijeji.
U akutnich neuropatii dochéazi k rozvoji v pribéhu nékolika dni az do Ctyf tydnt,
u subakutnich je rozvoj do dvou mésici a u chronickych se klinické obtiZe rozviji déle
neZz dva meésice. Priznaky se mohou projevit jako pozitivni, tedy hyperfunkce, ¢i
negativni, tedy sniZeni az zanik funkce. Dale Ize pfiznaky délit na motorické a senzitivni
a priznaky provézejici poruchu autonomnich nervi. Dulezité jsou cilené dotazy na

¢innosti z béZného Zivota a samoobsluzné Cinnosti. (Ehler, 2013)

1.2.2 Klinicky obraz

Nejcastéji jsou postizené dlouhé koncetinove nervy. Klinické projevy se nejdiive
akcentuji na distalni ¢asti koncetin, ¢asté oznaceni je puncochovité ¢i rukavickové Sifeni
ptiznaku. Pfiznaky lze rozdé€lit na subjektivni a objektivni. (Ambler, 2011)

Subjektivni ptiznaky se lisi dle typa postizenych vlaken. Pii vétSim postizeni

silnych vlaken je vice porusena motorika a propriocepce. Pokud jsou vice postizena tenka
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vldkna, je zasazeno vnimani bolesti, teploty a autonomni funkce. Pfiznaky mohou byt
pozitivni ¢i negativni. Mezi pozitivni senzitivni pfiznaky patii parestezie, dysestezie,
hyperalgezie, neuropaticka bolest, allodynie. Pacienti s hyperalgezii udavaji typicky pocit
chiize po zhavém uhli, pacienti s poruchou propriocepce maji pocit chiize po gumové
podlozce. Mezi negativni senzitivni patii hypestezie. Dale v ndvaznosti na to se objevuji
poruchy stoje a chiize nejvice se projevujici pfi snizeni ¢i vyrazeni zrakové kontroly,
kterou se nemocny snazi nahradit ztratu propriocepce. Pozitivnimi motorickymi ptiznaky
jsou fascikulace, kieCe a myokymie. Mezi negativni motorické ptiznaky patii paréza,
atrofie aunava svall. Porucha autonomnich nervli se projevi jako poruchy
vyprazdnovani, poruchy sudomotoriky atd. (Ehler, 2013, Ambler, 2011)

Objektivni pfiznaky jsou popisovany periferni symptomatikou, tedy snizené
Slachookosticové reflexy, porucha Citi pro rizné modality s typickym puncochovitym
nebo rukavicovitym charakterem, snizeni svalové sily. Svalova slabost je distribuovana
s distalni ¢i proximalni pievahou. Pfi distalnim postizeni v oblasti svali inervovanych
n. peroneus je obtizna dorzalni flexe nohy. Naopak pfi proximalnim postiZeni je porusena

funkce svall stehna. (Ambler, 2011)

1.2.3 Elektrodiagnostické vysetieni (EMG)

EMG téméft vzdy potvrdi €1 vylouci PNP, rozlisi demyeliniza¢ni a axonalni typ,
stanovi rozsah postiZeni a je téZ dilleZité pro stanoveni prognézy. U polyneuropatie, kdy
dojde k postizeni myelinové pochvy, dochazi k poruse vedeni vzruchu. Pokud dojde
pouze k axondlni degeneraci, vedeni vzruchu neni postiZzeno, jsou vSak pfitomny
denerva¢ni, pozd&ji i reinervadni ptiznaky. Casto jsou typy 1ézi vriizné mite

kombinované. (Ambler, 2011)

1.2.4 Testy autonomnich funkci

Testovani funkce autonomniho nervového systému miize pomoci k ohodnoceni
stavu polyneuropatie, rutinn€ se ale neprovadi. Funkce sympatiku a parasympatiku se
nejcastéji vySetiuji kardiovaskuldrnimi testy a testy kozni sudomotoriky. Sympatické
sudomotorické reakce kuze lze testovat pomoci koZniho sympatického reflexu,
kvantitativniho sudomotorického axondlniho reflexu a termoregula¢niho potniho reflexu.
Kardiovaskularni testy nej€astéji hodnoti variabilitu srde¢ni ¢innosti pomoci hlubokého
dychani nebo Valsalvova manévru. Stabilizace krevniho tlaku se hodnoti reakci na delsi

stoj a naklonéni. (Kuntzer et al., 2012)
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1.2.5 Biopsie nervu a koZni biopsie

Biopsie nervu se v soucasnosti pouziva pro zjisténi pfi¢iny neuropatie pouze
v omezenych a presné definovanych indikacich. Pfed timto vySetienim se musi detailné
zhodnotit klinicky nalez, provést elektrofyziologické vysetieni a dalsi pomocna vysetieni.
Pro biopsii se pouzivaji kozni nervy, nejcastéji n. suralis.

Odbér vzorkii kiize se provadi z distalniho bérce nebo stehna a nasledné se
stanovuje denzita nemyelinizovanych vlaken. Jedna se o nebolestivé vysetieni, které je

dulezité pti prikazu neuropatie s postizenim tenkych vladken. (Ehler, 2013)

1.2.6 Nové metody diagnostiky

Kornealni konfokalni mikroskopie je neinvazivni metoda, pti které se zobrazuje
nervovy svazek z A delta a C vldken ze zrakového nervu. Hodnoti se denzita a délka
vlaken a jejich vétveni. Toto vySetieni lze vyuzit u diabetu, Fabryho chorob, neuropatie
zpusobené chemoterapii nebo anti-MAG neuropatii.

»Laser Doppler Flare Imaging“ vyhodnocuje pomoci axondlniho reflexu
Cvldkna. Nejdiive se laserem kiZe zahfeje na 44°C a nasledné¢ se pomoci
dopplerovského méfeni zkouma plocha vazodilatace. Velikost plochy je zavisla na
velikosti pole aktivovanych axontl a je imérné hustoté nervovych vldken.

Hustotu Meissnerovych télisek 1ze hodnotit pomoci konfokalni mikroskopie. Pi
méteni se hodnoti A beta vlakna a nemyelinizovana vldkna v koneccich prsti.

Stimulované Faseni kiiZe je jednoducha neinvazivni technika a ovéiujeme funkci
postgangliovych sympatickych vlaken. Raseni je vyvolano vazokonstrikci, ktera mize
byt zpiisobena ponotfenim do studené vody. Vrasky na kiizi se nésledné vizualné hodnoti.

(Alport a Sander, 2012)

1.3 Neuropaticka bolest

Mezindrodni asociace pro studium bolesti definuje tuto bolest jako takovou, jez
vzniké ptisobenim primarni léze ¢i dysfunkci nervového systému. Dle lokalizace primarni
1éze se poté neuropaticka bolest rozliSuje na periferni a centralni. Tyto dva pojmy je
dalezité rozliSovat, jelikoz u centralniho typu neni ke vzniku bolesti nutnd stimulace
receptorti bolesti. Proto miizeme najit v ceské terminologii oznaceni neuropaticka bolest
pro postizeni periferniho nervového systému a centralni neurogenni ¢i pouze centralni

bolest pii zasazeni centralniho nervového systému. (Rokyta et al., 2012)
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Vznika nasledkem postiZzeni somatosenzitivniho systému. Bolest sama o sob¢é ma
dilezitou signalni roli, upozorniuje na postizeni organismu, tedy je nezbytnou pro ochranu
a preziti organismu v piipad¢ akutni bolesti. Pro chronickou bolest toto tvrzeni vsak jiz
pln¢€ neplati. (Lejcko, 2018)

Charakteristika bolesti je Casto udavana jako paliva, vystielujici, elektrizujici.
Rokyta et al. (2012) udava ctyii zékladni typy senzitivnich pfiznakQ: parestezie,
dysestezie, trvala paliva bolest a paroxyzmalni lancinujici bolest. Za parestezie lze oznacit
abnormalni senzitivni vjemy nebolestivého charakteru. Mohou byt vyvolany ur¢itym
symptomem ¢i mohou vznikat spontanné. NejCastéjsi projev je popisovan jako brnéni,
paleni, michani, pocit umrtvéni. Dysestezie opét mohou byt vyvolany stimulem ¢i mohou
vzniknout spontanné, tyto vjemy jsou vSak jiz nepfijemné az bolestivé vnimané. (Lejcko,
2018; Rokyta et al., 2012) Z hlediska diagnostiky neni stale dany diagnosticky test, pravé
kvili jeji slozité klasifikaci z hlediska etiologie i projevi. (Cruccu a Truini, 2017)

Neuropatickd bolest ma dva zékladni typy, a to bolest vyvolanou stimulaci
a spontanni bolest. Spontdnni bolest muze byt z casového hlediska intermitentni
1 kontinudlni, intenzita vSak miize byt kolisajici. Z hlediska rozliSeni téchto dvou typl
hraje dtlezitou roli anamnéza pro posouzeni typu a intenzity spontanni bolesti a senzitivni
stimulace pro vyvolani bolesti. Oba typy bolesti se mohou u jednoho nemocného
kombinovat. (Rokyta et al., 2012)

Mezi bolesti reagujici na stimulaci l1ze fadit alodynii a hyperalgezii. Alodynie je
bolest vyvoland podnétem, jeZ normalné bolest nevyvola. Hyperalgezie je poté zvysSena
citlivost a snizeny prah bolesti k bolestivym stimultl, tedy vyvolana intenzita je vyssi, nez
je ocekavané. (Rokyta et al., 2012) Nejcastéji je neuropaticka bolest bolesti chronickou,

tedy s trvanim vice nez 3 — 6 mésicl. (Rokyta et al., 2012)

1.3.1 Patofyziologie neuropatické bolesti

Neuropatickd bolest ma urcité rozdilné charakteristiky od bolesti nociceptivni.
Zacina v primarnich aferentnich vldknech na rozdil od bolesti nociceptivni, ktera zacina
na nociceptorech. Pomalu vedouci vlakna bolesti C a A delta jsou hypersenzitivni. Dale
je ptitomen efapticky ptenos, tedy bo¢ni preskok vzruchu, jez probiha mezi perifernimi
vlakny a méni uspotfadani neurondlnich odpovédi. Dale je ptfitomno postizeni kanala
sodikovych, vapnikovych a draslikovych. (Rokyta, 2015)

Mezi hlavni pasobici mechanismy patii abnormalni periferni senzitizace

a generovani ektopickych impulzi v primérnich aferentnich nociceptivnich vldknech.
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Postizenim C-nociceptorti dochazi ke zvyseni citlivosti nervovych zakonéeni na
chemické, termické a mechanické stimuly, aniz by se v misté nachazelo akutni poSkozeni
¢1 zanét. Dochazi k uvoliovani velkého mnozstvi cytokind, hlavné TNF alfa, jezZ mohou
piimo aktivovat nervy a jednotlivé neurony. Pfi vzniku axonalni 1éze dochazi k regeneraci
a novotvorb¢é vyb&zkii po pferuseni axonu. Tyto vybézky poté vykazuji ektopickou
aktivitu. Akumulaci sodikovych kanalti dochazi ke snizeni prahu akcéniho potencialu,
1 tento jev je bran jako mechanismus vzniku spontanni aktivity neuront. (Rokyta et al.,
2012)

Na zaklad¢ periferni senzitizace a spontanni aktivity neuronit dochazi na trovni
zadnich rohti mi$nich k dlouhodobému zvySeni citlivosti na nociceptivni stimuly. Dale
dochazi k rozsifeni recepcniho pole neuront zadnich rohtt miSnich na dalsi spinalni

oblasti, mozZna oblast roz$ifeni je i samotny mozek. (Rokyta et al., 2012)

1.3.2 Periferni neuropaticka bolest

Mezi periferni neuropatické bolesti se fadi lokalizované neuropatie a neuralgie.
Na tomto mist¢ mizeme uvést kranidlni neuralgie, jeZ jsou popisovany jako bolesti
zachvatovitého charakteru, a jejichZ bolest se §ifi v oblasti daného senzitivniho nervu.
Mezi nejCastéj$i kranidlni neuralgie patfi neuralgie n. trigeminus. Projev je
charakteristicky zachvatovitou jednostrannou intenzivni bolesti v trvani né€kolik sekund
az minut, kterd se opakuje v rizné frekvenci. V nékterych ptipadech mize byt projev
1 oboustranny. Dulezité je diagnosticky rozlisit primarni, tedy esencidlni, a sekundarni
formu, kde muize byt pfitomna bolestivost u vystupli nervu z lebky dalsi pozitivni
symptomy neurologického vySetieni. DalSimi neuralgiemi v oblasti hlavy jsou neuralgie
glosofaryngealni, okcipitalni €1 neuralgie ganglii geniculii, které jsou vSak vzacnéjsi.
(Rokyta et al., 2012)

Mezi pfi¢iny vzniku periferni neuropatické bolesti lze zafadit také
mononeuropatie. Tento termin popisuje izolované postiZzeni periferniho nervu, jehoz
pfiCiny jsou velmi raznorodé. Jednou z pti€in jsou Uzinové syndromy, kdy dochazi ke
kompresi periferniho nervu v misté, které je k utlaku anatomicky predisponovano. Mezi
nejcastéjs$i uzinové syndromy miizeme zaradit syndrom karpalniho tunelu (n. medianus),
syndrom tarzalniho tunelu (n. tibialis) ¢i Mortonovu neuralgii (plantarni digitalni nervy).

Klinickym obrazem je motorické oslabeni a senzitivni projevy v inervacni oblasti daného

nervu. (Rokyta et al., 2012)

17



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

Neuralgie v oblasti hrudniku a bficha mivaji nejcastéji Grazovou ¢i pooperacni
etiologii. Pooperacni neuralgie bolest spojena s poranénim nervu vznikajicim béhem
operace. Projevuje se jako stale trvajici bolest v inervacni oblasti. Nejcastéji vznika po
operac¢nich zékrocich v horni hrudni oblasti. Nastup a zhorSeni projevii bolesti se muze
objevit az b&hem prvniho mésice obdobi po operaci. Urazova etiologie nejéastéji vznika
v souvislosti s frakturami v oblasti patete ¢i zeber. (Rokyta et al., 2012)

Jako dalsi skupinu perifernich neuropatii 1ze zminit také radikulopatie, tedy 1éze
kotfene nervu. Nejcastéjsi priCinou je vyhiez meziobratlové ploténky ¢i degenerativni
zmeény v oblasti patete, které vedou ke kompresi nervového kotene. (Rokyta et al., 2012)

Dale maze byt zplisobena zanéty a nadory. Zanétlivého pivodu jsou nejcasteji
v ndvaznosti na herpes zoster ¢i Lymskou boreliézou. Nadorova etiologie je dana bud’
vyskytem samotného nadoru ¢i jako projev v disledku radioterapie a chemoterapie.
Prvky periferni neuropatické bolesti vykazuje také komplexni regionalni bolestivy neboli
algodystroficky, syndrom. (Lej¢ko, 2018)

Dalsi pti¢inou mize byt také systémova polyneuropatie. (Rokyta et al., 2012) Této

problematice jsou vénovany dalsi ¢asti bakalaiské prace.

1.3.3 Centralni neuropaticka bolest

Tato skupina bolesti je z hlediska etiologie i lokalizace velmi heterogenni. Rokyta
et al. (2012) uvadi spolecné charakteristické znaky bolesti. Bolest mlze byt zavisla na
stimulaci, mize vSak vznikat spontann¢. Muze byt kontinualni i zachvatovita. Dale je
provazena ¢asteCnou nebo kompletni poruchou senzitivity ve smyslu sniZeni 1 zvySeni.
Nejcastéji se tento typ bolesti objevuje u misnich 1€zi, roztrousené sklerdzy a po cévnich

mozkovych ptihodach. (Rokyta et al., 2012)

1.4 Lécba

U PNP lze lécbu rozdélit na specifickou, kterd 1é¢i pfi¢inu vzniku PNP
a symptomatickou, ktera je namifend proti pfiznakiim PNP. (Ehler, 2009)

Kauzalni 1é¢ba se vyuzivd u PNP, u kterych je znama Iécbou ovlivnitelna pticina
nebo alespont lze ovlivnit ¢ast patogenetického fetézce. Dlouhodoba a striktni
kompenzace diabetu je zdkladnim pfredpokladem pro prevenci vzniku a rozvoje
diabetick¢ PNP. U toxickych PNP mizeme odstranit toxickou expozici, napi. prerusit
chemoterapii. PNP by se nasledn¢ méla zlepsit nebo tpIn€ odeznit. U autoimunitnich PNP

terapie spoCiva v zastaveni zanétlivych procesii. AZ u 80% pacienti s GBS vede
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plazmaferéza k zastavé progrese akutni demyelinizace, k rychlejsi remisi a k lepSim
vysledkiim béhem rekonvalescence. U CIDP je v 1é¢b¢ u€inna téz plazmaferéza a vysoké
davky kortikosteroidii. U mnoha forem je potieba dlouhodob¢é podavat imunosupresiva.
U infekénich PNP je nutno nasadit cilenou 1€¢bu proti infekénimu agens. (Ehler, 2009;
2013)

Symptomatickd 1écba se zaméetuje na piiznaky, které nemocného s PNP obtézuji.
Je to predevsim ovlivnéni neuropatické bolesti a autonomnich ptiznak jako je hypotenze,
inkontinence, porucha potence, prijmy nebo zacpy. (Ehler, 2009; 2013)

Rehabilitacni a fyzikalni terapie je nezbytna u nemocnych s parézami, atrofiemi,
ataxii, poruchou stoje a chiize. Casto je nutny nacvik jemné motoriky prstdl, obratnosti
a kazdodennich ¢innosti Z celkovych opatfeni je to uprava hmotnosti, péce o nohy,
uprava bot, ortézy a pomiicky pro chiizi. Nemocnym s ptetrvavajici parézou je indikovana

lazenska 1écba. (Ehler, 2009)

1.4.1 Lécba neuropatické bolesti

Neuropatickd bolest je Casto vniméana jako vice nepifijemny symptom nez
motoricky nebo senzitivni deficit. Proto jeji 1écba je soucasti celkového lécebného
postupu s cilem tlevy od bolesti a zlepSeni kvality Zivota s vyskytem co nejmensiho poctu
nezadoucich G€inktl. S postupnym zvySovanim poznatkli o nemoci a jeji patofyziologii se
stdva vice opodstatnénou lécba orientovand na symptomy, kdy volba 1éku je dle
mechanismu ucinku. Lécba centralni i periferni neuropatické bolesti je podobna a je
zahrnuta do komplexni terapie, kde nelze vynechat terapii zdkladniho onemocnéni. Cilem
je ovlivnéni nejen bolesti, ale také kvality spanku, anxiety, deprese. V neposledni fad¢
také zapojeni nefarmakologickych postupt a rehabilitace. (Lejcko, 2018; Rokyta et al.,
2012)

Moznosti 1écby neuropatické bolesti je také farmakoterapie. Jsou dany ctyfi
kategorie 1é¢iv pfinasejici ulevu od neuropatické bolesti, a to antidepresiva,
antikonvulziva, opioidy a topickd agens. Léciva jsou rozdélena do tfi linii dle volby 1éku.
(Cruccu a Truini, 2017; Lejcko, 2018)

Mezi léky prvni volby patii antidepresiva a antikonvulziva. Do skupiny 1é¢iv
druhé volby patii lokalni analgetika lidokain a kapsaicin aplikované formou léCebné
naplasti. Mezi 1éky tfeti volby se fadi silné opioidy, které se indikuji jen pro specifické

ptipady, jelikoz predstavuji vysoké riziko rozvoje psychické a fyzické zavislosti i jinych
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télesnych zmén zejména imunologickych a endokrinologickych. (Hakl, 2016; Lejcko,
2018)

Pfi netispésné monoterapii je indikovana kombinovana 1écba. Jeji vyhody mohou
spocivat ve vys§im analgetickém ucinku, lepsi tolerabilité a sou¢asném ovlivnéni dalSich
vedlejsich ucinkli bolesti jako je deprese ¢i kvalita spanku. (Lejcko, 2018) Jak uvadi
Cruccu (2017) ve své studii, alespon 45 % pacientl s neuropatickou bolesti je 1é¢eno
dvéma a vice Iéky. Ve stejné studii také uvadi shodné pozitiva kombinované 1€¢by jako
ostatni autofi. (Cruccu a Truini, 2017; Gilron et al., 2013)

Kvali c¢asté neuspésnosti 1écby neuropatické bolesti je nutné uchylit se
k alternativnim zplsoblim terapie, jeZz nejsou jest¢ dostatecné oveéfenymi z hlediska
evidence based medicine. Mezi takové mozZnosti se fadi také kanabinoidy. UZiti miiZze byt
bud’ formou oromukézniho spreje, inhalaéni cestou &i ve formé kapsli. V Ceské republice
je jiz pro tyto chronické bolestivé stavy dostupné 1écebné konopi, jez ma definovan obsah
latek THC a CBD. (Lejcko, 2018)

Pokud Zadna z moznosti farmakoterapie neni dostate¢né u¢innou, je pro pacienta
vhodnou volbou komplexni terapie na specializovaném algeziologickém pracovisti.
Podminkou uspé$né intervence je urceni piesné diagnézy a také ovlivnitelnosti bolesti
danou technikou. Mozné¢ interven¢ni metody jsou nervové blokady, radiofrekvencni lécba
a neuromodulac¢ni 1écba, kam se fadi misni a periferni nervova stimulace a intrathekalni
aplikace 1é¢iv (morfin, klonidin...). (Lejcko, 2018)

Metoda nervové blokady se nejCastéji  uplatiuje u  pooperacnich
a posttraumatickych neuropatii ¢i komplexniho regionalniho bolestivého syndromu.
V ndvaznosti Ize indikovat radiofrekvencni terapii, jez méa neuromodulacni,
protizanétlivy a imunomodulacni efekt. (Lejcko, 2018)

Neuromodulaéni intervence je indikovana u refrakternich neuropatickych bolesti,
tedy napft. u pacientl s neovlivnitelnou radikularni bolesti ¢i s komplexnim regionalnim
bolestivym syndromem 1. typu. Jeji nevyhodou je ekonomickd naro€nost a moznost

vykonu pouze ve specializovanych centrech. (Lejcko, 2018)
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2 CHARCOT-MARIE-TOOTH

Charcot-Marie-Tooth (CMT) choroba se oznacuje podle svych objevitelt
(J.M.Charcot, P.Marie, H.H.Tooth), ktefi ji vroce 1886 nezavisle na sob&¢ popsali
a oznacovali ji jako peronedlni atrofii. V polovin¢ 70. let 20. stoleti se nemoc zacala
oznacovat jako hereditarni motorické a senzitivni neuropatie (HMSN). (Haberlova, 2006)

CMT patii do skupiny hereditarnich motorickych a senzorickych neuropatii,
nazyva se téz peronealni svalova atrofie. Je to nejCastéjSi geneticky podminéné
nervosvalové onemocnéni. Prevalence této choroby v populaci je asi 40 pacientil na
100 000 obyvatel. Degenerativni zmény mohou postihovat myelinovou pochvu nebo

0wt w

axony perifernich nervi. (Rizicka, 2019; Seidl, 2015)

2.1 Klinicky obraz

Hlavnimi rysy CMT jsou kombinace motorickych deficitli a senzorickych znamek
a symptomu, které¢ spolecné odrazeji senzoricko-motorickou neuropatii. (Szigeti a
Lupski, 2009)

Ptes variabilitu riznych typt CMT typicky klinicky priib&éh zahrnuje normalni
¢asné vyvojové milniky. Typicky fenotyp CMT je charakterizovan néastupem piiznaki
v prvnich dvou dekadach Zivota. Nastupuje pomald progresivni bilateralni svalova
slabost. Svalova slabost a atrofie nejdiive postihuje drobné svaly nohou, pozdéji
peronealni svaly, svaly lytek, dale stoupa do distalni tfetiny stehna a poté postihuje 1 ruce.
(Mazanec et al., 2015; Pareyson et al., 2013)

Dusledkem postizeni drobnych svali nohy, zkracenim plantarni aponeurdzy
a Achillovy Slachy se vyviji deformity nohy, nejcastéji pes cavus a kladivkové prsty.
Atrofie svalil dolnich koncetin se Casto popisuje jako obraz ,,obracenych lahvi od
Sampanského®, protoZze u vétSiny pacientll ziistdva zachovana relativné dobra trofika
pletencového a stehenniho svalstva, zatimco od kolen distalné se rozviji t€zké atrofie.
Slabost peroneélnich svalli zpiisobuje poruchu chiize, kterou oznacujeme jako stepaz
nebo téz ¢api chiize. Pacient vysoko zveda kolena, aby nezakopnul o $picky. Pareyson et
al. (2013) uvadi, ze zhruba tietina pacienti trpi skoliézou. Horni koncetiny jsou z pravidla
mén¢ postizené nez dolni koncetiny, ale problém pacientim mohou délat jemné pohyby
rukou jako je odemykani klicem nebo zapinani knoflikt asi zipti. (Pareyson et al., 2013;

Pisciotta a Shy, 2018)
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Poruchy ¢iti zahrnuji hlavné poruchu hlubokého ¢iti, mizou byt i poruchy
taktilniho ¢iti v rukavicovité a puncochovité distribuci. Pii vySetfeni je pfitomna diftizni
hyporeflexie az areflexie, nejCastcji a nejdiive je oslaben ¢i nevybavny reflex Achillovy
Slachy. (Pisciotta a Shy, 2018; Mazanec et al., 2015)

Postizené déti jsou Casto pomali béZci a maji potize s aktivitami, pti kterych jsou
zvysené naroky na udrzeni rovnovahy. Nesta¢i svym vrstevnikiim, jsou nemotorni a
»pomali* ve sportu nebo nesportuji vitbec. (Pisciotta a Shy, 2018; Nagappa et al., 2022)

Dal$imi podceniovanymi pfidruzenymi rysy CMT mutzou byt hypertrofické
nervové koteny, syndrom neklidnych nohou, pupilarni abnormality nebo problémy se

sluchem. (Werheid et al., 2016)

Obrazek 1 Atrofie svalit bérce obraz "obracenych lahvi od Sampariského” (zdroj viastni)

2.1.1 Pes Cavus

Pes cavus je deformita nohy, kterd je charakterizovand abnormalné¢ vysokou
podélnou klenbou. RozliSuji se tfi hlavni typy pes cavus a to pes cavovarus, pes
calcaneovarus a ,,Cisty* pes cavus. Cavovarus je nejbézné€jsi typ pes cavus a primarn¢ se
objevuje u neuromuskularnich onemocnéni jako je CMT, pisobenim svalovych

dysbalanci. (Burns et al., 2007)

22



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

Cavovarus se vyznacuje varozitou calcaneu, plantarni flexi prvniho metatarsu
a kladivkovymi prsty. M. tibialis anterior, m. peroneus brevis a vlastni svaly nohy jsou
v oslabeni. Silngj$i m. peroneus longus a m. tibialis posterior je pfetahuji. Zkraceny m.
triceps surae pietahuje pfednozi do plantarni flexe a pronace, pii zatizeni je zadni noha
nucena korigovat stav a dostava se tim do supinace. S vyvojem deformity se méni poloha
calcaneu a dochazi ke zkratu Achillovy Slachy. (Burns et al., 2007; Seaman a Ball, 2022)

Prognoza zavisi na velikosti deformity a véku manifestace deformity. U déti se
Casto pes cavus zacind vyvijet jiz pted zaCatkem puberty. Z pocatku muze byt deformita
dobfe funkéné kompenzovand, ale nasledn¢ mize negativné ovlivnit kostni rist a tvar
vyvijejici se nohy. (Seaman a Ball, 2022)

Pacienti s pes cavus si Casto st€Zuji na bolest nohou a cCasté je také podvrtnuti
kotnikt. Bolest je vysledek nerovnomérného zatiZzeni nohy zpiisobené¢ho deformitou,
bolest mize byt téz neuropatickd (Neuropatickd bolest — viz kapitola 1.3). NejCastéjsi
mista udavané bolesti jsou na paté, v oblasti os cuboideum, a pod hlavickou prvniho
metatarsu. DalSimi symptomy doprovézejici pes cavus mizou byt artroza a laterdlni
instabilita kotniku, tendinitidy Achillovy $lachy, inavové zlomeniny kosti nohy, bolest

kolene nebo artréza kycle. (Burns et al., 2007; Seaman a Ball, 2022)

Obrazek 2 Pes cavus a kladivkové prsty (zdroj viastni)

2.2 Déleni CMT

S hereditarnimi polyneuropatiemi jsou spojovany muatce ve vice nez 80 genech.
Mnoho z téchto genli bylo objeveno v poslednich letech diky sekvenc¢ni technologii
moderni generace. Tato zjiSténi poméhaji odkryvat rizné patologické mechanismy, které
vedou k témto onemocnénim. (Pareyson et al., 2017) Aktualné bylo popsano 12 riznych
gent, jejichz mutace jsou kauzalni pro vznik riznych forem HMN. (Mazanec et al., 2016)

U CMT se setkdvame se vSemi formami dédi¢nosti. (Hluchéanova et al., 2020)
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Autozomalné dominantni dédi¢nost - vétSina jedinct s diagnézou autozomalné
dominantni CMT ma4 postizené rodi¢e. Podil ptipadl vzniklych mutaci de novo je razny,
ale u nékterych genti mize byt az 25%. Pokud patogenni varianta nebyla u rodict
probanda detekovana, mlze jit o mutaci de novo nebo o zarodecnou mozaiku. Pokud je
rodi¢ probanda postizen, méa sourozenec probanda Sanci 50%, Ze bude také postizen.
Pokud u rodi¢e neni zndma ptitomnost patogenni varianty, je u sourozence probanda
riziko oproti bézné populaci zvysené, z diivodu mozné pfitomnosti zarode¢né mozaiky.
Potomci probanda maji pravdépodobnost 50%, Ze budou postiZeni.

Autozomalné recesivni dédi¢nost - rodi¢e probanda s autozomalné recesivni
CMT jsou obligatni heterozygoti, tudiz jsou pouze pienaseci. Sourozenci probanda maji
Sanci 25%, ze budou postizeni, 50%, ze budou pfenaseci a 25%, ze budou zdravi. Potomci
probanda jsou heterozygoti.

o v

X-vazana dédicnost - je klinicky identickd s autozomalné dominantni formou.
Postizeni muzi je t¢z8i a manifestuje se diive nez u zen. U muze probanda mize dojit
k pfenosu od matky nebo mutaci de novo, ale ne od otce. U Zeny probandky miiZze dojit
k ptenosu od otce, matky i mutaci de novo. VSichni potomci probanda zdédi patogenni
variantu. Potomci probandky maji pravdépodobnost 50%, ze zdédi patogenni variantu.

(Bird, 1998; Rudnik-Schoneborn et al., 2016)

2.2.1 CMTI

Nejcastejsi typy CMT patii do skupiny CMT]1. Tato skupina zahrnuje neuropatie
primarné demyeliniza¢ni s AD typem dédic¢nosti. Klinicky obtiZze vznikaji béhem prvni
a druh¢ dekady zivota. Kondukéni studie udavaji snizenou rychlost vedeni pod 38 m/s.
Rychlost vedeni nekoreluje s tizi postizeni, ale bylo opakované pozorovano, ze vyrazné
sniZeni rychlosti vedeni v détstvi odpovida t€zSimu priibéhu onemocnéni v dospélosti.
(Haberlova et al., 2006; Mazanec et al., 2009)

CMT1A - je nejcastéjSim typem a piedstavuje 60-70% vSech CMT. Az 75%
pacientl ma nastup ptiznakl jiz v 1. dekadé, kdy nemocny pozoruje poruchu chiize
a rychly rozvoj deformity nohou. Objektivné je pfitomna distalni svalova slabost, svalové
atrofie s maximem distalng, areflexie DK, pes cavus, méné i pes equinovarus nebo pes
varus, kontraktury Achillovy $lachy. PostiZzeni rukou se objevuje s nékolikaletou latenci.
DK jsou postizeny poruchou vibrac¢niho a taktilniho ¢iti, kterd zasahuje az do poloviny

bérct. Tato forma ma variabilni tizi postizeni a lze sledovat variabilitu klinickych obtizi
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mezi postizenymi rodinami i v rdmci rodin. Konduk¢éni studie prokazuji snizenou rychlost
vedeni motorickych vldken n. medianus, kterd byva nejcastéji 20-30 m/s. (Haberlova et
al., 2006; Mazanec et al., 2009)

CMT1B - tato forma ptedstavuje 5% vSech CMT]1 ptipadl. Klinicky obraz mtze
byt variabilni od lehkych peronedlnich atrofii bez deformit nohou az po tézkou chabou
kvadruparézu s nastupem po narozeni a nutnosti invalidniho voziku. (Mazanec et al.,
2009)

CMTX1 - tvoii asi 10% vSech CMT a je jedinym typem CMT s vazbou na
pohlavni chromozom X. Muzi byvaji postizeni vice a diive (mezi 5. a 20. rokem) nez
zeny, které mohou byt dlouho bez klinickych ptiznakd. Mezi prvni pfiznaky patii
zakopavani, peronedlni atrofie s pfepaddvanim Spicek. Pozdéji dochazi i k atrofii 1ytek
a vytvafi se pes cavus. EMG vySetfeni prokazuje intermediarni typ rychlosti vedeni 30-
40 m/s. U této skupiny je ptitomno subklinické postizeni sluchové drahy. Na MRI mozku
jsou pifitomna abnormalni loZiska, ktera potvrzuji postizeni CNS. Témét vSechny mutace
jsou zdédéné a vznik de novo mutaci je vzacny. (Haberlova et al., 2006; Mazanec et al.,
2009)

Dejerine-Sottas syndrom (HMSN III) - je ¢asnou a tézkou formou CMT1. U déti

je vertikalizace opozdénd, samostatna chlize nastupuje az mezi 15. a 48. mésicem véku
a distalni svalova slabost nastupuje jiz od raného détstvi. Klinicky je ptfitomna hypotonie,
hypo az areflexie, deformity nohy, skoli6za Th pétefe a mizou byt postiZzeny i hlavové
nervy. Rychlost vedeni je snizena pod 10 m/s. Jedna se o AD dédi¢nost se sporadickym
vyskytem zptisobenym de-novo mutacemi. (Haberlova et al., 2006)
Svalova slabost je spiSe generalizovand a patrna jiz od narozeni. ObtiZe rychle progreduji
a ¢ast nemocnych umird do 3 mésict od narozeni, pacienti s mirnou formou se mohou
dozit az 3. dekady. Rychlost vedeni je extrémné snizené az pod 5 m/s. Dédi¢nost je AD,
muze ale byt 1 AR nebo vznikla de-novo. (Haberlova et al., 2006)

HNPP - dédi¢né neuropatie s tendenci k tlakovym obrnam je klinicky nejmirné;si
forma CMT. U nékterych pacientli manifestace otlakovou obrnou mize probéhnout jiz
v détstvi, ale obtiZze vétSiny pacientii se objevuji na konci druhé a hlavné ve treti dekade
zivota. Klinicky jsou pfitomny rekurentni motorické a senzitivni parézy nerva v riznych
lokalitach, nejcastéji je to n. peroneus, n. ulnaris nebo brachialni plexus. Zacatek obtizi
byva v souvislosti s otlakem pfi fyzické ndmaze a vétSinou se paréza do nékolika tydnii

upravi, muze vSak pti dal§im otlaku recidivovat. EMG vySetfeni prokazuje zpomalené
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vedeni v mistech anatomickych uzin. Asi 10-15% pacientti s HNPP zlstava klinicky

zcela bez ptiznakl. Dédicnost tohoto typu je AD. (Haberlova et al., 2006)

2.2.2 CMT2

CMT?2 je skupina primarn¢ axonalnich neuropatii, které jsou méné Casté nez ze
skupiny CMT1. Klinicky je vyrazng¢jsi svalova slabost, proximalni $lachosvalové reflexy
jsou vybavné a deformity nohy nebyvaji Casté. Podle kondukcnich studii je rychlost
vedeni normalni nebo jen lehce sniZend, je vSak snizena amplituda CMAP a SNAP na
zéaklad¢ postizeni axonu. (Haberlova et al., 2006; Mazanec et al., 2009)

CMT2A - je nejcastéjSim typem CMT2 a zahrnuje az 23% ptipadd CMT2.

Klinicky se da rozdélit na dvé skupiny. Prvni pocetnéjsi skupina s ¢asnym nastupem

vvvvvv

formy jsou Casté de-novo mutace. (Haberlova et al., 2006; Mazanec et al., 2009)

HMN - hereditarni motoricka neuropatie je skupina tzv. distalnich spindlnich
muskularnich atrofii. Klinicky nalez i vysledky z EMG vySetfeni jsou podobné skupiné
CMT?2, ale jde o cisté¢ motoricky deficit. Obdobi nastupu zaleZi na typu HMN. Nastup
obtizi muze byt od casného détstvi az po 3.-4. dekadu. (Haberlova et al., 2006)

HSN - u hereditarni senzitivni neuropatie jsou vice postizené senzitivni nervy,
v mensi mife 1 motorické a autonomni nervy. Klinicky je pfitomna hypestezie az anestezie
pro teplo a bolest, mize vSak dojit i ke krutym bolestem DK. Vibracni ¢iti byva
zachovano. Svalové atrofie a deformity aker se téz objevuji. Dale mohou byt pfitomny
trofické defekty mékkych tkani se sniZenou rychlosti hojeni podobné jako u diabetu.
Miize se téz objevit osteomyelitida a nekroza. Tento stav nasledné vyzaduje amputaci.

(Auer-Grumbach, 2008; Haberlova et al., 2006)

2.3 Lécba

I kdyz v soucasné dob¢ neexistuje zadna 1écba, kterd by dokazala CMT zvratit,
stale probihaji rizné klinické studie, které kauzalni 1é¢bu CMT dale zkoumaji. Moznost
detekovat kauzalni mutace, které jsou zodpovédné za rizné formy hereditarnich
polyneuropatii, dava neurologim a genetikiim do rukou velmi G¢innou metodu cilené
genetické prevence prenatalni nebo preimplantacni diagnostiky. (Hluchanova et al., 2020;

Mazanec et al., 2016)
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Aktualni 1écebny protokol doporucuje hlavné systematickou a komplexni
rehabilitaéni a lazenskou 1€cbu, kvalitni protetické zajisténi a v indikovanych piipadech
korekéni ortopedickou 1écbu. (Mazanec et al., 2016)

Hereditarni  polyneuropatie jsou typickou diagnozou, kterd vyzaduje
multioborovou spolupraci, kdy se do 1écby zapojuje neurolog, ortoped, protetik,
fyzioterapeut i ergoterapeut. Cilem rehabilitace je udrzet co nejlepsi kvalitu hybnosti
a stability pfi stoji a chiizi, prevence a terapie kloubnich a vertebrogennich bolesti,
udrzeni dobré télesné kondice a funkce kardiovaskularniho aparatu a zajisténi pacienta

protetickymi pomuickami. (Mazanec et al., 2015)

2.3.1 Fyzioterapie

Mezi hlavni cile fyzioterapie patii zvySeni svalové sily, zdatnosti, aerobni
kapacity, zamezeni kontrakturam a zvySeni stability. Posilovani hlavné cili na proximalni
svalové skupiny, které nebyvaji primarné postizené nemoci, ale mohou byt oslabeny
v disledku dekondice a jejich posileni mize pomoci ke kompenzaci aktudlniho stavu.
(Kenis-Coskun a Matthews, 2016)

Lindeman et al. (1995) v randomizované¢ studii zkoumal vliv silového tréninku na
svalovou silu pacient s CMT. Do studii zahrnul 28 pacientd s CMT. Pacienti cvicili
podobu 24 tydnt 3krat tydné se zatézi flexi a extenzi kolene a extenzi a abdukci kycle.
Pacienti byli instruovani ohledné¢ domaciho cviceni fyzioterapeutem, ktery je nasledné
kazdé dva tydny korigoval a ptizpisoboval zatéZz podle aktualni svalové sily. Aktualni
svalova sila byla hodnocena podle ,,one repetition maximum® (1RM). Prvnich 8 tydnii se
trénink skladal z 60% 1RM pfi 25 opakovanich a 3 sériich, dalSich 8 tydnti 70% 1RM pii
15 opakovanich a poslednich 8 tydnii 80% 1RM pfti 10 opakovanich. Jiz po 8 tydnech se
signifikantné zvysSila svalovéd sila flexe 1 extenze kolene oproti kontrolni skupiné.
(Lindeman et al., 1995)

V dalsi randomizované studii Lindeman et al. (1999) zkoumal vliv silového
tréninku na svalovou silu 28 pacientdl s CMT. Metody cvieni byly totozné jako u
pfedchozi studie. Pii vystupnim meéfeni vykazovala skupina trénujicich pacientl
signifikantné vys$s$i maximdlni volni kontrakci (MVC) izometrické extenze kolene oproti
kontrolni skuping. (Lindeman et al., 1999)

V dvojité slepé kontrolované studii Chetlin et al. (2004) na 20 pacientech s CMT
objektivizoval vliv odporového tréninku a piijmu kreatin monohydratu. Pacienti

provadéli doméci cviceni trikrat tydné po dobu 12 tydnt se zatézi. Cviceni se skladalo
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z posilovani flexorti a extenzort kolene proti odporu 40% 1RM, flexorti a extenzort lokte
proti odporu 20% 1RM a posilovani rukou opakovanym stisknutim terapeutickych mickda.
Polovina pacienti navic uzivala kreatin. Po ukonceni programu se zvySila MVC
sledovanych svalovych skupin a vykon pii vSednich dennich ¢innostech (ADL) vSech
pacientll. Vliv kreatinu vSak nebyl prokdzan. (Chetlin et al., 2004)

Ve studii Prada et al. (2018) 9 pacientii s CMT absolvovalo 4tydenni rehabilitac¢ni
program zaméteny na terapii HKK s frekvenci 2krat 45min tydné. Terapie se skladala
s posilovani, streinku a proprioceptivniho cvi¢eni. Po ukonceni programu se pacientim
zvysila sila stisku a sila stisku $petkového uchopu. (Prada et al., 2018)

Sedavy styl zivot, ktery se u CMT pacienti muize vyskytovat, mize vést
k dekondici a vy$si tinavnosti. Aerobni cviceni je tak dileZitou soucasti terapie téchto
pacientll. (Kenis-Coskun a Matthews, 2016)

El Mhandi et al. (2008) testoval vliv intervalového tréninku na unavu a funkéni
kapacity pacienti s CMT. 8 pacientii s CMT podstoupilo 24tydenni program tréninku na
bicyklovém ergometru s frekvenci 3krat tydn€ po dobu 45min. 12 tydnt probihal trénink
pod dohledem v nemocnici a 12 tydnti pacienti trénovali bez dozoru doma. Po ukonceni
programu se subjektivné snizila akutni bolest a inava pacientl po tréninku, signifikantné
se zvySilo VOo2peak @ maximalni tolerovana zatéz. Vyrazné se zvySila 1 MVC flexe
a extenze kolene. (El Mahdi et al., 2008)

V randomizované slepé zkiizené studii Wallace et al. (2019) zjistuje
proveditelnost a efekt aerobniho tréninku u pacienti s CMT. 23 pacienti s CMT
podstoupilo 12tydenni aerobni trénink pod dohledem fitness trenérti a fyzioterapeuti
v télocvicnach ve svém okoli. Pacienti cvi¢ili 3krat tydné 30min na bicyklovém
ergometru. Prvni 4 tydny tepova frekvence (TF) pii cvieni odpovidala 60% VOazpeax a
nasledné se kazdé ctyti tydny zvySovala o 10%. Po skonceni programu byl zaznamenéan
nariist VOzpeak a zvySila se maximalni tolerovana zatéz. (Wallace et al., 2019)

Mori et al. (2020) v randomizované slepé kontrolované studii popisuje efekt
fyzioterapie a aerobniho tréninku na pacienty s CMT. 53 pacientii s CMT bylo rozdéleno
do dvou skupin. Prvni skupina kromé metod fyzioterapie v podobé¢ strecinku,
proprioceptivniho a dechového cviceni méla navic zafazené aerobni cviceni na bézeckém
pasu (TreSPE skupina). Druha skupina podstupovala pouze fyzioterapii bez aerobniho
cviCeni (SPE skupina). Fyzioterapie probihala 60min dvakrat tydné a aerobni cviceni
30min dvakrat tydné. Po 3 a 6 mésicich prob¢hlo kontrolni méteni pomoci 6MWT,

10OMWT, Walk12, BBS a méfenti sily plantarni a dorzalni flexe nohy. Po 3 mésicich 89%
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a po 6 mesicich 95% vSech probandl z obou skupin vykazovalo zlepSeni alespoil
v jednom z méfenych udaji. U SPE skupiny byly zaznamenany lepsi vysledky v 6MWT
a u TreSPE skupiny v BBS. Z vysledkt studie 1ze tedy odvodit objektivni piinos metod
fyzioterapie a aerobniho cviceni. (Mori et al., 2020)

Matjaci¢ a Zupan (2006) v randomizované studii popisuje efekt dynamického
tréninku rovnovahy na pacienty s CMT. 16 pacientd s CMT podstoupilo 12 terapii, které
se skladaly zpasivniho protahovani, posilovani a tréninku stability ve stoji.
Experimentalni skupina provadéla trénink stability na specialnim mechanickém zatizeni
a kontrolni skupina cvicila s terapeutem. Pro zhodnoceni byla vybrana Berg Balance
Scale (BBS), Up&go test a 10-m walk test. U experimentalni skupiny doslo
k signifikantnimu zlepSeni u BBS, Up&go testu 1 10-m walk testu, zatimco u kontrolni
skupiny doslo jen ke zlepSeni BBS. (Matjaci¢ a Zupan, 2006)

Pazzaglia et al. (2016) ve své studii hodnoti u¢inek aplikace mechanickych vibraci
na stabilitu pacientti s CMT. 14 pacientli s CMT podstoupilo 3denni aplikaci fokalnich
mechanickych vibraci na oblast quadricepsu a tricepsu surae. K hodnoceni byly pouzity
BBS, Dynamic Gait Index (DGI), 6BMWT, méfeni svalové sily DKK a stabilometrické
vySetfeni. Kontrolni méfeni ukazuji signifikantni zlepSeni BBS a DGI, zlepSeni téz
nastalo pfi stabilometrickém vySetfeni stoje s vylouCenim zrakové kontroly. (Pazzaglia et
al., 2016)

Dle Kobesové (2012) se postup individualni fyzioterapie v CR sklada ze &tyF
zakladnich technik, které 1ze rizné kombinovat — ovlivnéni periferie, ovlivnéni zakladni
postury, senzomotorickd stimulace, nacvik vnimani télesného schématu. (Kobesova,
2012)

Nejdiive se zafind od upravy periferie aplikaci mobilizacnich a relaxacnich
technik na oblast nohy. UZiva se napiiklad mobilizace kloubti a relaxacni techniky dle
Lewita, techniky mékkych tkdni (TMT) nebo exteroceptivni a proprioceptivni stimulace
planty. (Kobesova, 2011; 2012)

Nasledné se cviceni zamé&fuje na ovlivnéni celkové postury. Uzivaji se TMT na
oblast hrudniku a beder, mobilizace kloubii patete a Zeber a aktivace stabiliza¢ni systému
patefe prostrednictvim dynamické neuromuskularni stabilizace (DNS). Prostfednictvim
cviceni ve vyvojovych polohach zajistime co mozna nejvic fyziologické drzeni téla,
optimalizujeme nastaveni hrudniku, panve a patete a tim stabilizujeme trup. Nasledné lze
cvicit t€z8i lokomocni vzory. DNS lze doplnit Vojtovou reflexni lokomoci (VRL), ktera

nam také pomaha dosahnout vyvazené svalové koordinace. (Kobesova, 2011; 2012)
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Dale pokraCujeme nacvikem balancnich strategii a zvySovani limith stability.
Vyuzivame hlavné metod senzomotorické stimulace jako je cviceni na labilnich plochach.
Hlezenni strategii nacvicujeme kontrolovanymi ,,pady do zdi“ a krokovou strategii
pomoci vypadii do riznych sméri. Chlze miizeme zlepSovat zarazenim raznych
modifikaci jako je chiize ptes piekazky, do boku, pozpatku nebo slalom. (Kobesova,
2011;2012)

V posledni tfadé¢ provadime nacvik télesného schématu nejcastéji s uzitim
Feldenkreisovy metody. Dulezita je kvalita a preciznost provedeni pohybii s vysokym
poctem opakovani. Pacient se po celou dobu soustfedi na polohu a pohyb, snazi si
uvédomit iniciaci, prubéh a zastaveni pohybu. Cviky je nejlepsi provadét s vyloucenim
zrakové kontroly, opakovéani se nasledné déje pomoci ,,proprioceptivni polohy*.
(Kobesova, 2011; 2012)

U pacientt s timto typem nervosvalového onemocnéni neni klasické posilovani
indikovano z diivodu moznosti vzniku tzv. overuse weakness kdy misto svalové
hypertrofie vznikne oslabeni a hypotrofie. Pacient jesté vice oslabuje jiz oslabené svaly
postizené denervaci, svaly nepostizené muze posilit, a tak prohloubit svalovou
dysbalanci. Pokud chceme posilit svaly funkéné utlumené, miizeme uzit na prikladu VRL
nebo proprioceptivni neuromuskularni facilitaci (PNF). (Kobesova, 2011)

Kobesova et al. (2012) demonstruje efekt rehabilitace na ptipadové studii. 55 lety
pacient s CMT podstoupil 3tydeni intenzivni rehabilitaci. Denné se rehabilitace skladala
z 2X30min fyzioterapie, kde byly uzity manualni techniky dle Lewita, metody DNS dle
Kolafe a SMS dle Jandy, 30min skupinového cviceni Tai-Chi a cviceni na gymballech,
30min cviceni v bazénu a 30min ergoterapie zaméfené na motoriku rukou a nacvik ADL.
Byly pozorovany zmény v klinickém testu m-CTSIB, limitd stability a vypadu vpied.
U vsech métenych hodnot doslo ke zlepSeni. (Kobesova et al., 2012)

2.3.2 Protetika

Pacienti s CMT pouzivaji rizné typy protetickych a adjuvantnich pomitcek, jako
jsou vlozky do bot, specidln¢ upravena ortopedicka obuv, elastické kotnikové bandaze,
ortézy, podpaténky, peronedlni pasky, vychazkové nebo francouzské hole, choditka
a invalidni voziky. (Kobesova, 2011)

Prada et al. (2021) uvadi, Ze az 48% pacientl pouziva ortopedické vlozky. Vlozky
by mély byt zhotoveny na miru podle pacientova plantogramu a 3D otisku chodidla.

Pouzivanim vlozek a ortopedické obuvi se snazime korigovat pozici nohy a zlepSit
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instabilitu kotniku, zamezit vzniku otlakt, branit zhorSovani deformity a ulevit od bolesti.
(Prada et al., 2021; Pareyson a Marchesi, 2009)

Déle se uzivaji nizké a vysoké AFO (ankle foot orthosis) ortézy, které také
koriguji postaveni nohy a brani prepadavani Spicky pii chiizi. Zuccarino et al. (2021) vSak
uvadi, ze jejich noSeni vice nez tietina pacientll hodnoti negativné z diivodu diskomfortu
nebo z estetickych divodi. Pro pfekonani téchto problémi se AFO ortézy rizné
prizptsobuji nebo a pouzivaji se leh¢i modely ortéz. (Pisciotta, et al., 2021; Zuccarino et
al., 2021)

Alternativou k vySe zminénym ortézam mohou byt elastické kotnikové bandaze,
které jsou §ité na miru a dokézou kotnik téz zpevnit. Uzivaji se i rizné formy peronealnich

pasek. (Kobesova et al., 2007)

2.3.3 Ortopedie

K chirurgickym zakrokiim se zpravidla pfistupuje, pokud konzervativni metody,
které jsou metodami prvni volby, selzou. K operacnim zakrokiim se ale miize pfistupovat
i z preventivniho hlediska. V¢asnym zdkrokem na mékkych tkanich mizeme zabranit
pokro€ilym deformitdm a slozit&jSim korekénim operacim na kostech a kloubech.
Chirurgické postupy se lisi jak mezi staty, tak 1 mezi jednotlivymi pracovisti. (Reilly et
al., 2017; Smetana et al., 2008)

Az 30% pacienti s CMT podstupuje néjaky typ chirurgického zakroku
v souvislosti s deformitou nohy. Tfetina z téchto pacientli podstoupi vice nez jednu
operaci. (Laurd et al., 2018)

Nejdtive se pfistupuje k vykoniim na meékkych tkanich. Nejcastéji se pfistupuje k
uvolnéni plantarni fascie, prolongaci Achillovy Slachy, kratkych a n€kdy i1 dlouhych
flexort prstcd, transpozice Slach m. tibialis posterior, m. peroneus longus nebo m. flexor
hallucis longus je provadéna s cilem posileni dorzalni flexe nohy a prevence zakopavani.
Dale se provadi operace na kostech, nejcastéji korekéni osteotomie patni kosti. Dale
osteotomie stfedni ¢asti nohy nebo prvniho metatarsu. Pfi tézkych deformitach se uzivaji

fazni postupy jako troji déza nebo artrodéza kotniku. (Pfeffer et al., 2020)

31



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

3 SPOLECNOST CMT

Spole¢nost Charcot-Marie-Tooth ptisobi v ramci celé Ceské republiky od Gervna
roku 1999. Tato spoleCnost sdruzuje zejména osoby s dédicnym polyneuropatickym
onemocnénim, tedy s nemoci Charcot-Marie-Tooth. (C-M-T, 2022)

Do poptedi cilii spole¢nosti C-M-T jsou vyzdvihovany potieby a zajmy pacienti
s onemocnénim Charcot-Marie-Tooth, rovnéz jejich obhajoba a prosazovani prav
a potieb pacientti s CMT na trovni statnich instituci. (C-M-T, 2022)

Diky celostatnimu piisobeni spolecnosti je veskera ¢innost organizace v soucinnosti
s organy statni pravy a samospravy v Ceské republice a rovnéz i s mezindrodnimi
institucemi a jejich spolupraci. Mezi dalsi cile spole¢nosti Ize zatadit i podstatné zlepSeni
informovanosti rodin, vefejnosti, at’ odborné, tak i neodborné, o dané problematice. Ma
edukativni charakter za pomoci pofadani riznych konferenci a seminédii. Lze mezi né
zatadit i rekreacné — edukativni pobyty osob a i jejich rodin s onemocnénim CMT. (C-M-
T, 2022)

Diky pravidelnému vydavani C-M-T Bulletinu spole¢nosti zvySuje povédomi
o nemoci a moznostech 1écby, o ¢innosti CMT spolecnosti véetné spoluprace s lékati
a dalSimi zdravotnickymi pracovniky 1 moznostech podpory v socidlni oblasti. (C-M-T,
2022)

Bulletin poskytuje aktualni informace o nemoci, postupech lécby, novinkach
v lé€ebnych procesech a informacich od l1€kait. Zvetejiiuje pozvanky na seminaie a dalsi
edukativni akce organizované spole¢nosti CMT informuje o védecké Cinnosti 1ékait.
Dalsim informa¢nim zdrojem se rovnéz stavaji 1 samotné webové stranky spolecnosti,
které jsou nejen piehledné, ale také nabizeji dostatek informaci jak pro souc¢asné, tak i pro
nové pacienty a jejich rodiny. Mimo jiné, jsou zde 1 kontakty na spole€nosti, které se
zabyvaji vyrobou kompenzacnich pomiicek pro télesné¢ postizené, rovnéz i socialne-
pravni servis. Typy a doporuceni na volnocasové aktivity a bezbariérové piistupy na
kulturni pamétky v celé Ceské republice. (C-M-T, 2022)

Rekondiéni  pobyty pofadané spolecnosti slouzi nejen pro pacienty
s diagnostikovanou CMT chorobou, ale i pro jejich rodinné pfislusniky. Pobyty jsou
urcené na rekonvalescenci a obsahuji celou Skdlu procedur a to od rehabilitaci, masazi az
po ruzné koupele. (C-M-T, 2022)

Mezi novodobé uspéchy spolecnosti v posledni dob¢ 1ze zaradit zménu indika¢niho

seznamu. Podle vyhlasky ¢. 267/2012 Sb. byli pacienti s chorobou CMT zafazeni do jiné
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indika¢ni skupiny, a tudiz jim lazeiisky pobyt mohl byt pfedepisovan jen jednou za 24
mésict. Spole¢nost CMT se po komunikaci s MZ CR podatilo prosadit zménu
indika¢niho seznamu. Podle vyhlasky ¢. 2/2015 Sb. maji pacienti s CMT opét narok na
predepsani lazeniského pobytu jednou rocné. (C-M-T, 2022)

Spolecnost CMT se rovnéz aktivné podilela na zachran¢ 1é¢ebny VESNA, které
hrozilo zruSeni. Lécebna sidli v Janskych Lazni a je zaméfena na rehabilitaci détskych

pacientt. (C-M-T, 2022)

33



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

4 PRAKTICKA CAST

4.1 Metodika prace

Prakticka cast bakalarské prace byla zpracovana formou kazuistik dvou pacienti.
Oba pacienti podstoupili vySetfeni i terapie ve Fakultni nemocnici Motol. Pacient 1
absolvoval intenzivni rehabilitaéni pobyt na lizkové ¢asti Kliniky rehabilitace a TVL
2.LF UK a FN Motol po dobu jednoho tydne. Pacient 2 dochazel po dobu jednoho mésice
na ambulantni terapie na stejné pracoviste.

Pted zahajenim terapii bylo vySetieno pacientim taktilni, termické, vibracni
a diskriminacni ¢iti na noze a zmétena sila stisku ruky prostfednictvim dynamometru
Jamar®. Taktilni ¢iti bylo vySetfeno 10 g monofilamentem a termické citi Tip
Thermem®. Pro taktilni a termické ¢iti bylo zvoleno 10 pokust. Hodnocen byl pocet
spravnych odpovédi, tj. kolikrat z deseti dotykii na plosce pacient identifikoval a kolikrat
z deseti dotykti chladnym ¢i teplym podnétem pacient spravné identifikoval. Pii vySetfeni
pacient lezel, o¢i mél zaviené, vySetteni bylo provedeno na plosce levé 1 pravé nohy.
Vibracni Citi bylo vySetfeno pomoci graduované ladicky 128 Hz s moZnosti hodnoceni
vibra¢ni percepce na osmistupniové Skale. Ladicka byla ptikladana na vnitini a vnéjsi
kotniky obou dolnich koncetin. Po rozvibrovani byla ladi¢ka pfiloZzena a pacient hlasil,
kdy vibrace pfestal citit. Diskriminacni €iti bylo méteno posuvnym métidlem na ploskach
obou dolnich koncetin. Nejdiiv byla zvolena vétsi distance, ktera se nasledné snizovala,
a pacient hlasil, kdy podnét jiz neciti jako dva body ale pouze jeden. Kvili riznym
hodnotam vzdalenosti pro jednu plosku byl jako vysledek tohoto méfeni zvolen interval
vzdalenosti.

Nasledné byli pacienti vySetfeni stabilometricky na pfistroji Rehawalk® se
systémem Zebris, kde byl vySetfovan bosy stoj a chiize. Klidny stoj byl méten po dobu
30 sekund. Pfi meéfeni chize se nejdiive zvolila po dohod€ s pacientem rychlost
a nasledné byly parametry chiize méfeny po dobu jedné minuty.

Subjektivni hodnoceni bylo provedeno formou vytvofeného dotazniku, ktery byl
sestaven z 20 otadzek. Dotaznik obsahuje nékteré otazky s Michiganského dotazniku
(Feldman et al. 1994) a dotazniku ,,Subjective Peripheral Neuropathy Screen
Questionnaire (McArthur 1998). Néasledné je doplnén nékterymi vlastnimi otdzkami
autora prace. Pro hodnoceni byla zvolena 10 cm dlouhd tsecka, kdy O je absolutni

nesouhlas a 10 je absolutni souhlas. Nasledn¢ byla zméfena vzdalenost pacientovi
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odpovédi od nuly v milimetrech. Cim vét§i vzdalenost v milimetrech od nuly byla
nameéfena, tim horsi dotazované ptiznaky jsou.
Déle si oba pacienti vedli denik, ve kterém uvadéji, jakou terapii ¢i autoterapii

dany den absolvovali a jaky na n¢ méla ucinek.
4.2 Pacient 1

4.2.1 Anamnéza a vstupni kineziologicky rozbor

Pacient: J.K. (1954), muz
RA: otec bez CMT, matka bez CMT, 2 dcery zdravé

OA: CMT diagnostikovano vroce 1998 a verifikovano genetickym vySetfenim,
hypertenze na terapii, dyslipidémie na terapii, anamnesticky recidivujici BPPV se
zlepSenim po Epleyho manévru, anamnesticky opakované kolapsové stavy — vySetfen na
kardiologii, bez znamek pfic¢iny, anamnesticky opakované anginy, 1984 peritonsilarni
absces, 2007 zilni tromboza LDK, cca 1 rok warfarinizovan, sledovan na GIT pro
drézdivy tranik

Urazy a operace: 5/2021 pad s komoci mozku, 8/2021 pad se zhmozdénim Zeber (pady
v souvislostt s CMT), 6/2020 stp. laparoskopické cholecystektomii, 2012 stp.
rekonstrukci rotatorové manzety po urazu, tendodéza bicepsu LHK, 1998 stp. skoku do

vody, fr. oblouku C1 bez dislokace

SA: bydli v bezbariérové upraveném RD s manzelkou a dcerou
AA: intolerance statinti, jinak neguje

FA: Kapidin, Fokusin, Prenewel, Lipanthyl, Duspatalin

RHB: Pacient jiz diive absolvoval rehabilitaéni pobyt na tomto pracovisti, dochazi na
RHB v misté bydlisté.
NO: Pacient s progresi zékladniho onemocnéni CMT, s téZkou chabou kvadruparézou

prichazi na RHB na doporuceni prof. Kobesové.

Subjektivné.: Pacient si stézuje na zhorSeni stavu po prodélani onemocnéni Covid19
v kvétnu 2021. Priibéh covidu byl spise leh¢i, kratce kasel, ztrata ¢ichu a chuti. Stézuje si
zejména na zhorSeni neuropatické bolesti DKK, které byly témét nesnesitelné, pocit

trhavé bolesti ve stehnech, bolesti na sedacich hrbolech, v noci pocit mravenceni, palivé
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bolesti a pichéni Spendlikii na DKK. Bolesti nasledné spontanné odeznély. M4 obtize pii
vstavani z toalety a niz$i sedacky, zakopava, po roviné ujde maximaln¢ 50m, v terénu a
za tmy véEtsi instabilita, doma chodi s oporou o nabytek a madla, eventudlné o 1 FH,
vyrazné obtize pii chiizi do schodl, vyrazné se snizuje sila i HKK. Potiebuje dopomoc

v béznych ADL, v¢etn¢ osobni hygieny, vstavani, obouvani.

Objektivné.: Pacient s kvadrusymptomatikou, chiize o 1 FH zna¢né nestabilni, pridrzuje
se madel a okolnich predméti, vertikalizace ze sedu do stoje jen z vyssi podlozky, diep
nelze. Barthel Index 80/100 (rozsifeny BI 90/90),10MWT 14,5s (Cas bez hole i s holi
stejny).

trup: ptredsunuté drzeni hlavy, ramena v protrakci a elevaci, tuhé fixovana hyperkyfoza,

insuficience zapojeni bfis$ni stény, Lp aplanovana.

HKK: pravak, omezeni flexe i abdukce LHK nad horizontalu, svalovy hypotonus,
kotenové svalova sila 3+/5, flexe a extenze v lokti 3+/5, reflexy C5-C8 nevybavné
bilateralné, Mingazzini bez poklesu, taxe bilateraln¢ presna, bez tremoru, jemné motorika
vazne vice vlevo, hypotonie a hypotrofie v oblasti L lopatky

DKK: Mingazzini kontrolovany pad bilateralné, akralné plegie, flexe i extenze v koleni
2-3/5, kotenové flexe 2/5, abdukce a extenze 3/5, hypestezie od hlezen distalné, reflex
L2-1L4 bilateraln¢ nevybavny, hypotrofie DKK s maximem akralné, pes cavus, omezeni
dorzélni flexe nohy, zkrat Achillovy $lachy, hamstringi a m. quadriceps femoris, pfi

pfenaseni vahy na PDK lateralni instabilita panve
citi: hypestezie a parestezie akraln¢ na DKK, jinak intaktni

stoj: o Siroké bazi, vyrazné nestabilni zejména v pfedozadnim sméru, zvladne ¢astecné
z0zit bazi na Siftku panve, stoj se zavienym ocima maximalné 3s, vykrok nestabilni

bilateralnég, stoj na 1DK, na patach a Spi¢kach nelze

chiize: nestabilni, o $iroké bazi, bez hole se nestabilita zhorSuje, stepaz

4.2.2 Prubéh terapii

5.1.2022
fyzioterapie — vstupni kineziologicky rozbor, TMT chodidel, MO drobnych kloubti nohy,

MO ThP, TM fascii hrudniku, brani¢ni dychéni vleze na zadech, Sm pozice s rotaci
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spodniho a horniho trupu, sed 3bodova opora chodidel s pfenasenim vahy na DKK

(obrazek 3), aktivni kondi¢ni cvic¢eni HKK a DKK

Obrazek 3 Sed 3bodova opora chodidel s prendsenim vahy na DKK (zdroj viastni)
ergoterapie - vstupni vySetieni, stanoveni terapeutickych cili s pacientem, nacvik ADL -
chiize s 4 kolovym choditkem, pouZzivani podavace, fascidlni techniky v oblasti HKK,
pasivni pohyby v oblasti ramen a HKK, trakce ramenniho kloubu pomoci ruéniku

(obrazek 4)

Obrazek 4 Pasivni pohyby HKK a trakce ramenniho kloubu pomoci rucniku (zdroj viastni)

6.1.2022

fyzioterapie — TMT chodidel, MO drobnych kloubti nohy, trakce KYKL, nespecifické
uvolnéni KYKL, jemnd MO SI dle Stodarda, aktivace ABD skupiny obou KYKL
v analytickém cviceni, aktivni analytické posilovani m. gluteus medius vleze na boku

v riznych thlech flexe v kyc¢li (obrazek 5)

37



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

Obrazek 5 Aktivni analytické posilovani m. gluteus medius vileze na boku v riiznych wihlech
flexe v kycli (zdroj viastni)

ergoterapie - konzultace pomuticek - mechanicky/elektricky vozik, ptidavné elektrické
zafizeni na voziku, trénink jemné motoriky - uchopy (obrazek 6), cviceni prstd,

manipulace v prstech, cviceni s terapeutikou hmotou

Obrizek 6 Trénink jemné motoriky - z;'chopy (zdroj viasmi)
7.1.2022
fyzioterapie — automobiliza¢ni cviceni hrudniku, rotace trupu v sedé (obrazek 7), klek na
4 — centrace lopatek, Sikmy sed — protazeni trupu do rotace, Sm pozice s rotaci spodniho

a horniho trupu, sed na gymballu — limity stability
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Obrazek 7 Rotace trupu v sedé (zdroj vlastni)

ergoterapie - konzultace pomticek - peroneélni ortéza na DKK, konzultace uprav domu,
fascialni techniky v oblasti HKK, cviceni prstli s gumickou - extenze, dukce, cviceni

opozice palce (obrazek 8)

Obrazek 8 Cvicent prstit s gumickou - extenze, dukce a cviceni opozice pale (zdroj viastni)

8.1.2022
fyzioterapie — brani¢ni dychani vleze na zadech, 5Sm pozice na boku - rotace spodni a
dolni ¢asti trupu, exteroceptivni stimulace chodidel, stoj — limity stability laterolateralng,

predni pulkrok s oporou HKK (obrazek 9)

39



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

Obrazek 9 Predni pulkrok s oporou HKK
(zdroj viastni)

9.1.2022
fyzioterapie — TMT chodidel, MO drobnych kloubli nohy, automobiliza¢ni cviceni
hrudniku, podiepy s oporou HKK o lehitko (obrazek 10), sed na gymballu — limity
stability

Obrazek 10 Podrepy s oporou HKK o lehatko (zdroj viastni)

10.1.2022
fyzioterapie — MO ThP, TM fascii hrudniku, brani¢ni dychani vleZe na zadech, Sikmy sed

- protazeni trupu do rotace, stoj se Sir$i a uzsi bazi (obrazek 11), stoj s vyloucenim zrakové

kontroly
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Obrazek 11Stoj se Sirsi a uzsi bazi (zdroj viastni)
ergoterapie - konzultace pomucek - skutr, konzultace uprav domu - vytah, ploSina,
sedacka, fascialni techniky v oblasti HKK, pasivni pohyby v oblasti ramen a HKK,

aktivni cvi¢eni HKK na zvétSeni ROM ramen (obrazek 12)

Obrazek 12 Aktivni cviceni HKK na zvétseni ROM ramen (zdroj viastni)

11.1.2022
fyzioterapie — vystupni kineziologicky rozbor, TMT chodidel, MO drobnych kloubt

nohy, sed 3b. opora chodidel s pifenaSenim vahy na DKK, bridging, odleh¢ovani DKK

vleze na zadech (obrazek 13)
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Obrazek 13 Bridging a odlehcovani DKK vleZe na zadech (zdroj viastni)
ergoterapie - vystupni vySetieni, fascialni techniky v oblasti HKK, prolongovany stre¢ink

flexorti ruky a prstl (obrazek 14), trénink jemné motoriky, cvi¢eni prstt

Obrazek 14 Prolongovany strecink flexorii
ruky a prstit (zdroj viastni)

Pacient navic denné 15-20min cvi€il dolni koncetiny na ptistroji MOTOmed®.

4.2.3 Vystupni kineziologicky rozbor
Subjektivné: Pacient vnima efekt terapie, citi se stabilnéji a jisteji pfi chizi i ve stoji.

Objektivné: Po prodélané hospitalizaci zlepSena kontrola chiize, zvladd na kratsi
vzdalenosti 1 bez hole. ZlepSena stabilita stoje - na pocatku hospitalizace nemoZznost bez
ztraty kontroly vyraznéji zazit bazi, nyni schopen ustat cca 10s s chodidly tésné¢ u sebe,
kompenzuje vychylkami trupu nebo HKK. Mirn¢ zlepSena sila DKK kofenové - vice
zvedne panev pii bridgingu, zlepsSena sila flexe v kycli. ZlepSena laterdlni stabilita kycle
vpravo, ale zde jesté rezervy, pii stoji tendence k vychylovani panve doprava, schopen

ale zkorigovat. ZlepSena rotabilita Thp, zlepSena aktivace bfiSni stény ve cvi¢ebnich
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pozicich. Pfetrvava omezeni ROM levého ramene. Barthel Index 85/100 (rozsifeny BI

90/90), 6BMWT 13,4s (Cas bez hole i s holi stejny).

4.3 Pacientka 2

4.3.1 Anamnéza a kineziologicky rozbor
Pacient: D.J. (1945), Zena

OA: CMT typ2 bez kauzalni mutace diagnostikovdno 2018, arterialni hypertenze,

thyreopatie na substituci, hypercholesterolemie

Urazy a operace: v détstvi zZlomenina v oblasti P lokte, 2021 zlomenina zapésti, operace
neguje

SA: SD, plivodné sedavé zaméstnani — architektka

AA: neguje

FA: Tezeo, Letrox, Vigantol, Ca

NO: Pfichazi na doporuceni z nervosvalové laboratofe FNM pro progredujici poruchu
chiize a coxalgie vpravo, obtiZze v souvislosti s CMT udava asi 4 roky, vznik plizivy,
neuvédomuje si zacatek obtizi. Soucasné stran kycli vySetfen ortopedem, doporuceno

operacni feSeni, které pacientka odmitla.

Subjektivné.: Pacientka vnimé piinos ptedchozich terapii (pfedchozi ambulance ve
FNM), udéava lepsi stabilitu, citi se vice rozhyband, po delsi chiizi je 2-3 hodiny unavena.
Objektivné.: nejistota pii chiizi a otaceni, pfi chiizi napada na LDK

trup: trup v semiflekénim drzeni, P rameno v elevaci, zvyraznéna Th kyfoza, napfimeni

L lordézy, Cp vazne pohyb do retroflexe, Thp tuhd v pohybu do extenze 1 rotaci, Lp se
nerozviji a pohyb substituovan DKK nebo Th/L

HKK: pravék, hyperreflexie C5-8 bilat., svalova sila symetricka, taktilni ¢iti v normé, tfes

P palce

DKK: areflexie L2-S2, svalova sila oslabena akralné pro dorzélni flexi 3/5, vyrazna
atrofie interosealnich svali bilat., hypotrofie od kolen distalné, difuzni hypestezie od
kolen distalné bilat., Lasegue negativni, ale limitovan pohybem v ky¢lich, semiflek¢ni

kontraktura v P ky¢li a P koleni.
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4.3.2 Terapie

Pacientka nesouhlasila s pofizovanim fotodokumentace béhem terapie.

24.9.2021

vstupni kineziologicky rozbor, TMT chodidel a MO drobnych kloubli nohy, trakce
kyc¢elniho kloubu bilat., placing DK do extenze v ky¢li, PIR m. rectus femoris bilat.,
protazeni m. rectus femoris pasivné a ve vysokém kleku, SMS - stimulace jezkem, trénink
izolované FLX a ABD, ABD v kyc¢li vleze na boku

6.10.2021

TMT chodidel a MO drobnych kloubii nohy, trakce kycelniho kloubu bilat. tlakové
uvolnéni m. iliacus a m. TFL vpravo, PIR m. rectus femoris bilat., protazeni m. rectus
femoris pasivné a spusténim DK z lehatka, SMS — predni piilkrok, izometrie m. QF vleze
na zadech

13.10.2021

PIR trakce kycelniho kloubu bilat, techniky fascialni manipulace, placing DK do extenze
v ky¢li, klek na 4 - neseni vahy, VRL ROI, SMS - stimulace jezkem, ptedni ptlkrok a
vypon, trénink izolované FLX a ABD, vysoky klek s oporou o dlan¢ - napiimeni
21.10.2021

TMT chodidel a MO drobnych kloubt nohy, PIR trakce kycelniho kloubu bilat, techniky
fascialni manipulace, PIR m.rectus femoris bilat., tlakové uvolnéni MTrPs m. TFL a m.
gluteus minimus (foamrolling), VRL ROI, SMS — pfedni pllkrok, limity stability
lateralng, stoj snozny s rotacnimi pohyby hlavy

26.10.2021

vystupni kineziologicky rozbor, trakce kycelniho kloubu bilat., placing DK do extenze
v ky¢li, podiepy s oporou HKK o lehiatko, SMS - stoj snozny s vylouc¢enim zrakové
kontroly a rota¢nimi pohyby hlavy odkuleni panve vleZe na boku, trénink izolované

hybnosti panev/kycel,

4.3.3 Vystupni kineziologicky rozbor
Subjektivné: Pacient vnima piinos terapie, citi zlepSeni chiize a stability.

Objektivné: Trup stale ve flekénim drzeni, chilize i otaCeni jsou jistéj$i, HKK uvolnéné,

vleZe na zadech jsou natazeni i elevace PDK v kyc¢li bez vyraznéjsi bolesti.

44



Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

4.4 VYSLEDKY

4.4.1 Pacient 1

VysSetreni Citi

Ve vysledku méfeni taktilniho a termického €iti je vzdy uveden pocet spravnych urceni
pacientem vuc¢i vSem pokustim. U vibra¢niho Citi je vysledek uveden jako stupenn na
8stupnové skale. Vysledek diskriminacniho €iti je uveden v intervalu, pro variabilitu na
ruznych mistech plosky. Z vySetfovanych modalit ¢iti se po ukonceni terapii zlepsilo
taktilni ¢iti obou DKK. Termické, vibra¢ni i diskriminacni ¢iti obou DKK ziistalo beze

zmeény (tabulky 1 a 2). Po ukoncenti terapii se zvysSila sila stisku obou HKK (tabulka 3).

Tabulka 1 Modality citi na LDK pred a po terapiich (pacient 1)

Citi pied terapiemi po terapiich
taktilni 4/10 6/10
termické 0/10 0/10
vibra¢ni 2/8 2/8

diskriminaéni 33 £ 3mm 35+ 3 mm

Tabulka 2 Modality citi na PDK pred a po terapiich (pacient 1)

Citi pfed terapiemi po terapiich
taktilni 2/10 5/10
termické 0/10 0/10
vibraéni 1/8 1/8
diskriminac¢ni 40 + 3mm 39 £ 2mm

Tabulka 3 Sila stisku HKK pred a po terapiich (pacient 1)

pied terapiemi

po terapiich

LHK

14 kg

16 kg

PHK

10 kg

14 kg

Stabilometrické vySetieni

P11 stabilometrickém vySetfeni stoje pacient pfi druhém méfeni zvolil mensi Sitku baze
(tabulka 4). Na grafickém znazornéni (obrazek 15) lze vidét, ze se zménilo primérné

zatizeni plosek ve stoji. Grafické znazornéni je prostfednictvim barevné Skaly od Sedé
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(nejmensi tlak) po ¢ervenou (nejvétsi tlak). VSechny parametry (obrazek 16) popisujici
chovani centra tlaku (center of pressure - COP) béhem stoje se snizily, coz muze
znamenat, 7e byl pacient vice stabilni. 95% confidence elipse area je plocha v mm?, ve
které se nachazi 95% projekci COP v méteném Case. COP path length je délka trajektorie
COP v mm v méfeném ¢ase. COP average velocity je pramérna rychlost vychyleni COP
v m/s. Z rozlozeni sil (obrazek 17) vyplyva, ze po ukoncéeni terapii pacient vice zatézoval
pravou nohu, nicmén¢ na pravé noze doslo k lepSimu rozlozeni sil mezi pfednozim a

patou.

Tabulka 4 Stika baze pii stoji pred a po terapiich (pacient 1)

pted terapiemi po terapiich

Sitka baze 29 cm 16 cm

Stance, average pressure

0 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20 N/cm?

Obrazek 15 Grafické zndzornéni priumérného zatizeni plosek pacienta 1 pred terapiemi (vlevo) a po terapiich
(vpravo) s barevnou Skalou (dole)

Parameters

Py e

28,9

752

593

1424

721

49

COP average velocity, mm/sec 25 ;

Obrazek 16 Parametry COP ve stoji pacienta 1 pred terapiemi (horni radek) a po terapiich (dolni radek)

Analysis time, sec

95% confidence ellipse area, mm?

COP path length, mm

Left Right
100%| [L00%

Forefoot

Forefoot

Backfoot Backfoot

Obrazek 17 Rozlozeni sil mezi DKK a mezi prednozim a patou obou DK pacienta 1 pred terapii (horni radek) a po
terapii (dolni radek)
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Z tabulky hodnotici faze kroku vyplyva (obrazek 18), ze se zkratila stojnd faze (stance
phase) a prodlouzila Svihova faze (swing phase) kroku obou DK. Faze dvoji opory
(double stance phase) se zkratila. Dale miizeme vidét (obrazek 19), Ze se zvysila rychlost
1 kadence chiize. Butterfly diagram (obrazek 20), ktery hodnoti pribéh COP béhem
krokového cyklu, je pifi druhém méfeni vice symetricky. Zaznam celého

stabilometrického vySetieni stoje a chlize pacienta 1 naleznete v piilohach (ptilohy 1 a 2).

Phases
83,2+2,3
70,7+4,5
81,6+5,3
73,1437
354+6,4
25,5+7,6
29,4156
183+38
18,4156
27,0£3,4
16,9+2,2
29,2+39
29,4+5,7
18,3+3,6
35,258
255+74
16,8+2,3
29,3+4,5
18,4+5,3
269+3,7
64,7+6,5
43,846,3

Stance phase, %

Load response, %

Mid stance, %

Pre-Swing, %

Swing phase, %

Double stance phase, %

wwwmuw

Obrazek 18 Faze krokového cyklu pacienta 1 pred terapiemi (horni radek) a po terapiich (dolni 7adek)

Timing
1,15+0,15
0,60+0,07
1,36+0,30
0,67+0,14
2,50+0,29
1,27£0,15

4945
95+11
0,2+0,1 0.8 km/h
0,5+0,2

4 sed|

Step time, sec

Stride time, sec

Wl'”

. 130 steps/min
Cadence, steps/min

Velocity, km/h

|

Obrazek 19 Timing pri chiizi pacienta 1 pred terapiemi (horni radek) a po terapiich (dolni radek)
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Butterfly

Obrazek 20 Butterfly diagram pribéhu COP pi chiizi pacienta I pred terapiemi (vlevo) a po terapiich (vpravo)
Subjektivni hodnoceni

V tabulce (tabulka 5) jsou vysledky vstupniho a vystupniho dotazniku pacienta 1.
Hodnoty udévaji, jak daleko od nuly na 10cm usecce pacient umistil svoji odpoveéd’. Na
10cm tGsedce 0 znamena absolutni nesouhlas a 10 absolutni souhlas. Cim vétsi tedy
hodnota v tabulce je, tim horsi dany pfiznak je. Cely dotaznik pacienta 1 naleznete
v ptilohéch (ptilohy 5 a 6).

Tabulka 5 Vysledky dotazniku, vzdalenost v milimetrech od nuly, hodnoty zlepseni jsou vyznaceny cervené (pacient 1)

pied terapiemi po terapiich

Citil/a jste n€kdy palivou bolest v nohach? 75 73

Citite nékdy ostrou, bodavou nebo vysttelujici
. 74 73

bolest v nohach?
Jsou vase chodidla bolestiva na dotek? 5 3
Mate kieCe v nohach? 82 54
Citite n€kdy pichani nebo mravenceni v nohach? 86 71
Boli vas dotek ptikryvky na k0zi? 5 3
Je pro vas tézké rozlisit teplou a studenou vodu? 90 92
Citite se slabd/y pti chlizi? 96 92
Boli véas nohy pii chlizi? 96 91
Mate pocit, Ze mate slabé ruce? 87 84
Mate pocit, Ze jsou vase ruce slabsi nez diiv? 96 62
Padaji vam cCasto véci z rukou? 81 77
Shazujete ¢asto omylem predméty, kdyz je
. 55 45
chcete uchopit?

Déla vam problém uchopovat rizné predméty? 71 31
Dé&l4 vam problém zavazat si tkanicky? 93 88
Mate problém se ucesat? 5 3
Mate potize s ovladanim telefonu/klavesnice? 5 4
Dé&l4 vam problém ¢isténi zubti? 5 4
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Dél4 vam problém pouzivat ptibor? 5 4
Mate problém s oblékanim? 91 89

4.4.2 Pacientka 2

VySetreni Citi

Ve vysledku méteni taktilniho a termického Citi je vZzdy uveden pocet spravnych urceni
pacientkou vici vSem pokusim. U vibra¢niho ¢iti je vysledek uveden jako stupeii na
8stupiiové skale. Vysledek diskrimina¢niho ¢iti je uveden v intervalu, pro variabilitu na
ruznych mistech plosky. Z vySetiovanych modalit Citi se Zddnd vyznamné nezménila

(tabulky 6 a7). Po terapiich se zvysila sila stisku LHK (tabulka 8).

Tabulka 6 Modality citi na LDK pred a po terapiich (pacientka 2)

Citi pted terapii po terapii
taktilni 6/10 6/10
termické 3/10 3/10
vibra¢ni 3/8 3/8
diskriminaéni 42 + 3mm 40 = 2mm
Tabulka 7 Modality ¢iti na PDK pred a po terapiich (pacientka 2)
Citi pted terapii po terapii
taktilni 4/10 4/10
termické 2/10 2/10
vibracni 5/8 5/8
diskriminac¢ni 22 £ 2mm 20 = 3mm
Tabulka 8 Sila stisku HKK pred a po terapiich (pacientka 2)
pied terapii po terapii
LHK 20 kg 24 kg
PHK 18 kg 18 kg

Stabilometrické vySetieni

Pti stabilometrickém vySetieni stoje pacientky zlstala Sitka baze nezménéna (tabulka 8).
Z grafického znazornéni (obrdzek 21) neni zcela patrna zména zatizeni plosek ve stoji.

Grafické znazornéni je prostfednictvim barevné Skaly od Sedé¢ (nejmensi tlak) po
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cervenou (nejvetsi tlak). VSechny parametry (obrazek 22) popisujici chovani COP béhem
stoje se zvysily, coz mize znamenat, ze byla pacientka méné¢ stabilni. 95% confidence
elipse area je plocha v mm?, ve které se nachdzi 95% projekci COP v méfeném ¢ase. COP
path length je délka trajektorie COP v mm v méfeném case. COP average velocity je
pramérnd rychlost vychyleni COP v m/s. Po terapiich doslo k vyrovnanéjSimu rozlozeni
sil mezi dolnimi konc¢etinami a u obou DKK doslo ke zlepSeni distribuce tlaku mezi

pirednozim a patou (obrazek 23).

Tabulka 9 Siika baze pii stoji pred a po terapiich (pacientka 2)

pted terapii po terapii
Sifka baze 13 cm 13 cm
Stance, average pressure
9
0 2 4 6 8 10 12 14 16 18 20 N/cme

Obrazek 21 Grafické znazornéni priumeérného zatizeni plosek pacientky 2 pred terapiemi (vlevo) a po terapiich
(vpravo) s barevnou skalou (dole)

Parameters

Analysis time, sec

95% confidence ellipse area, mm?

COP path length, mm

COP average velocity, mm/sec

Obrazek 22 Parametry COP ve stoji pacientky 2 pred terapiemi (horni radek) a po terapiich (dolni radek)

Left Right
100%] [L00%

Forefoot

Forefoot

Backfoot

Backfoot

Obrazek 23 Rozlozeni sil mezi DKK a mezi prednozim a patou obou DK pacientky 2 pred terapii (horni fadek) a po
terapii (dolni radek)
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Vysledky vySetteni chiize pacientky se po terapiich vyznamné nezménily. Zaznam celého

stabilometrického vysetfeni stoje a chlize pacientky 2 naleznete v ptilohach (ptilohy 3 a

4).

Subjektivni hodnoceni

V tabulce (tabulka 5) jsou vysledky vstupniho a vystupniho dotazniku pacientky 2.
Hodnoty udévaji, jak daleko od nuly na 10cm usecce pacientka umistila svoji odpovéd'.
Na 10cm tseéce 0 znamena absolutni nesouhlas a 10 absolutni souhlas. Cim vétsi tedy

hodnota v tabulce je, tim horsi dany ptiznak je. Cely dotaznik pacientky 2 naleznete

v ptilohéch (ptilohy 7 a 8).

Tabulka 10 Vysledky dotazniku, vzdalenost v milimetrech od nuly, hodnoty zlepSeni jsou vyznaceny cervené

(pacientka 2)

pred terapiemi

po terapiich

Citil/a jste n€kdy palivou bolest v nohdch? 2 3

Citite nékdy ostrou, bodavou nebo vysttelujici
. 2 2

bolest v nohach?
Jsou vase chodidla bolestiva na dotek? 48 25
Mate kiece v nohach? 3 2
Citite n€kdy pichani nebo mravenceni v nohdch? 3 3
Boli vas dotek prikryvky na kiizi? 3 2
Je pro vas tézké rozlisit teplou a studenou vodu? 2 2
Citite se slaba/y pfi chiizi? 98 73
Boli vas nohy pfi chiizi? 98 52
Mite pocit, Ze mate slabé ruce? 3 2
Mite pocit, Ze jsou vaSe ruce slabsi nez diiv? 47 23
Padaji vam casto véci z rukou? 65 51
Shazujete ¢asto omylem piredméty, kdyz je
. 51 51
chcete uchopit?

DéEla vam problém uchopovat riizné predméty? 3 3
D¢la vam problém zavazat si tkanicky? 4 3
Mate problém se ucesat? 3 3
Mate potize s ovladanim telefonu/klavesnice? 3 3
D¢la vam problém ¢isténi zub? 4 4
DéEl4 vam problém pouzivat piibor? 3 3
Mate problém s oblékanim? 18 3
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S DISKUSE

Pro chorobu CMT, jakozto dédicné polyneuropatie, zatim neexistuje zadna
kauzalni 1écba, kterd by dokazal zvratit degenerativni procesy. Rehabilitace, jako soucast
multidisciplindrni 1é¢by, se tak ukazuje jako nenahraditelna pti snaze o zlepSeni kvality
Zivota pacienta a zpomaleni progrese onemocnéni.

Cilem této prace bylo popsat onemocnéni Charcot — Marie — Tooth z dostupné
odborné literatury, klinicky obraz, pfi¢iny vzniku a postupy uzité v rehabilitaci. Byly
uvedeny postupy rehabilitace pouzivané v CR i v zahrani¢i. Cilem praktické &asti bylo
prostfednictvim kazuistik popsat uzité metody terapie a porovnanim vstupniho a
vystupniho méteni zjistit jejich efekt.

Mezi terapiemi pacienta hospitalizovaného a pacientky v ambulantni péci jsou do
jisté miry patrné urcité rozdily. Pacientka 2 absolvovala ambulantné béhem jednoho
mesice 5 fyzioterapii a nasledné byla edukovana v ramci autoterapie, tak aby byla
schopna cviCit sama idedlné kazdy den. Intenzivni rehabilitacni pobyt na lazkovém
rehabilitaénim odd€leni pacienta 1 trval jeden tyden. Hospitalizovany pacient absolvoval
fyzioterapii 2krat denné¢, navic dochédzel na ergoterapii a cvicil denné¢ na motomedu.
Pacientka sledovana v ambulantnim rehabilitaénim rezimu ve svém deniku uvadi
pravidelné prochazky. Cviceni na motomedu a chiize by se daly povazovat za formu
aerobniho tréninku. O diileZitosti aerobniho tréninku pacientli s CMT informuje napt. El
Mhandi et. al. (2008) a Wallace et al. (2019). V obou téchto studiich probandi absolvovali
nekolikatydenni cvicebni program jizdy na bicyklovém ergometru. Po ukonceni
programt se v obou studiich probandtim zvysily hodnoty VOapeak @ zvysila se i maximalni
tolerovand zatéz.

Oba pacienti ve vystupnim dotazniku uvadi subjektivni zlepSeni svalové sily
rukou. Pti vySetfeni svalové sily dynamometrem doslo u pacienta 1 (hospitalizovaného)
ke zvySeni sily stisku obou hornich koncetin, u pacientky 2 pouze ke zvySeni sily LHK
¢ili nedominantni horni koncetiny. ZvySeni svalové sily hornich koncetin Ize uvést také
z vysledkli studie Prada et al. (2018). Pacienti v této studii absolvovali 4tydenni
rehabilitaci zamétfenou na terapii hornich koncetin, jez se skladala z posilovani, stre¢inku
a proprioceptivniho cviceni. Tuto zménu tedy miizeme oznacit za pozitivni efekt
rehabilitace.

Pfi vystupnim stabilometrickém vySetfeni stoje mél pacient 1 pii uzsi bazi nizsi

vSechny parametry COP, podle kterych miizeme usuzovat, ze se jeho stabilita zlepsila.
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Naopak pacientka 2 méla pti nezménéné bazi vSechny parametry COP vys$$i a mtizeme ji
tedy povazovat za mén¢ stabilni. Vychylky COP vSak nemusi byt jasnym ukazatelem
stability, ale napt. vysledkem balan¢ni strategie.

Kobesova (2012), Matjaci¢ (2006) a Pazzaglia (2016) ve svych studiich prokazali
efekt rehabilitace na stabilitu probandii. V pripadové studii Kobesové (2012) se vSechny
meéfené parametry hospitalizovaného probanda zlepsily. Matjaci¢ (2006) ve studii uvadi,
ze po 12 terapiich na mechanickém zatizeni urCeném k tréninku rovnovahy se zlepsily
hodnoty BBS. Pazzaglia (2016) uvadi zlepseni hodnot BBS, DGI a stabilometrického
vySetieni stoje s vyloucenim zrakové kontroly po 3denni aplikaci vibraci.

Pfi stabilometrickém vysetieni chiize se u pacienta 1 zkratila stojnd faze a
prodlouzila §vihova faze obou dolnich koncetin. Vyznamné se zkratila faze dvoji opory.
Doslo 1 ke zvySeni rychlosti a kadence. Oproti tomu u pacientky 2 nedoslo pfi tomto
vysetfeni k 74dné vyznamnéj$i zméng. Zadna zuvedenych studii stabilometrické
vySetfeni chlize neuvadi.

Za dalsi dikaz zlepSeni stability chiize u pacienta 1 miZzeme povazovat fakt, Ze
pii opakovani vystupniho méfeni byl pacient schopen jit na pase bez ptfidrZzovani prsty.
Pfi vstupnim vySetfeni chiize bez pfidrzovani nebyl schopen a pro nemoznost srovnani
neni ve vysledcich toto méteni uvedeno.

Pti stabilometrickém vySetfeni by bylo vhodné udélat vice pokusti méfeni. Oba
pacienti v8ak pro tinavu zvladli maximalné jedno opakovéani obou méfeni, coz také muize
zkreslovat vysledky.

Z vySetfovanych modalit Citi pfi vystupnim vySetfeni doSlo u pacienta 1 ke
zlepSeni taktilniho ¢iti obou dolnich koncetin. U pacientky 2 vSak nenastala zddna zména
ani v jedné z t€chto modalit. Tento vysledek tedy miize znamenat lepsi Uc¢inek napf.
senzomotorické stimulace pfi intenzivngj$i rehabilitaci. Muze to byt vSak i chybou
méfeni. Zadna z uvedenych studii nevénovala pozornost zméné ¢iti u probanda.

Podle méfeni tedy doslo k vétSimu objektivnimu zlepSeni u pacienta 1. U pacienta
1 doslo k pozitivni zméné taktilniho ¢€iti, sily stisku obou hornich koncetin, sniZzeni v§ech
parametri COP pfi stabilometrickém vySetfeni stoje a pozitivnim zméndm u
stabilometrického vySetieni chlize. Naproti tomu u pacientky 2 nedoslo ke zméné Citi, sila
stisku se zvysila pouze u levé horni koncetiny, parametry COP pfi stabilometrické
vySetfeni stoje se zhorSily a stabilometrické vySetfeni chilize ziistalo beze zmény. Toto

zjisténi by mohlo znamenat, Ze intenzivni rehabilitani pobyt pacienta 1 mél objektivné
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vétsi efekt nez ambulantni péce pacientky 2. Objektivné horsi vysledky u pacientky 2 by
mohly znacit, ze autoterapii neprovadéla dostatecné Casto nebo v nedostatecné kvalite.

Podle subjektivniho hodnoceni uvadéného v denicich pacienti, oba pacienti
hodnoti efekt terapie kladné. Nejcastéji popisuji snizeni bolesti a zvySeni stability.

Velka nevyhoda vSech zminénych studii je nizky pocet probandi. Prevalence
CMT choroby je 40 na 100 000, coz zni déla jednu z nejéastéjSich nervosvalovych
dédi¢nych onemocnéni, nicméné oproti jinym chorobam je tato prevalence nizka. DalsSim
problémem je variabilita forem dédi¢nosti, odlisnost typu a ptiznaka tohoto onemocnéni.
I v této praci jsou uvedeny kazuistiky pouze dvou pacientii. Tyto kazuistiky tak spise

informuji o rozdilu poskytnuté péce.

5.1 Limity prace

Limity ma préace v praktické ¢asti. U pacientky 2 neni ptilozena fotodokumentace
terapii, se kterou tato pacientka nesouhlasila. Nékteré rozdily v postupech terapie tak
nejsou vhodné ilustrovany. Déle ve vstupnim a vystupnim vySetfeni chybi kompletni
svalovy test, ktery by mohl u pacientti zhodnotit efekt terapie na konkrétni svaly. Dal§im
limitem byl nizky pocet pokust méteni. Pacienti byli pro inavu schopni pouze maximalné
jednoho opakovani. Pfistroj Rehawalk® a chilize na pase tak pravdépodobné byly nad sily

obou pacientl a bylo by tedy vhodné vybrat jinou formu méfeni.
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ZAVER

Tato prace se zabyva onemocnénim Charcot — Marie — Tooth, ¢ili dédi¢nou
polyneuropatii. CMT je jedno z nejcastéjSich dédi¢nych nervosvalovych onemocnéni.

V teoretické Casti jsem se zabyval problematikou polyneuropatii obecné, jejich
etiologii, diagnostikou a lécbou. Detailnéji jsem se vénoval nejcastéjSim typim
polyneuropatii. VEtSi pozornost byla téz vénovana problematice neuropatické bolesti a
jeji 1écbe.

Dale jsem se jiz konkrétné vénoval CMT chorobé, jejimu klinickému obrazu,
déleni a formami dédi¢nosti a jeji komplexni rehabilitaéni 1€cb€. Popsany byly
rehabilitaéni metody uzivané v CR i v zahraniéi. Popsany byly aktivity spoleénosti CMT,
ktera pacienty s touto chorobou sdruzuje.

V praktické ¢asti byly popsany kazuistiky hospitalizovaného pacienta a pacienta
v ambulantni péc¢i. V ramci kazuistiky byly popsany a zdokumentovany jednotlivé
postupy Vv terapiich pacientl. Pfi vstupnim a vystupnim vySeteni byly zmétfeny modality
taktilniho, termického, vibra¢niho a diskrimina¢niho C¢iti a zméfena sila stisku
dynamometrem. Nasledné byli pacienti zméteni stabilometricky ve stoji a v chiizi. Oba
pacienti subjektivné hodnotili svijj stav prostfednictvim dotazniku a oba si vedli denik.
Vysledky vstupniho a vystupniho vySetieni byly poté porovnany a diskutovan byl efekt
absolvované rehabilitace. Z vysledki objektivniho métfeni vychazi, Ze na pacienta 1 méla
rehabilitace vétsi pozitivni efekt nez na pacienta 2.

Cilem prace bylo pomoci dostupné odborné literatury shrnout problematiku CMT
choroby a nastinit moznosti jeji rehabilitacni 1éCby. Praktickd ¢ast méla za cil
prostiednictvim dvou kazuistik porovnat efekt rehabilitace poskytované béhem
hospitalizace a v ambulantnim rezimu.

Z objektivnich i subjektivnich vysledkil prace vyplyva, ze komplexni rehabilitace
hraje klicovou roli pfi 1é¢bé pacientli s CMT a je pacienty pozitivn€ vnimana. S ohledem
na vysledky provedenych méfeni lze konstatovat, ze efektivnéjsi je intenzivni, 1 kdyz
krat§i rehabilitace béhem hospitalizace v rehabilitaénim zatizeni, oproti rehabilitaci

ambulantni.
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Piiloha 5 - Vstupni dotaznik pacienta 1
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Piiloha 6 - Vystupni dotaznik pacienta 1
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Priloha 7 - Vstupni dotaznik pacientky 2
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Shazujete ¢asto omylem pfedméty, kdyz je cheete uchopit?
- | 1
I T —
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Priloha 8 - Vystupni dotaznik pacientky 2
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Boli vis nohy pfi chiizi?
| - ' 1
a ! io
Mate pocit, Ze méte slabé ruce?
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Mate pocit, Ze jsou vase ruce slabsi nez d¥iv?
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Shazujete ¢asto omylem predméty, kdyz je cheete uchopit?
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Piiloha 10 - Denik pacientky 2
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Bakalarska prace Moderni postupy v rehabilitaci pacient( s dédi¢nou polyneuropatii

Piiloha 11 - Informovany souhlas (vzor)

Informovany souhlas s Géasti v méFeni pro dely bakaldfske prici a se zpracovinim
osobnich Gdaji

Informace o bakalifské prici:

Bakaléfska price je psina Martinem Vévrou pod vedenim pani doc. MUDr. Aleny Kobesoveé,
PhD. ve Fakultni nemocnici Motol (dale jen ,FNM®). Bakaldfska price se zab¥vi modernimi
postupy v re]wl_:ililzwi pacienti s dédidnoy polyneuropatii, Pacient bude pled zaddtkem terapif

Informace o dlastnikovi méfeni:

jméno a piijmeni;
datum narozeni:
kontakt:

ProhliZeni

Jé nize podepsany/-d potvrzui, 7
a) jsem se sezndmil/-a s informacemi o pribéhuy a cili Vv¥ie popsané bakaldfské prdee (dale t&3
jen ,price®);
b) dobrovolné soublasim s (&asti své osoby v této praci:
¢} rozumim tomu, e se mohu kdykoli rorhodnout ve své Gasti v préci nepokraéovat;

Liroved prohlasuji, Ze
a} souhlasim se zvefejnénim anomymizovanych dat a vystupd veellych 2 price a s jejich
daliim vyuditim;
b) souhlasim se zpracovinim a uchovinim osobnich a citlivych ddajd v rozsahu v tomto
informavaném souhlasu uvedenych ze strany Univerzity Karlovy, 2. Iékafskeé fakulty, 1€
00216208, se sidlem: V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, a to pro ely zpracovini dat vzeilych

£ price;
¢} souhlasim se zvefejnénim video, fotodokumentace potizené pfi provddéni testovdni pro
potfeby bakaldfské préce;
Potvrzuji, Ze jsem prevzalia podepsany stejnopis tohoto informovaného souhlasu,
Kde:

Dine:

Podpis:
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