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Abstrakt

Spinalni muskularni atrofie (SMA) je vzdcné onemocnéni a-motoneuronu
charakterizované oslabenim piedev§im proximalniho a axidlniho svalstva, véetné
dychacich svali, coz zvySuje riziko respiracniho selhani a pfedc¢asného umrti pacient.
Tato prace se zaméiuje na vliv tréninku dychacich svali na dechové funkce u pacientti
se SMA.

Na zékladé rozsahlé reserse teoretickd cast pojednava o respiracnich
komplikacich spojenych se SMA. V dosavadné publikovanych studiich srovnava rizné
parametry tréninku dychacich svall u pacientii s progresivnim neuromuskularnim
onemocnénim. Praktickd ¢ast pfedstavuje preexperimentélni studii, kterd na péti
détskych pacientech s SMA typu I-1II hodnotila vliv tfimési¢niho tréninku dychacich
svall na silu nadechovych a vydechovych sval, plicni funkce, celkovou kondici a
kvalitu zivota a spanku. Vysledky ukdzaly narist sily dychacich svala u vSech pacientt,
avsak zlepSeni plicnich funkci bylo pozorovano pouze u dvou pacientil, a nedoslo k
prokazani vlivu na kondici ¢i kvalitu zivota. Hlavnimi limity studie byly nizky pocet
probandu a absence kontrolni skupiny, coz znemoznuje generalizaci vysledki. Piesto
tato studie poskytuje dilezita doporuceni a snazi se navrhnout optimalni parametry
tréninku pro budouci vyzkum v oblasti tréninku dychacich svall u pacientli se SMA, a
to zejména pokud jde o délku tréninku, frekvenci cviceni, miry odporu na trenazerech a

metody hodnoceni efektu terapie.
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Abstract

Spinal muscular atrophy (SMA) is a rare a-motoneuron disease characterized by
the weakening of primarily proximal and axial muscles, including the respiratory
muscles, which increases the risk of respiratory failure and premature death in patients.
This thesis focuses on the impact of respiratory muscle training on pulmonary function
in SMA patients.

The theoretical part discusses respiratory complications associated with SMA
and compares different parameters of respiratory muscle training in patients with
progressive neuromuscular disease based on a review of previously published studies.
The practical part presents a pre-experimental study that evaluated the effects of a three-
month respiratory muscle training program on inspiratory and expiratory muscle
strength, lung function, overall physical condition, and quality of life and sleep in five
pediatric patients with SMA types I-III. The results showed an increase in respiratory
muscle strength in all patients; however, improvement in lung function was observed in
only two patients, and no impact on physical condition or quality of life was
demonstrated. The main limitations of the study were the small number of participants
and the absence of a control group, which limits the generalizability of the results.
Nevertheless, this study provides important recommendations and seeks to propose
optimal training parameters for future research on respiratory muscle training in SMA
patients, particularly regarding the duration of training, exercise frequency, resistance

levels on the training devices, and methods for evaluating the effects of therapy.
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SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK

6MMT — 6-minute mastication test (Sestiminutovy test zvykacich svall)

6MWD — 6-minute walking distance (draha absolvovana za 6 minut)

6MWT — 6-minute walk test (Sestiminutovy chlizovy test)

IstMWT — vzdalenost, kterou pacient ujde pii 6GMWT béhem 1. minuty

6thMWD — vzdalenost, kterou pacient ujde béhem 6MWT béhem 6. minuty
A6MCT - assisted 6-minute cyckling test (asistovany Sestiminutovy rumpalovy test)
ADL — activity of daily living (aktivity denniho zivota)

ATS — American Thoracic Society (Americka hrudni spolecnost)

Bi-PAP — bi-level positive airway pressure (dvouurovitovy kontinudlni pozitivni tlak
vzduchu)

cmH20 — centrimetry vodniho sloupce (jednotka tlaku)

CNS — centralni nervova soustava

C-PAP — continuous positive airway pressure (trvaly pretlak v dychacich cestach)
DMD - Duchennova muskuléarni dystrofie

EMT - expiratory muscle training (trénink vydechovych sval)

ERYV — expiratory reserve volume (vydechovy rezervni objem)

FEV — forced expiratory volume in 1 second (objem vzduchu vydechnuty

s maximalnim usili za 1 vtefinu)

FRC — functional residual capacity (funk¢ni residudlni kapacita)

FVC — forced vital capacity (usilovna vitalni kapacita)

HDC — horni dychaci cesty

IMT — inspiratory muscle training (trénink nadechovych svalil)

IPPB — intermittent positive pressure breathing (pozitivni pietlakové prerusované
dychani)

IRV — inspiratory reserve volume (inspiracni reservni objem)

m./mm. — musculus/musculi

MID/MCID — minimal important difference/minimal clinically important difference
(minimalni klinicky vyznamna zména)

MDC — minimal detectable change (minimalni detekovatelnad zména)

NMO - neuromuskularni onemocnéni

paCOz — parcidlni tlak oxidu uhli¢itého v arteridlni krvi
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paO2 — parcialni tlak kysliku v arteridlni krvi

PCF — peak cough flow (vrcholovy prutok vzduchu pfti kasli)

Pdi — transdiafragmaticky tlak

Pdimax — maximalni transdiafragmaticky tlak

PEF — peak expiratory flow (vrcholovy vydechovy prutok)

PEmax — maximal expiratory pressure (maximalni vydechovy tlak)
Plmax — maximal inspiratory pressure (maximalni nadechovy tlak)
REM - rapid eye movement (rychly pohyb oci)

RLP — respiratory load perception (vniméani dechového usili)
RMT - respiratory muscle training (trénink dychacich svalil)

RV — residual volume (rezidualni objem)

SF — srdec¢ni frekvence

SMA - spinalni muskularni atrofie

SMN — survival motor neuron

SNIP — sniff nasal inspiratory pressure (maximalni inspiracni tlak méfeny v nose)
SpO2 — saturace krve kyslikem

Ti — ¢as préce branice pfi dychani, tj. doba nadechu

TLC — total lung capacity (celkova kapacita plic)

Ttot — celkova délka dechového cyklu

TTdi — tension-time index branice

UPV — uméla plicni ventilace

VC - vital capacity (vitalni kapacita plic)

VO2max — maximalni spotieba kysliku
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UvVOD

Spinalni muskuldrni atrofie je vzacné onemocnéni a-motoneuronu, které se
projevuje oslabenim pfevazné proximalniho a axialniho svalstva a dychacich svalti. Nyni
je v CR registrovano témé&f 400 pacientii s timto onemocnénim. Oslabenim dychacich
svalil maji pacienti nedostate¢nou ventilacni odpovéd’ na zatéz, kterou miize pedstavovat
v jejich pripade i mirné respiraéni onemocnéni a jsou tak ve zvySenim riziku respiraéniho
selhani. Respiracni selhani je nejcastéjsi divod predcasného timrti téchto pacientl. Vedle
téchto komplikaci stoji 1 unava z divodu poruchy spanku kvili no¢ni hypoventilaci,
deformity hrudniku, Casté infekce, retence hlenu a mikroaspirace. Snizena compliance
hrudniho komplexu nadale zvySuje dechovou praci a dochazi tak k rychlejsi tnavé
dychacich svald. Proto je pro tyto pacienty stéZejni péce o dychaci ustroji a zachovani,
resp. zlepSeni kondice nddechovych a vydechovych svalil. V této praci se zamétujeme na
ovlivnéni dechovych funkci pomoci tréninku dychacich svalt. Piedpokladany efekt této
intervence je ve zlepSeni sily nadechovych a vydechovych svald, zlepseni plicnich funkci,
zlepseni celkové kondice, snizeni dusnosti, mensi pocet a lepsi zvladani respiracnich
onemocnéni a zvySeni kvality zivota a spanku.

Cilem této prace je reSerSe dosavadni literatury na téma tréninku dychacich svali
u pacientl se spinalni muskularni atrofii, srovnani typii a jednotlivych modalit tréninku
v této literatufe a vysledkd, ke kterym autoii téchto studii dosli. V praktické casti
stanovujeme konkrétni parametry tréninku a sledované parametry vySetteni. Ty testujeme
na naSich péti kazuistikach. Design nasi praktické ¢asti odpovida preexperimentalni studii
s pretest — posttest formou, pomoci které zkoumame, ktera vySetfeni jsou v naSich
podminkach proveditelnd a mohou vést k hodnoceni efektu této intervence, odhalujeme
jejich slaba mista, hodnotime nédmi zvolené parametry tréninku a vyvozujeme z toho

doporuceni pro budouci vyzkum.
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1 PREHLED POZNATKU

1.1 Spinalni muskularni atrofie

Spinalni muskulérni atrofie (SMA) je skupina vzacnych, dédi¢nych, progresivnich
neurodegenerativnich onemocnéni, které spadaji do skupiny hereditarnich motorickych
neuropatii a jsou charakterizované degeneraci motoneuront v ptednich rozich misnich.
NejcastéjSim typem, az z95 %, je autozomdalné recesivni forma, u které dochézi
k bialelické deleci nebo ztraté funkce obou kopii tzv. Survival Motor Neuron I (SMN1)
genu na chromozomu 5, ktery je zodpovédny za syntézu SMN proteinu (Verhaart et al.
2017). Nasledkem nedostatku SMN proteinu zanikaji alfa-motoneurony v piednich
rozich miSnich a ¢asto 1 motoricka jadra hlavovych nervii. Motoneurony jsou dle Montese
et al. (2013) na nedostatek SMN proteinu nejcitlivéjsi. Vysledkem je progresivni svalova
slabost, unavitelnost a svalové atrofie pfi¢né pruhovaného svalstva — ptfedevsim axidlnich,
respiracnich a proximalnich koncetinovych svald (Mercuri et al. 2018). Kromé¢ postizeni
motoneuronu se dale uddvd zmeéna pifenosu na nervosvalové ploténce, ktera je
pravdépodobné odpoveédna pravé za svalovou unavitelnost, kterd je pro SMA typicka
(Montes et al. 2013; Kariya et al. 2008). Zaroven je relativné recentné popsana dysfunkce
na urovni senzorickych slozek motoricko-senzorického okruhu, kterd mutze hrat
vyznamnou roli v patogenezi onemocnéni vedle defektu motorickych neuronti (Shorrock
et al. 2019).

Jedna se o heterogenni onemocnéni, které pojiméa vicero fenotypd. Ty jsou
rozdéleny dle poctu kopii genu SMN2, ktery ¢aste¢né, ovsem neplnohodnotné, vyrovnava
hladiny SMN proteinu (expresi SMN2 vznikd pouze 10% funkéniho SMN proteinu).
Obecné plati, Ze ¢im vice kopii ,,z4loZzniho* SMN2 genu pacient ma, tim leh¢i formou
SMA trpi, tim lepsi mé prognézu a zachovalé motorické projevy. Je tieba uvazovat nad
klinickymi projevy SMA pacientti jako nad Sirokym spektrem symptomt. Dosud
pouzivané zakladni rozdéleni nemoci je do typi 0-IV dle pocatku projevii nemoci a
nejvySe dosazené motorické dovednosti (D’Amico et al. 2011; Kolb a Kissel 2015;
Piepers et al. 2008). Toto rozd¢€leni jiz neni aktudlni u novych pacienti diky véasnému
novorozeneckému screeningu a novym lé¢ebnym postupim, které jsou od roku 2016
SMA pacientim aplikovany a vyrazné meéni jejich klinicky stav, nicméné stale ziistava
v klinické praxi pouzivano.

Onemocnéni se projevuje od narozeni do dospélosti. Incidence nemoci je 1:10 000
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(v CR je dle mezinarodni studie Verhaarta et al. (2017) incidence 1:8 400), prevalence
nemoci je odhadovédna na 1-2 na 100 000. Nemoc postihuje rovnocenné chlapce i divky
(nicméné chlapci pravdépodobné trpi horSimi klinickymi projevy(Sun et al. 2023)). Od
roku 2012 existuje v Ceské republice registr SMA pacientti REaDY, ktery ¢ita aktualng
ke dni 23.6. 2024 celkové 395 pacientti se SMA (Ptiloha €. 1). Po Duchennové muskularni
dystrofii (DMD) je to nejCastéj$i neuromuskularni onemocnéni v détském véku a
nejcastéjsi pricinou umrtnosti kojencli na vrozené onemocnéni (Markowitz et al. 2012;
Minifio et al. 2010).

Do roku 2022, kdy byl vCR zaveden pilotni program novorozeneckého
screeningu pro SMA, byla diagnostika pouze klinicka po propuknuti symptoma nemoci
(anamnéza a objektivni ndlez svalové hypotonie, atrofii, fascikulace jazyka), dale
kondukéni elektromyografie (vySs$i a del§i akéni potencidly, redukce interferenéniho
vzorce a fibrila¢ni potencialy ukazujici aktivni denervaci svalu), s naslednym genetickym
vySetfenim pro potvrzeni a specifikaci SMA oproti jinym neuromuskularnim
onemocnénim (Wang et al. 2007; Haberlova 2016). Diferencialni diagnostika uvazuje
pfedevS§im vrozené svalové dystrofie, vrozené myopatie, amyotrofickou lateralni
skler6zu, metabolické poruchy sacharidii, myastenii gravis a syndrom Charcot-Marie-
Tooth (Kogova 2017; Salort-Campana a Quijano-Roy 2020). Od ledna 2024 je v Ceské
republice SMA zatazena do celoploSného novorozeneckého laboratorniho screeningu
odbérem krve z paticky béhem prvnich dni po porodu. Vysetieni je plné¢ hrazeno
pojistovnou (www.nsc.uzis.cz). Tento screening hraje kli¢ovou roli v 1é¢bé SMA. Diky
brzkému zachyceni onemocnéni a véasnému podani 1€cby v presymptomatickém stadiu,
tj. pfed nevratnym poskozenim neuront a svalovou atrofii, je vyrazn¢ zmirnén klinicky
dopad na motoriku jedince, snizena mortalita v diisledku SMA a prodlouzena délka Zivota
pacienta, zlepSena progndéza onemocnéni a kvalita Zivota (Glascock et al. 2018).
Laboratorni diagnostika analyzou bialelické delece genu SMNI1 a poc¢tu kopii genu SMN2
je dulezitd nejen pro stanoveni progndzy onemocnéni, ale jako indika¢ni kritérium pro
nakladnou farmakologickou lécbu. Zbylych 5 % onemocnéni SMA, které vznika jinym

typem mutace, bohuzel tato diagnostika, a tedy screening nezachyti (Parsons et al. 1998).

12



Diplomova prace Optimalizace parametr( silového dechového
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1.1.1 Fenotypy SMA a jejich klinicky obraz

Klinicky obraz pacientil se nachazi na Sirokém spektru, kde rozdéleni na typy je
velmi vagni a vicemén¢ urcuje pouze nastup obtizi, pocet kopii SMN2 genu, dosazené
motorické milniky a orientacné klinicky predpokladany stav. Obecné je rozpéti projevi
od generalizované hypotonie s respiracnim selhdnim z divodu slabosti a unavitelnosti
dechovych svalil, pfes progresivni svalovou slabost pletenct piedevsim dolnich koncetin,
slabost dechovych svalti, rozvoj atrofii, kontraktur a neurogenni skoliozy, az po schopnost
samostatné chiize a mirné projevy v dospélosti (Haberlova 2016; Wadman et al. 2017;
Wu et al. 2022). Dle Wadmana et al. (2017) souvisi umérné progndza s poctem kopii genu
SMN2. Je nutné poznamenat, ze socidlni kontakt a intelekt pacientd je zcela v normé
(Haberlova 2016; Wu et al. 2022). V posledni dob¢ (svétoveé od roku 2016) se klinicky
obraz i terminologie typl pacientl zasadné¢ méni diky efektivni 1écbé, ktera pomaha
udrzet funkéni motoricky stav pacientll nebo zlepSovat projevy onemocnéni. Pivodni

typologie se ovSem stale vyuziva a jeji typicky klinicky vzorec je nésledujici:

SMA typ 0
trpi téZkou generalizovanou svalovou hypotonii a atrofii, areflexii, absenci pohybu
kongetin, trupu i oblieje a kongenitalnimi kontrakturami. Casté jsou i vrozené vyvojové
vady srdce (Kolb a Kissel 2015). Bez um¢lé plicni ventilace (UPV) déti umiraji na

respiracni selhani do n€kolika tydnd po narozeni (Wu et al. 2022).

SMA typ I (m. Werdnig-Hoffmann)

Nejcastéjsi forma (60 % vSech SMA, prevalence 1:20 000 Zivé narozenych déti)
s nejhor§im motorickym deficitem (po prenatadlnim typu 0) (Verhaart et al. 2017).
V laboratornim obraze nachdzime 1-3 kopie SMN2 genu (Wadman et al. 2017). Projevuje
se od narozeni do 6 mésict veéku. Klinickym projevem je generalizovana hypotonie
(typicky obraz tzv. floppy baby a tzv. zabi pozice dolnich koncetin) a svalova slabost
(pozorujeme mj. slaby plac¢ ditéte). Dale nachdzime hypo azZ areflexii. U této formy jsou
také typické fascikulace jazyka. Motoricky vyvoj je z divodl hypotonie a slabosti
opozdén (Kolb a Kissel 2015; Wu et al. 2022). DrZeni hlavy je omezené a dohromady se
schopnosti otocit se ze zad na bok ovliviluje prognézu (Wadman et al. 2017). Brzy

nastupuji polykaci obtize a potize s pfijmem potravy, proto je nutné¢ sondovani. Socialni
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kontakt ditéte je v normé a ve vétSin€ ptipadi je schopné feci. U prezivsich Casto zlstava
zachovana jemna motorika na hornich koncetinach a pacient je schopen ovladat elektricky
vozik. Bez 1é€by a podpory na UPV umiraly tyto déti do 2 let véku na respiracni
insuficienci, nebyly schopny samostatného sedu (tzv. non-sitters), ani samostatného
pretoCeni vleze (Mercuri et al. 2018). Tento typ se dale déli na 3 subtypy la-Ic dle poctu
kopii SMN2 genu.

Subtyp Ia ma pouze 1 kopii SMN2 genu, projevy nemoci nastupuji do 2 tydnt
veéku, dozivaji se nejcastéji 0,5 roku. DéEti nejsou schopny pohybu hlavou, vyzaduji
podporu dychani a ptijmu potravy od narozeni (Wadman et al. 2017; Wu et al. 2022).

Subtyp Ib zahrnuje 2 kopie SMN2 genu, projevuje se do 3 mésicti od narozeni,
vek doziti je zhruba 1 rok, ndstup ventilatni podpory koncem 1. véku zivota. Déti
nedospéji do otoceni ze zad na bok, ani nejsou schopny samostatné¢ hybat hlavou
(Wadman et al. 2017; Wu et al. 2022).

Subtyp Ic obsahuje az 3 kopie SMN2 genu, projevuje se od 3 do 6 mesicli po
narozeni a vek doziti jsou 2 roky. Lepsi progndzu vykazuji déti, které jsou schopny hybat
hlavou (primérny v€k dosazeni tohoto milniku je 3,5 mésice), pfipadné se pietocit
(primérné nastupuje po 5. mésici). Hypotonie je stale generalizovand, l1ze uz ovsem dle
Wu et al. (2022) pozorovat vétsi svalovou slabost proximalné a v dolnich koncetinach.
Ptezivsi pacienti nastupuji na dechovou podporu primérné kolem 11-14 roku (Wadman

etal. 2017).

SMA typ II

Druha nejcastéjsi forma SMA. Geneticky obraz nemoci je 2-4 kopie SMN2 genu
(nejcastéji 3 kopie). Klinicky projev tohoto typu se objevuje do 18. mésice véku. Déti
vykazuji mirnou generalizovanou hypotonii a trupovou slabost. V psychomotorickém
vyvoji je opozdéno otaceni a sed. Jsou schopny samostatného sedu (tzv. sitters), ale ne
samostatné chiize (tzv. non-ambulatory), jelikoz se u nich projevuje symetricka
proximalni svalova slabost na dolnich koncetinach. Velmi ¢asty je rozvoj kyfoskolidzy a
kloubnich kontraktur (napf. i ankyléza mandibuly). DalSim projevem mulze byt i
posturalni a kineticky ties aker hornich koncetin, a i zde n¢kdy pozorujeme fascikulace
jazyka (Kolb a Kissel 2015; Wadman et al. 2017). Problémy s piijmem potravy vychazeji
u této formy =zoslabeni a wunavitelnosti Zzvykacich svali a omezeni pohybu
v temporomandibularnim kloubu (D’Amico et al. 2011; van der Heul et al. 2022).
Wadman et al. (2014) popisuje dle MRI pfestavbu na tukovou tkan a atrofii m.
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pterygoideus lateralis, ktery je zodpovédny za pocatek otevieni ust, latero-lateralni
pohyby Celisti a jeji protrakci a tim se vyrazné podili na zvykacich pohybech. I u této
formy je riziko respiracni insuficience, a tedy v nékterych ptipadech nutnost UPV. Dle
péce se dozivaji dospélosti, zhruba do 40 let. Tato forma se dale déli na Ila a IIb subtyp.
Projevy subtypu Ila nastupuji primérné kolem 9. mésice po narozeni, subtyp IIb o néco
pozdéji kolem 14. mésice véku a oproti Ila subtypu jsou n¢kdy schopni stoje s oporou
nebo bez a udrzi si schopnost sedu déle, az do adolescence. Az tietina pacientl subtypu
ITa dospéje k respiracni podpoie v noci (subtyp IIb pouze zhruba z 10 %) a ptes 60 %
pacientll podstoupi operaci skoliézy do 15 let, subtyp Ila o par let diive nez subtyp IIb
(Wadman et al. 2017).

SMA typ III (m. Kugelberg-Welander)

Tento typ, ktery geneticky znamena 3-4 kopie SMN2 genu, patii mezi leh¢i formy
SMA a jako jediny typ ma dle Markowitze et al. (2012) ¢astéjsi vyskyt u chlapct. I tento
typ se rozd€luje na subtyp Illa a IIIb, z ¢ehoz subtyp Illa se projevuje mezi 18.-36.
mésicem, subtyp IIIb mezi 3.-18. rokem (Wu et al. 2022). Projevy jsou v tomto typu velmi
Schoneborn 1995; Wadman et al. 2017). U této formy je nejvyraznéjsi oslabeni pletencti
dolni koncetiny, proto byva stoj a chlize a jeji opozdéni v psychomotorickém vyvoji
prvnim projevem onemocnéni. Pii snaze postavit se pozorujeme Gowersovo znameni,
chiize je kolébava a béhem chiize jsou casté pady (Gozal 2000), dit€¢ mé problém vyjit
schody a bézet (Salort-Campana a Quijano-Roy 2020). Pacienti jsou samostatné chiize
schopni, ovSem postupné se zhorSuje a mohou jeji schopnost dokonce ztratit pied nebo
béhem puberty (subtyp IlIa). Oproti subtypu Illa jsou pacienti se SMA IIIb schopni bé&hu,
skoku a mohou se tak vice Gcastnit sportovnich aktivit s vrstevniky (Wu et al. 2022).
Stejné jako v tézsich formach SMA, i u tohoto typu dochazi k rozvoji skolidzy a
kontraktur, typicky symetricky na pseudohypertrofovanych lytkach (Farrar et al. 2013) a
k rozvoji pes equinovarus (Gozal 2000) nebo pes cavus (Salort-Campana a Quijano-Roy
2020). Dle Wadmana et al. (2017) operaci skolidzy podstoupi zhruba tfetina pacientti a
vek, kdy k operaci dochdzi, souvisi s po¢tem kopii SMN2 genu. Nékteti pacienti mohou
pomalou progresi onemocnéni dospét 1 do stavu respiracni insuficience, dysfagie a
dysartrie. Na no¢ni dechovou podporu prechazi kolem 40. roku, subtyp Illa dospé&je
v malém procentu k podpote dychani i behem dne primérné kolem 30. roku (Wadman et

al. 2017). Castym projevem je i akralni tfes na hornich konéetinach, rychlé kratké pohyby
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prstl, a fascikulace jazyka u této formy nejsou vyjimkou (Salort-Campana a Quijano-Roy
2020). Dle Gozala (2000) se projevuji fascikulace i v proximalnich svalech, pievazné pti
zhorSeni svalové slabosti. Nejvice oslabené svaly u SMA III jsou m. triceps brachii, m.
deltoideus, m. iliopsoas a m. quadriceps femoris (Salort-Campana a Quijano-Roy 2020).
Nemocni s typem SMA 111 se standardné dozivaji dospélosti (Wadman et al. 2017; Wu et
al. 2022).

SMA typ IV

Typ IV je nejleh¢i forma onemocnéni a tvofi méné nez 5 % SMA piipadi (Kolb
a Kissel 2015). Jeji mirné projevy nastupuji az v dospélosti, vyjimecné se vyskytne
juvenilni forma (Piepers et al. 2008). Pacienti jsou schopni veSkerych aktivit denniho
zivota (ADL) a samostatné chiize a jsou bez respiracnich obtizi. Trpi lehkou proximalni
koncetinovou slabosti s mirnou progresi. Nékdy je oslaben patelarni reflex (Salort-

Campana a Quijano-Roy 2020). Doba doziti je stejna jako u zdravé populace.

Existuji i formy SMA, které nejsou vazané na mutaci SMN1 genu, kterymi se tato
prace detailnéji nezabyva (jejich piehled viz Ptiloha €. 2). Skupina je velmi riznorodé a

¢asto se poji s jinymi vyvojovymi vadami a onemocnénimi (Haberlova 2016).

1.1.2 Problematika dychani u spinalni muskularni atrofie

Kromé¢ dopadu onemocnéni SMA na ztizené aktivity denniho zivota (ADL),
omezeni sedu, stoje a chiize, je hlavnim problémem, pfedevS§im u SMA typu I a II,
omezeni dechové funkce z diivodu slabosti respiracnich a trupovych svalil s rizikem
rozvoje respira¢niho selhani, které je hlavni pfi¢inou vysoké mortality téchto pacientii

(Gozal 2000; Mellies et al. 2003; Perez et al. 1996; Wang et al. 2007).

1.1.2.1 Fyziologie a kineziologie dychani

Dychani je fyziologicka potieba slouzici k vyméné dechovych plyni mezi
okolnim prosttedim a krvi, tj. zdsobeni téla kyslikem jako energie pro oxidativni
metabolismus a odvadéni oxidu uhli¢itého jako produktu metabolismu, a tedy pro
zachovani acidobazické rovnovahy. Pro jeho spravnou funkci je tieba intaktni plicni tkan,
struktury hrudniho kosSe, normalni funkce dechovych svali a spravné centralni fizeni
dechu z CNS (tudiz i1 zachovalé aferentni vstupy z proprioreceptorll), dohromady

s funk¢énimi perifernimi i centralnimi receptory paCO2 a paO: v arterialni krvi. Pokud
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néktery z téchto systému selze, dochazi k rozvoji respiracni nedostatecnosti, kdy dechovy
systém nezvladd kompenzovat naroky organismu na kyslik a odvod oxidu uhli¢it¢ho
z téla (Kittnar 2011; Patel 2022). V ramci fizeni dechu hraji dtileZitou roli struktury CNS
odpovédné za volni pohyb dechovych svala (parietalni lalok a kortiko-spinélni draha) a
struktury pro automatické fizeni dechu (respira¢ni a pneumotakticka centra v mozkovém
kmeni, ventro-dorsalni medulla oblongata, nervové drahy v mozkovém kmeni a emocné
a bolesti ovlivnitelny limbicky systém a hypotalamus). Zpétnovazebné fizeni (tzv.
chemoreflex) se d¢je na urovni chemoreceptorit v mozku (v medulla oblongata), které
jsou citlivé na vzestup CO2 a H', a perifernich receptorovych gloma v aorté a pii bifurkaci
karotid, které reaguji na pokles paO2 v krvi (Guyenet a Bayliss 2015; Patel et al. 2022).
Chemoreflex je dé&j, kdy diky zpétné vazbé ztéchto receptori dochézi k tonizaci
dechovych svaltl, tedy k hyperventilaci pro odbaveni zvySeného CO2 v organismu a k
zvysené ventilaci pro ziskani Oz (Ganong 2005; Dempsey et al. 2006). Pro spravné tizeni
CNS je ovSem nutnd i zpétnd neurdlni vazba vedena aferentné z mechanoreceptorti
v dychacich cestach, dechovych svalech, plicich a z plicnich cév skrz nervus vagus
(Mourek 2012; Benditt 2018).

Inspirium je aktivni d¢j, béhem kterého dochdzi vytvorenim negativniho
intrapleurdlniho a intrapulmonarniho tlaku k nasavani vzduchu do plic. To se d¢je
pomoci sestupu branice do abdominalniho prostoru pfi jeji kontrakci a expanzi hrudniho
koSe pomoci vnéjSich interkostalnich svalti a mm. levatores costarum. Pfedpokladem pro
spravné rozvijeni hrudniku do nddechu je izometricka koaktivace bfisni stény a panevniho
dna, diky které mtze branice vytvorit punctum fixum na svych zebernich uponech, a tak
sestoupit kaudalné, tj. zvysit objem hrudni dutiny. V druhém kroku inspiria se pii zvySeni
nitrobfis$niho tlaku posouvéd punctum fixum na centrum tendineum brénice a ta je tak
schopna elevace dolnich Zeber. Dal§imi efektory nddechu jsou mm. intercostales externii
a mm. levatores costarum, které spole¢né¢ svym kranidlnim tahem zvedaji Zebra, a tak
dochazi k dal§i expanzi hrudni dutiny. Zarovenl jsou tyto svaly dilezitymi fixatory
hrudniho koSe, diky kterym hrudni ko§ nekolabuje pii kaudalnim tahu branice (Gransee
et al. 2012). Rotace zeber probihd kolem osy kostovertebralnich skloubeni. U hornich
zeber je osa sklonéna vice horizontaln€, Zebra rotuji zhruba o 30° a pohybuji se vice
kranialné€. U dolnich Zeber je osa kostovertebralnich skloubeni vice vertikalni, Zebra rotu;ji
kolem osy zhruba o 60° a rozviji se vice do Sitky (Véle 2006; Tichy 2008). Pasivni
slozkou inspiria je akumulace elastické energie ve strukturach hrudniho koSe a

exspiracnich svalli na konci exspiria. Po uvolnéni exspirac¢nich svali tak dochazi
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k pasivnimu zvySeni objemu hrudniho kose ptfed aktivaci inspiracnich svalti (Benditt
2018). V sed¢, béhem klidového dychani, je branice odpovédna za zhruba 70 % nadechu,
vedle ni potom ze 30 % tvoii nadech interkostalni svaly. Vleze je tento pomér respektive
90 : 10 % (Druz a Sharp 1981). Zaroveii béhem klidového dychani branice vyuziva pouze
10-20 % své kapacity k nadechu (Benditt 2018). Pfi usilovném dychéni se zapojuji
pomocné nadechové svaly, které napomahaji dal§imu rozvijeni hrudniku (mm. pectorales,
mm. scaleni, m. sternocleidomastoideus, mm. suprahyoidei a infahyoidei, m. latissimus
dorsi, dolni vldkna m. seratus anterior, mm. erectores spinae, m. iliocostalis) (Cihék
2001). K efektivnimu dychani pfispivaji také svaly suprahyoidni, infahyoidni, zZvykaci
svaly, svaly jazyka a mékkého patra, které zamezuji obstrukci v hornich dychacich
cestach, aspiraci a citlivé reguluji prutok vzduchu hornimi dychacimi cestami (Gransee
et al. 2012; Patel et al. 2022).

Klidové exspirium je pasivni d¢j, ktery probihd diky retrakéni sile plic a hrudniho
kose bcéhem relaxace inspiracnich svali a pomoci vahy hrudniho kose. Usilovné
exspirium je ovSem aktivnim déjem a vyzaduje zapojeni hlavnich i1 vedlejSich
vydechovych svall (mm. intercostales internii, m. sternocostalis, m. transversus
abdominis, mm. obliqui abdominis externi et interni, m. transversus thoracis, m. rectus
abdominis, m. serratus posterior inferior, m. quadratus lumborum, m. iliocostalis, m.
erector spinae) (Cihdk 2001). Tyto svaly napomahaji retrakci hrudniku a kaudalizaci
dolnich zeber. Hraji také roli pti fonaci a jsou dulezitymi efektory kasle.

KaSel je dllezity explozivni manévr, ktery ma za cil clearance dechovych cest.
Efektivni expektorace vyzaduje nadech v objemu 60-90 % celkové plicni kapacity,
nasledn¢ uzavieni glottis a kompresi vzduchu v dychacich cestach, v dalsim kroku rychlé
otevieni glottis a prudky vydech s vysokou priitokovou rychlosti (Benditt 2018; Panitch
2009; Chatwin et al. 2011).

Dechova prace je prace, kterd je potieba k pirekonani proudového odporu
dychacich cest a elastického a viskézniho odporu hrudniho komplexu béhem ventilace
(4. plicni tkané a struktur hrudniho koSe). Poddajnost, tzv. compliance, vyjadiuje, jak
velky tlak je nutno vyvinout pro zménu objemu. Cim poddajnéjsi hrudni komplex je
(hrudni ko$ a plice), tim mén¢ Usili je tfeba k inflaci nebo retrakci. Plice pfitom bez
transpulmonalniho tlaku ptirozen¢ kolabuje, hrudnik naopak spontanné expanduje, a tak
se vzdjemné tyto tendence vyrovnavaji. Klidova poloha hrudniku odpovidd objemu
funk¢éni rezidudlni kapacity, tedy objemu po klidném vydechu. Motory dechové prace

jsou dychaci svaly viz jejich kineziologie vyse. Centralni kontrola dychani se snazi
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minimalizovat dechovou praci harmonizaci poméru dechového objemu vici dechové
frekvenci a tim zajistit adekvatni odpovéd’ pii rozdilnych nérocich na ventilaci.
V klidovém metabolismu jsou 1-2 % celkové energie spotfebovana pravé dychanim,
nicméné pii zatézi mize vzrast hrazeni dechové prace az na 30 % celkové spotieby
organismu. Spotieba kysliku respira¢nimi svaly se pfi maximalni zatézi u zdravych lidi
pohybuje kolem 10-15 % celkové spotieby kysliku (Kittnar 2011; Patel et al. 2022).
Dechova prace roste pfi zvySeném naroku organismu na vyménu dechovych plyni, tj. pfi
poklesu pH krve pii zatézi nebo dechové nedostateCnosti. Béhem zatéze reaguje
organismus zvySenim minutové ventilace skrz zvétSeni dechového objemu (do zhruba 50-
60 % maxima vitalni kapacity, kde dosdhne zvySeni dechového objemu plateau) a
zvySenim dechové frekvence (ve vysSich intenzitich zatéze je to hlavni proménna).
ZvysSeni dechové frekvence se déje na Ukor délky nddechu a vydechu, pfevdzné se
zkracuje vydech (Sheel 2002). Do jisté miry zatéze je vydech stile pasivnim déjem,
v urCity moment za¢ina ovSem potieba zvysit dechovy objem z exspira¢niho rezervniho
objemu, a proto nastupuji vydechové svaly do aktivity a tim se opét zvySuje dechova
prace. Béhem zatéze abdomindlni svaly uchovavaji na konci aktivniho vydechu energii,
ktera poméha dal§imu pohybu v inicidlni fazi nddechu (Benditt 2018). Pii delsi zatézi
vetsi intenzity dochazi zvySenou dechovou praci k unavé respiracnich svalil a k nastupu
dusnosti, tj. subjektivnimu pocitu dechové tisn¢€, omezeni dechovych funkci a tolerance

zatéze (Fernandez-Lazaro et al. 2021).

1.1.2.2 Patofyziologie a patokineziologie respiracniho systému u SMA

Mimo vyse popsaného postizeni pohybového aparatu v ramci spindlni muskularni
atrofie je stézejni dopad tohoto onemocnéni na respiracni systém pacienta. Je dilezité
patrat po pfiznacich oslabeni dychacich svali béhem diagnostiky, jelikoz si na n¢ velmi
Casto pacienti spontann¢ nestézuji (rodina i pacient jsou na hypoventilaci zvykly a
v bézném, jiz tak tézkém rezimu péce si nemusi pifiznakli v§imnout, piipadné neni
odhalena nedostatecna reakce dechového systému na zat¢z z divodu obecné snizené
fyzické aktivity). Mezi varovné ptiznaky patii poruchy spanku a s tim spojené denni
somnolence a Unava, Castéjsi respiracni infekce s del§i dobou rekonvalescence, vyssi
dechova frekvence, zménény dechovy stereotyp s neoptimalnim rozvijenim a mélkymi
pohyby hrudniho kose a porucha teci, kdy pacient projevuje znamky dusnosti béhem
mluvy (Birnkrant 2002).

Obecné plati linearni vztah mezi tiZi postizeni motorického aparatu a respiracnimi
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obtizemi (LoMauro et al. 2014; 2016; Veldhoen et al. 2022). Nasledujici klinicky obraz
dechovych funkci a dechové motoriky odpovida proto piedevsim SMA typu I, II a Illa,
nicmén¢ 1 nekteti pacienti typu IlIb mohou do takového stddia dospét (LoMauro et al.
2016). Khirani et al. (2013) srovnavali rychlost zhorSeni projevii onemocnéni u SMA typu
IT a IIIa oproti typu IIIb. Ke zhorSeni obtizi doslo stejnym tempem jen u typu II a Illa
diive. Human a Morrow (2021) ve své praci zminuji zajimavost dle pozorovani
Birnkranta et al. (2018), Mayera et al. (2017) a Meiera et al. (2017) u pacientt s DMD,
kdy postupnd ztrata schopnosti elevace horni koncetiny souvisi se zhorSenim plicnich
funkci.

Z duvodu snizeného svalového tonu, svalové slabosti a unavitelnosti hlavnich
dechovych svalli a pomocnych dechovych svali, trpi pacienti omezenim dechové funkce,
které se formativné podili na odliSné morfologii a strukturdlnim omezeni dechového
aparatu. U pacientil se SMA pozorujeme progredujici slabost mezizebernich svalt oproti
relativné zachovalé funkci branice (LoMauro et al. 2014; Wang et al. 2007). Nékdy je
tento fakt myln¢ interpretovan jako vEtsi postizeni exspiracnich svala oproti inspiracnim
svalii (Boentert et al. 2017). Lze fici, Ze je u SMA vyraznéjsi postiZeni exspiria oproti
inspiriu, pravé zachovalou funkci branice (Veldhoen et al. 2022). Ta v inspiriu svoji
kontrakei sestupuje kaudalné. Bez opory o organy bfisni dutiny, za normalnich podminek
vytvoiené biisnim lisem, vede ovSem pii nadechu k prominenci bfisni stény a bez fixace
a expanze hrudniku pomoci interkostalnich svalt vznika negativni tlak v hrudniku, ktery
muze zpusobit paradoxni pohyb hrudniku smérem dovnitt misto fyziologické expanze.
Toto paradoxni vtahovani hrudniku znamend nedostateéné provzdusnéni plic a
neefektivni, ,,ztracenou* praci branice, ktera misto inflace vzduchu do plic deformuje
hrudni sténu (LoMauro et al. 2016). Horni ¢asti hrudniho koSe nejsou tedy expandované
témer vitbec, oproti dolnim zebriim, které se alespon ¢astecné rozvijeji pomoci branice.
Muzeme tak pozorovat abdominalni dychéni a deformity v oblasti hrudniku - tzv. bell-
shaped hrudnik a pes excavatum (Panitch 2009; Neumannova in Kocova 2017; LoMauro
et al. 2014). Dle Schrotha (2009), Veldhoena et al. (2022) a LoMaura et al. (2014) je pro
branici méné vyhodnd pozice vsed¢ oproti vleze a je proto vhodné pii dechové
nedostateCnosti zaujmout pozici vleze nebo v Trendelenburgové pozici. Kvuli
chronickému oslabeni a atrofii mezizebernich svali jsou exkurze hrudni stény
nedostatecné, a tak dochézi ke snizeni elasticity hrudniho kose, které ma béhem vyvoje
jedince za nasledek restrikei ristu plicni tkdn€ a jeji fibrotizaci (Gozal 2000; Chatwin et

al. 2011; Patel et al. 2022). U neonatalni SMA miize byt dokonce pficinou plicni aplazie
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(Simonds 2006). Dle Pereze et al. (1996) chybi spontanni opakované hluboké nadechy
jako zivnuti a ,,vzdech®, které pomahaji pravideln¢ rozprostiit surfaktant a provzdusnit
atelektickd mista v plicich. Do omezeni poddajnosti hrudniho koSe, potazmo tak plicni
tkan¢, vstupuje také rozvoj neurogenni kyfoskolidzy, kterd deformuje hrudni koS a
prispiva k dalsi restrikci dechové mechaniky (Inal-Ince et al. 2009; Kolb a Kissel 2015;
Fauroux et al. 2020; Patel et al. 2022). Dochazi tak k omezeni kapacity a objemt plic
(typicky vysledek spirometrického vysSetteni). Jako prevence dysplazie plicni tkané a
snizeni elasticity hrudniho komplexu se nabizi pozitivni pietlakovd terapie, ktera
nastavenym pozitivnim tlakem v dychacich cestdch udrzuje alveoli oteviené, zamezuje
jejich kolapsu a pomaha zachovat pruznost hrudniho kose (Lissoni et al. 1998; Gozal
2000; Chatwin et al. 2011; Barois a Estournet-Mathiaud 1993). Zaroven Papastamelos a
kolegové (1996) zjistili, ze u détskych pacientii s neuromuskuldrnim onemocnéném je
pasivni compliance hrudniho koSe v¢tsi, a proto dle nich dochazi k jeho vét§imu kolapsu
pfi inspiraci a pfi extrémnim vydechu.

Vzhledem k oslabeni vnéjSich interkostalnich svall se na nadechu kromé bréanice
podileji také pomocné nadechové svaly (mm. pectorales, m.latissimus dorsi, m. trapezius
bilat., mm.scaleni, m. sternocleidomastoideus, m. platysma) (Patel et al. 2022).

Na druhé stran¢ ma slabost vydechovych svalli za nasledek predevsim
nedostateCnou expektoraci. Jak jiz bylo zminéno vyse, pro efektivni kaSel je tieba
vygenerovat dostatecny objem pii naddechu (vice nez 60 % celkové plicni kapacity),
uzaviit glottis, aktivovat thorakoabdomindlni vydechové svaly k vytvofeni
intrathorakalniho tlaku a nésledn¢ pak pfi rychlém otevieni glottis prudce vydechnout
(Benditt 2018; Chiang et al. 2018; Panitch 2009). U spindlni muskularni atrofie jsou nebo
nedokonalé uzavieni nebo otevieni glottis, oslabeni nadechovych svalii limituje
nadechovy objem (proto také nelze nalezité vyuzit pomocnou pasivni retrakéni schopnost
hrudniho kose) a v posledni fad¢ vydechové svaly nejsou schopny generovat dostateny
tlak na dychaci cesty k jejich kompresi a silu k vytvoteni dostatecného priatoku pro
explozivni vydech. Retence hlenu v dychacich cestach vede k ¢astym, ale neefektivnim
pokustim o kasel, které ptispivaji k ¢astému pocitu dusnosti (Birnkrant 2002). Neefektivni
expektorace dale vede u SMA k ¢astym chronickym pneumoniim, na jejichz podkladé
zanétliva plicni tkan vytvaii bronchiektdzie, mikroatelektdzy a plicni parenchym
fibrotizuje. To opét ptispiva k snizené compliance plic (Sharma 2009; Benditt 2018; Hull

et al. 2012). K opakovanym pneumoniim dochazi také z divodu ¢astych (mikro)aspiraci,
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které vznikaji na zéklad¢ oslabeni svali zodpovédnych za polykani pii bulbarni
symptomatice SMA ¢i gastroesophagealniho refluxu (Hadjikoutis a Wiles 2001; Schroth
2009). Popisem typickych hodnot dechovych funkci (statickych i dynamickych) u
pacientll se spinalni muskuldrni atrofii se zabyva kapitola 7.3.1 Spirometrie a 1.3.2
Méreni maximdlnich ustnich okluznich tlakit Plnax a PEmax.

K respiracnimu selhani dochéazi ve chvili, kdy dechova prace nestac¢i hradit
energetické naroky organismu piivodem Oz do krve (tzv. hypoxémie) nebo zachovat
homeostazu eliminaci oxidu uhli¢itého (tzv. hyperkapnie). V piipadé¢ pacient se SMA se
jedna o dekompenzaci zdkladniho onemocnéni. Spoustécem respiracniho selhani byva
progrese onemocnéni, operacni vykony nebo infekce dychacich cest, pneumonie ¢i jiné
zanétlivé onemocnéni, pii kterém je oslabeni muskulatury vyraznéjsi a odpor hrudniho
komplexu vétsi, a zaroven je poZadavek na vySSi dechovou praci. Selhani pfedchazi
respiracni insuficience. U SMA, jako u dalSich nervosvalovych onemocnéni, dochazi
typicky k snizeni alveolarni ventilace dasledkem nedostatecné sily a vytrvalosti
dychacich svalt k ptekonani (zvySeného) odporu dychacich cest a hrudniho komplexu.
V zatézové situaci, pozdéji i ve spanku a findln€ i v klidu, organismus nezvlada zajistit
vhodnou vyménu dechovych plynii a rozviji se hyperkapnie. Na tu reaguje CNS snahou
zvysit ventilaci, tedy dechovou praci, pro zajisténi homeostazy (Boentert et al. 2017;
(Fauroux et al. 2020; Patel et al. 2022; Neumannova in Kocova 2017). Zajimavé je, ze
Garcia Rio et al. (1994) objevili u neuromuskularnich pacient pouze 30 % odpovéd’ na
hyperkapnii oproti zdravym lidem. To je pravdépodobné dané sniZenou citlivosti na
paCOz u téchto pacientl (Fauroux et al. 2020; Patel et al. 2022). Dechova prace roste a
s ni 1 jeji energetické potieby, neroste vSak efektivita ventilace. Oslabenim respiracnich
svald, jejich tinavou a z divodl sniZzené compliance hrudniho koSe a plic neni mozné
zvySit minutovy objem. Aferentaci z intrapulmonarnich receptorti a proprioceptori
v dychacich svalech jde informace do CNS o nedostate¢né ventilaci. Dechovy aparat
proto reaguje dalSim zvySenim dechové prace zvySenim dechové frekvence. Dochazi k
meélkému dychéni, tachypnoe a viditelné namahavému dychani (pohyby nosniho chfipi,
vtahovani jugula, zapojeni pomocnych nadechovych svaltl). Pfi tachypnoe s nizkym
objemem se navic zvétSuje ventilace mrtvého prostoru a dychani je tak proto nadale
neefektivni (Panitch 2009; Fauroux et al. 2020; Patel et al. 2022). Uz tak oslabené dychaci
svaly se zvySenou dechovou praci dale vy€erpavaji. Dle Panitche (2009) dochézi k inavé
branice do 60 minut pii praci nad 40 % maximalniho tlaku (Pdimax), ktery je schopna

generovat. U zdravych jedinctd je popsana tinava branice zhruba po 10 minutach zatéze
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na 80 % VO2max, coz odpovidd hyperventilaci nad 70 % maximalni volni ventilace
(Sheel 2002; Babcock et al. 2002). Tzv. tension-time index branice (TTdi) znazornuje
riziko Unavy branice. Je definovany jako pomér Pdi/Pdimax (tlak branice, ktery generuje
pfi dychani/maximalni tlak, ktery je schopna generovat) v soucinu s pomérem Ti/Ttot
(Cas prace branice v nadechu/celkova délka dechového cyklu). Za normalnich okolnosti
je velmi nizko pod svou kritickou hodnotou. Jakékoli zvySeni poméru Pdi/Pdimax nebo
Ti/Ttot ovSem zvySuje riziko unavy branice (Panitch 2009). Khirani et al. (2013) ve své
studii zmifluje, Ze unava branice se rozvinula u pacientii se SMA typu II po 10. roce
zivota, pravdépodobné kvili zhorSeni poddajnosti plic a hrudniku s progredujici
skoliozou v ristovém spurtu. Pti vzristajici zatézi se fyziologicky snizuje pomér zapojeni
branice vici interkostalnim svalim (Mador et al. 1993). Ty jsou u SMA oproti branici
postiZeny vice a proto tak nemohou nastupujici unavu kompenzovat a branice se tak dale
pretézuje. Ke zhorSeni stavu také piispiva obstrukce HDC oslabenim svalii hornich
dychacich cest pti bulbarni symptomatice SMA (Patel et al. 2022). Mador et al. (1993)
dale zminuje mozné zhorSeni prace branice pii1 poklesu pH v arterialni krvi. U SMA typu
I all je i bez zatéZe pfitomna tachypnoe jako kompenza¢ni mechanismus pro udrZeni
minutové ventilace pfi nizkém dechovém objemu z diivodu restrikce plicni tkdné€ a hrudni

stény (LoMauro et al. 2016). Mechanismus respira¢niho selhani shrnuje obrazek 1.
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Obrizek 1. Schéma patofyziologie dychani u neuromuskuléarnich onemocnéni (Zirkova
a Shudeiwa 2012)
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ZvySena namahova dusnost vede k nizsi toleranci pohybové aktivity (Laveneziana
2010). U neuromuskularnich onemocnéni neni vyjimkou obezita, ktera opét negativné
prispiva k vyssi dechové praci (Patel et al. 2022).

Dalsim projevem oslabeni dechovych svala je spankova dyspnoe. Ve spanku je
zvétSen odpor dychacich cest a snizena funk¢ni rezidualni kapacita plic. Pfi REM fazi je
snizeny tonus kosternich svalli s vyjimkou branice a extraokuldrnich svala. Za inspirium
je tedy odpoveédna branice, ktera musi prekonat odpor abdominalni dutiny v horizontalni
poloze a jeji akce prekonat odpor dychacich cest. Ten je v disledku sniZeného tonu supra
a infrahyoidnich svalii u pacientd s bulbarni symptomatikou pti spanku vyssi. Dochazi ke
kolapsu mékkych tkani hltanu a hornich dychacich cest, jazylka se pohybuje posteriorné
a tim zvySuje odpor dychacich cest a omezuje v nich pritok vzduchu (Benditt 2018; Van
de Graaff et al. 1984; Fauroux a Khirani 2014; Fauroux et al. 2020). Béhem REM faze
spanku je také snizena centrdlni ventilacni kontrola a sniZena citlivost na vyssi
koncentraci CO2 v krvi, proto dochdzi vice k centralni apnoe, zvySeni hyperkapnie a
sniZeni saturace krve Oz (Gozal 2000; Fauroux et al. 2020). Dle Javaheri a Dempsey
(2013) jsou paradoxné chemoreflexy pro zvySeni ventilace béhem spanku sniZeny, na
druhou stranu stimulace chemoreceptori zodpovédnych za buzeni je zachovana. Pfiznaky
spankové dyspnoe jsou mj. denni somnolence, poruchy soustfedéni, ranni bolesti hlavy,
denni Ginava a podrazdénost. Casté buzeni béhem spanku sniZuje jeho kvalitu a ptispiva
k tnavé a pocitu duSnosti béhem dne (Bourke a Gibson 2002; Rault et al. 2020). Pii
spankové apnoi se zhorSuje i hyperkapnie béhem dne, pravdépodobné zvysSenou unavou
respiracnich svalli a snizenou citlivosti na koncentraci CO2 v krvi (Fauroux et al. 2020;
Patel et al. 2022). Porucha spanku se vyskytuje u vice nez 80 % pacientd
s neuromuskularnim onemocnénim (NMO). Predpokladand porucha spanku je u pacientli
s NMO, ktefi vykazuji méné nez 60 % normalni vitalni kapacity (Fermin et al. 2016;
Mellies et al. 2003) a porucha spanku s no¢ni hyperkapnickou hypoventilaci u VC <40%
predikované (Mellies et al. 2003). Diky relativné zachovalé funkci branice u SMA je
spankova dyspnoe ovsem mén¢ €asta oproti Duchennové svalové dystrofii, kde je branice
oslabena vyrazné¢ (LoMauro et al. 2014). Pfi vyvinuti no¢ni hyperkapnie je nutné zahajit
umélou plicni ventilaci. Pravé no¢ni hyperkapnie byvé prvni stadium respiracni

insuficience (Schroth 2009; Fauroux et al. 2020; Patel et al. 2022).

24



Diplomova prace Optimalizace parametr( silového dechového
tréninku u pacientl se spinalni muskularni atrofii

1.1.3 Terapie a multidisciplinarni péce o SMA pacienty

Onemocnéni nadédle zGstavd kauzalné nelécitelné, 1écba existuje pouze
symptomaticka a podléhd prisnym indika¢nim kritériim, jelikoz se jednd o velmi
nakladnou lécbu. Od 2018 bylo schvaleno pouziti Iéku Nusinersen (komeréni nazev
Spinraza). Aplikuje se intrathekalné opakované — standardné kazdé 4 mésice, v prvnim
roce 1écby dokonce Sestkrat, a jedna se o velmi efektivni 1€k, ktery zlepSuje motorické
funkce a stabilizuje onemocnéni (Darras 2019; Finkel 2016; Mercuri et al. 2018).

V roce 2021 byl uveden na evropsky trh 1€Civy ptipravek Evrysdi, ktery se uziva
denné peroraln&. Molekula risdiplam, kterou ptipravek obsahuje, poméha genu SMN2
syntetizovat plnohodnotny SMN protein, a tak zachovat dosud pieziv§i motoneurony a
zpomalit progresi onemocnéni. U déti se SMA typu I je 1é¢ba netcinngjsi, jsou schopny
dosahnout neasistovaného sedu. Evrysdi lze aplikovat i u lehCich forem v pozdé¢jsim
véku, ovSem efekt 1é€by neni vyrazny, pouze pomdhd zmirnit klinické dopady
onemocnéni (Mercuri et al. 2023).

Od roku 2020 je povoleno podani genové terapie Iékem Zolgensma. Tento 1€k Ize
aplikovat do 2 let véku, podava se jednorazové a ma za cil pies vektorovy vir dopravit do
téla chybéjici SNM1 gen. Diky tomu dokéaze zbrzdit ¢i zastavit progresi onemocnéni a
vyrazné tak zlepsit klinicky stav pacienta. Déti v€asné 1é€ené timto 1ékem jsou schopny
prezit bez UPV, schopny sedu, stoje i chlize bez pomoci (Mendell et al. 2021).

SMA onemocnéni vyzaduje komplexni multidisciplindrni péci, a predevSim u
a psychologickd podpora rodiny v tézkych rozhodnutich a dostupna paliativni péce
(Kocova 2017). Dilezita je i pomoc obcanskych, neziskovych a pacientskych organizaci
jako je napf. organizace SMAci a Kolpingova rodina Smeéno.

Indikovand je lazeniska péce, hipoterapie, hydrokinezioterapie a vyzZivova terapie.
Ortopedicka péce tesi dlahovani, ortézy, korzety, operativy skoliéz a kontraktur. Déle je
tieba zajistit pomticky pro ADL a invalidni voziky. Nutna je ergoterapeutickd intervence
pro nacvik ADL a kompenzacnich strategii k dosazeni co nejvetsi sobéstacnosti a jako
podminka mozné integrace a inkluze, ruku v ruce s logopedii, socialni rehabilitaci a
podptrnou psychologii. Rehabilitace spociva piedevSim v prevenci kontraktur a
dekubit, zmirnéni bolesti a progrese neurogenni skolidzy, posturdlnich cviceni,
pooperacni péci a dechové rehabilitaci s ohledem na prevenci respiracniho selhdni a

hygienu dychacich cest. Je dulezité¢ zauCit oSetfujici osoby ke spravnému provedeni
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terapie v domacim prostfedi. Z postupti dechové rehabilitace jsou hojné vyuzivany
drendzni techniky (autogenni drendaz, aktivni cyklus dechovych technik, polohova drenaz
a dechové pomicky ke snizeni bronchidlni obstrukce (oscilaéni Shaker, Acapella, PEP
maska, intrapulmonarni perkusivni ventilace apod.)), nacvik expektorace (kontrola kasle,
efektivni clearance dechovych cest, manudln¢ asistovany kasel), respira¢ni handling,
vibrace, dechova gymnastika, mé¢kké a mobiliza¢ni techniky v oblasti hrudniku, patete,
orofacidlni a kréni oblasti, trénink dychacich svali (nadechovych i1 vydechovych),
korektivni fyzioterapie dechového vzoru, neurofyziologicka facilitace dychani a postupy
fyzioterapie na neurofyziologickém podklad¢ (Vojtova terapie, Bobath koncept, PNF,
Bruggertv princip, DNS, senzomotoricka stimulace apod.). Posledni zminéné terapie
jsou samoziejmé vhodné nejen k ovlivnéni dechového deficitu, ale k celkové rehabilitaci
funkéniho stavu pacienta (Schroth 2009; Neumannova a Zatloukal 2011; Neumannova in
Kocova 2017; Haberlova 2016; Hully et al. 2020; Fauroux et al. 2020). Dobry efekt
prinasi mechanicka insuflace/exsuflace pomoci pristroje Cough Assist na zefektivnéni
expektorace a pro prevenci a lepsi zvladani respiracnich infekci a ptipadnych aspiraci
(Bach a Saporito 1996; Polkey a Moxham 2001; Sudrez et al. 2002; Schroth 2009). Tento
piistroj je pro SMA pacienty hrazen pojistovnou po splnéni alesponi 4 indika¢nich kritérii
(VC <60 %, PEF < 70 %, MIP < 80 %, SNIP < 80 %, MEP < 80 %, SpO2 < 90 %,
opakované aspirace, svalova tinava P0.1 > 0,2 kPa P0.1/Plmax > 3 %, a spolupracujici
rodina) (Www.vzp.cz).

Velmi casto je nutnd plna ¢i ¢astecnd dechova podpora, predevsim béhem noci
formou IPPB, Bi-PAP ¢i C-PAP, u tézsich forem intermitentné a s progresi onemocnéni
1 kontinualn¢ béhem dne (Haberlova 2016; Neumannova in Kocova 2017; Fauroux et al.
2020). Indikovana je pro no¢ni uzivani béhem spankové dyspnoe, béhem infekéniho
onemocnéni, které by vedlo k respiraénimu selhani, pfi opakovanych pneumoniich,
pooperacné, pii deformitach hrudniku a u SMA typu I (Schroth 2009). Jeji role je podpofit
nebo nahradit funkci oslabenych dychacich svalt tak, aby doslo k homeostaze, tedy
nastolit potfebnou minutovou ventilaci (diky zvySeni dechového objemu), zamezit
hyperkapnii a hypoxémii. Je vyhodné zahdjit no¢ni umélou plicni ventilaci thned pii
vyskytu no¢ni hypoventilace a hyperkapnie a necekat na rozvoj denni hyperkapnie a
respira¢niho selhani (Fauroux et al. 2020). Dechova podpora se indikuje pii poklesu
vitalni kapacity pod 1 litr nebo <30 % predikované hodnoty (Sharma 2009; Mayer et al.
2015; Chiang et al. 2018) nebo pii poklesu SpO2 béhem noci pod 90 % (Birnkrant 2002).

Je proto vyhodou monitorovat spanek pacienta pomoci pulzniho oxymetru i v ptipadeé,
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kdy si pacient spontanné na dechové obtize nestézuje. Dalsi indikacni hodnoty jsou
uvedeny v ptiloze ¢. 3. UPV je vhodna jako prevence respira¢niho selhdni a zlepSeni
kvality spanku, pomdha I1épe zvladat infekce dechovych cest a pooperacni
rekonvalescenci, zamezuje atelektdzam, poskytuje odpocCinek pro vycerpané a oslabené
dychaci svaly, a zlepSuje poddajnost a rlst hrudniku a plicni tkdné (tzn. zlepSuje tak
ucinnost dechové prace a efektivitu kasle) (Simonds 2006; Schroth 2009; Gransee et al.
2012; Khirani et al. 2013; Fauroux et al. 2020; Veldhoen et al. 2022). Patel et al. (2022),
Hill (1993), Panitch (2009), Markstrom et al. (2010). a Nickol et al. (2005) uvadi, ze no¢ni
dechova podpora poméha zvysit chemosenzitivitu na CO2 v krvi i béhem dne, a tedy 1épe
signalizovat nastupujici hyperkapnii, zaroven kvalitnéjsi spanek znamena mensi inavu
svalli béhem dne. Nastaveni UPV je samoziejm¢ individualni, u neuromuskularnich
onemocnéni se vyuzivd 8-10 ml/kg s nizkym nadechovych tlakem, ovSem v piipadé
starSich déti s horsi compliance nebo skolidzou je tfeba vyssiho tlaku (Fauroux et al.
2020). Pti indikaci UPV a jejich parametri je tfeba zvazit pripadné negativni ucinky na
pacienta, pfedevsim dalsi oslabeni dychacich svall z inaktivity (Roussos et al. 1979;
Jaber et al. 2011; Gransee et al. 2012), iritace pokozky, hypoplazie oblicejové casti
v kontaktu s maskou, distenze zaludku, aspirace, pneumonie a zvySeni rezidudlniho
objemu aplikaci pozitivniho tlaku na konci vydechu (Jansen et al. 2021).

V nékterych piipadech je nutné zavést invazivni plicni ventilaci, tedy
tracheostomii. Ta mulze také usnadnit odsavani pii nedostate¢né expektoraci. Nekteti
pacienti by bez invazivni plicni ventilace neptezili, nicméné s sebou pifindsi i mozné
komplikace (Cast&jsi infekty, podrazdéni dychacich cest, ztizenou komunikaci apod.)
(Schroth 2009; Neumannova a Zatloukal 2011; Birnkrant 2002).

Pro prevenci komplikaci spojenych s Castou pneumonii je dilezité brzké zahajeni

antibiotické 1écby pfii rozvoji infekce dychacich cest (Kolb a Kissel 2015).
1.2 Trénink dychacich svalii u pacientii se SMA

1.2.1 Trénink dychacich svali (RMT)

Posilovani dychacich svalii, tedy trénink dychacich svali (angl. Respiratory
Muscle Training — RMT) mé primarné za cil zlepsit funkci dychacich svalt. Je soucasti
dechové rehabilitace u pacienti s kardiovaskuldrnim onemocnénim, onemocnénim
dechového aparatu (astma, CHOPN), neurologickych a neuromuskularnich pacientt, ale

1 sportovctl, hudebnikl a tane¢nikt, kteti si pieji zvysit svlj vykon. DéEli se na trénink
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inspiracnich svall (angl. Inspiratory Muscle Training — IMT) a trénink exspiracni svalt
(angl. Expiratory Muscle Training — EMT). Dalsi déleni je dle formy tréninku na
Voluntary Isocapnic Hyperpnea, kdy jde pfevazné o vytrvalostni trénink (dychéani v 60 %
objemu vitalni kapacity, s dechovou frekvenci 40-50 dechii/min, 30 minut denn¢, 3-5 x
tydng, 4-5 tydntl) a Pressure Threshold training, ktery vyuzivéa cileného odporu na
trenaZerech pro silovy trénink dychacich svalt (15-50 %, nékdy 1 az 80 % Plmax nebo
PEmax, 5-20 minut, 3-5 x tydné&). Vyhodou této formy tréninku je zlepSeni sily 1 vytrvalosti
zaroven. (Walterspacher et al. 2018).

Dlouhodobé cile tréninku jsou prevence respiracni nedostate¢nosti, sniZeni
progrese onemocnéni, zlepSeni weaning efektu pfi ukonceni mechanické podpory
dychani, sniZzeni pocitu dusnosti, zlepSeni kvality Zivota nebo zvySeni celkové kondice a
vykonu a tolerance zatéze. Krom¢ piimého posileni dychacich svalil se trénink vyuziva i
k nacviku lepSiho zapojeni nadechovych a vydechovych svali vklidu a v zatézi
(Neumannova a Zatloukal 2011; McConnell 2013; Paiva et al. 2015; Winkle a Sankari
2024). Tréninkem dochazi k pozdé¢jSimu nastupu unavy dychacich svalli (sniZeni
dusnosti), zlepSeni €innosti jejich prace, zvySeni oxidativni kapacity branice a zlepSeni
pratoku a distribuce krve respiracnim svalstvem beéhem zatéze. DalSimi benefity tréninku
je nizsi aktivace sympatiku a snizeni koncentrace laktatu béhem zatéze (Sheel 2002;
Fernandez-Lazaro et al. 2021). Dle Illi et al. (2012) a Fernandez-Lazara et al. (2021) neni
pficina téchto adaptacnich zmén zcela objasnéna, ale pfisuzuje se snizeni nebo oddaleni
metaboreflexu, tedy distribu¢ni odpovédi organismu na zatéz. Metaboreflex je déj
vyvolany sympatikem, pii kterém dochdzi k vazokonstrikci v pracujicich koncéetinovych
svalech na zaklad¢ nahromadéni metabolit v respiracnich svalech béhem jejich zvysené
svalové prace. Tato vazokonstrikce vede ke svalové tinavé koncetinovych pracujicich
svall a obecné k zvySené percepci unavy a snizeni tolerance zatéze. Dle Dempsey et al.
(2006) k takové reakci (a zaroven k vycerpani branice) dochazi az pti zatézi nad 80 %
VO:2max. Dychaci svaly jsou jako ostatni kosterni svaly schopné adaptace na zatéz, a to
svalovou hypertrofii, lepsi kontraktilitou, zménou podilu typu svalovych vlaken
(odporovym tréninkem dochazi k tibytku fast twitch ve prospéch slow twitch), zlepSenim
fizeni a kontroly, zvySenim prahu drazdivosti a naboru motorickych jednotek,
vytrvalostnim tréninkem také zvySenim hustoty kapildr a oxidativniho metabolismu
v pracujicich svalech (Estrup et al. 1986; McConnell 2013; Fernandez-Lazaro et al. 2021;
Winkle a Sankari 2024). Hypertrofie svalové hmoty se odviji od typu svalového vlakna a

délce a intenzité¢ zatizeni. Pii del§im tréninku o mensi intenzité¢ hypertrofuji tzv. slow
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twitch vldkna, pfi kratSim cviceni o vysoké intenzit¢ hypertrofuji vSechna vlakna
(Gransee et al. 2012). V¢étsi zlepSeni sily dychacich svali diky RMT pozoruji méné
trénovani (nesportovci) oproti vysoce trénovanym sportovcum (Illi et al. 2012). Efekt
tréninku zavisi na velikosti zatéze. V nizké az vysoké intenzité¢ (40-80 % Plmax nebo
PEmax) pozitivné ovlivituje naddechové svaly, ovSem jen trénink ve vysoké intenzité
(kolem 80 % PlImax a PEmax) zlepSuje hodnoty plicnich objemi (Enright et al. 2004).

Negativni u€inky tréninku nejsou znamé, ovsem muze dojit ke svalové tinave pri
delsim cviceni ve vysoké intenzité. Takto navozena inava snizuje adherenci k tréninku.
Dle Winkle a Sankari (2024) az 50 % probandii nedokon¢i i¢ast ve studiich. Zaroven se
ovsem trénink o vysoké intenzité jevi jako nejefektivnéjsi pro narist sily dychacich svalil
(Sheel 2002). Mtize se také objevit bolest hlavy a pocit motani hlavy. Jak ukazaly studie
Ramsooka et al. (2016), Ramirez-Sarmienta et al. (2002), Harta et al. (2001), Hawkese et
al. (2007), zlepSeni po IMT vykazuji rizné dychaci svaly, velmi Casto spiSe pomocné
nadechové svaly oproti branici. Je proto velmi dulezité dikladné instruovat pacienty ke
spravnému provedeni dychani s trenazery béhem RMT, abychom se vyhnuli tréninku
neoptimalniho dechového stereotypu. Kontraindikace RMT je u pacientd
s pneumotoraxem nebo nestabilnim asthma bronchiale.

Posilovani dechovych svalti se provadi pomoci dechovych trenazerd, které kladou
dozovany odpor pii nadechu a vydechu a tim tak zatézuji nadechové a vydechové svaly,
které jsou svou naslednou adaptaci schopny generovat vétsi silu. VétSina trenazert lze
vyuzit v jakékoli poloze a lze je kombinovat s jinymi technikami dechové rehabilitace.
Jejich uzivani je jednoduché, lze je proto po zaSkoleni fyzioterapeutem pouzivat pro
autoterapii. Odpor Ize nastavit dle trenazeru v rozmezi 1-150 cm H20 (vétSina trenazera
ma Skalu odporu 1-75(78) nebo 75(78)-150 cm H20). Trenazery vyvijeji kontinualni
odpor nehledé na objem a rychlost vydechu. Pokud zdravotni stav nedovoluje pacientovi
udrzet trenazer obemknuty rty v ustech béhem cviCeni, Ize misto naustku pouzit
obli¢ejovou masku (Neumannova a Zatloukal 2011; Winkle a Sankari 2024).

Jako kazdy svalovy trénink i tento podléhd dodrZzovani parametrd, tj. je nutné
cviCit v urcené intenzité, délce, frekvenci a poctu opakovani (Neumannova a Zatloukal
2011; Winkle a Sankari 2024). Parametry tréninku jsou zavislé na mife postizeni a
diagnoze. Nastaveni intenzity odporu na trenazerech probiha na zéklad¢ vysledkt métfeni
maximalnich okluznich tlakd peak inspiratory pressure (PImax) a peak expiratory pressure
(PEmax), pokud jsou k dispozici. Jinak se terapeut pii Skalovani odporu na trenazeru fidi

subjektivnimi pocity pacienta a hranici odporu, pfi které je pacient stale schopen vykonat
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spravny dechovy stereotyp. Dle vyjadifeni American Thoracic Society/European
Respiratory Society (Nici et al. 2006) je vhodné obecné zacit trénink oslabenych
dychacich svali na 30 % Plmax nebo PEmax. Pokud pacient popisuje subjektivni
nepiijemné pocity jako dusnost a tlak v hlavé, nebo pfi negativnim efektu na dechovy
stereotyp (zapojeni pomocnych nadechovych svalli, zména postury pii dechu, zména
poméru délky nadechové a vydechové faze dechového cyklu) je odpor fyzioterapeutem
pienastaven na niz§i hodnotu, a to na nejvyssi takovou, pii které¢ k t¢émto projeviim
nedochézi. Dle principu specificity tréninku se pro silovy trénink pouziva spiSe intenzita
mezi 55-80 % Plmax nebo PEmax s méné opakovanimi, pro zvyseni vytrvalosti se pouziva
30-40 % Plmax nebo PEmax a vice opakovani. Délka cviceni je standardn¢ zhruba 10-15
minut nebo 10-30 vdechti, resp. vydechl proti pomiicce. U vétSiny indikaci je ¢etnost
cviceni 2-3 x denné (s minimalni dobou 6 hodin mezi tréninky), 3-5 dni v tydnu, po dobu
minimaln¢ 5-6 tydnt. Po 6. tydnu cCasto pacient dosahuje faze plateau ve zlepSeni,
nicméné je dualezité cvicit dale, aby se zamezilo detréninku, ktery pii ukonceni cviceni
nastupuje do 3 mésicl a projevuje se prvné ve snizeni vytrvalosti. Pfitom lze zachovat
dosazenych kapacit svalu pfi snizeni frekvence tréninku s podminkou zachovani intenzity
zatéze (McConnell 2013). Cviceni se provadi nejlépe vsede€, s pomtickou pfidrzovanou
rukou a s nosnim klipem. V ptipad¢ vydechového trenazeru je mozné vdechovat nosem,
proto zde neni nutny nosni klip. Toto 1ze pouze za piedpokladu, Ze pacient zvlada udrzet
vydech pouze pies usta. V obou piipadech tréninku je nadech volny, nemaximalni,
vydech pozvolny a dlouhy (Neumannova a Zatloukal 2011; Winkle a Sankari 2024).
Zhruba 6 tydnu pied zapocetim RMT je vhodné zaradit nacvik spravného dechového
stereotypu a pred kazdym samostatnym tréninkem se doporucuje provést strecink a
automobilizace (McConnell 2013).

Trénink nadechovych svali se provadi strenazery Threshold® IMT,
POWERbreathe (rliznych typt), EMST75-150 s inspira¢nim adaptérem, The Breather a
dalsich. Cilem nadechového tréninku je posileni a hypertrofie nadechovych svald,
zlepSeni jejich vytrvalosti v zatézi a celkové zlepseni kondice. Pro vydechovy trénink se
pouZzivaji trenazery Threshold® PEP, EMST75-150 a POWERbreathe. Vydechovym
tréninkem se posiluji vydechové svaly, posiluje se schopnost kasle, tedy se zlepSuje

expektorace a lze jej vyuzit i pro posileni hlasu (Winkle a Sankari 2024).
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1.2.2 Deosavadni poznatky o RMT u SMA pacientii

Abychom mohli testovat vhodnost parametrii tréninku dychacich svalt pro
pacienty se spinalni muskularni atrofii, provedli jsme reSersi dosavadni literatury na toto
téma. U nalezenych studii jsme porovnavali nastaveni cvicebniho rezimu a velikost zatéze
s vysledky téchto studii, resp. dopad autory nastavenych parametri tréninku (délka
tréninku, délka cvicebni jednotky, ¢etnost tréninku, pocet sérii, pocet opakovani v sérii,
intenzita odporu) na zvolené sledované parametry (plicni funkce, maximalni okluzni

tlaky, vytrvalost dychacich svali, funk¢ni stav pacienta).

1.2.2.1 Metodika reserse

Pro vyhledavani zdroji zahranicni a ¢eské literatury jsme pouZili online databaze
PubMed, Scopus, Wiley Online Library, Google Scholar, ResearchGate, ScienceDirect,
Clinical Trials, aplikaci ResearchRabbit, a vyuzili jsme k hledani Open Access umélou
inteligenci aplikace Phind, Periplexity.ai a Consensus. Zadana kli¢ova slova byla
“respiratory muscle training AND “spinal muscular atrophy“ OR ,neuromuscular
diseases* OR “ pediatrics* OR “respiratory management in spinal muscular atrophy* OR
“inspiratory muscle training in spinal muscular atrophy* OR “expiratory muscle training
in spinal muscular atrophy*. Dal$i ¢lanky vyplynuly zreferenci vyhledanych studii.
Celkové takto vyhledanych ¢lankt bylo 33, z toho 29 v anglickém jazyce, 1 v némcing, 1
ve §panéliting, 1 v portugaliting a 1 v ukrajinsting. Ctyfi z ¢lanki nebyly dostupné online.

Prvni vytazovaci kritérium byla podminka vlastniho testovani efektu tréninku
dychacich svalt a detailni popsdni metodiky a parametrt tréninku. Po procteni plného
znéni studie byly vyfazeny nerelevantni studie, které problematiku tréninku dychacich
svall netestovaly (celkové 6 studii) a jedna studie bez detailnich parametrd RMT. Dalsi
vytazené byly dva piehledy (McCool, 1995; Gohl, 2016), dva systematické ptehledy o
inspiraénim tréninku u neuromuskularnich onemocnéni (Anderson 2013; Human, 2017)
a jeden o RMT u déti a dospélych s neuromuskuldrnim onemocnénim (Silva, 2019) a dvé
metaanalyzy, srovnavajici dosavadni studie na téma RMT u neuromuskularnich
onemocnéni do srpna roku 2022 (Watson, 2022) a efekt RMT u pacientti s DMD do roku
2017 (Williamson, 2019). Tyto pfehledy a metaanalyzy jsme pouzili jako informativni
zdroj, nicmén¢ neobsahovaly vlastni testovani RMT a nepfinesly tak origindlni vysledky,
proto nejsou zafazeny mezi srovnavané studie v tabulce 1.

Druhé¢ kritérium bylo testovani tréninku dychacich svalti u neuromuskulérnich

onemocnéni, které vykazuji klinicky obraz patologie respiratniho systému stejny nebo
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podobny jako spindlni muskularni atrofie — tedy slabost a unavitelnost inspiracnich i
exspiracnich svali (svalové dystrofie, kongenitalni myastenické syndromy, distalni
motorickd hereditarni neuropatie, myotonickd dystrofie, Guillain-Barré syndrom,
Kennedyho nemoc).

Celkove¢ jsme tedy analyzovali 7 studii zabyvajicich se tréninkem dychacich svald
u spindlni muskularni atrofie dohromady s ostatnimi neuromuskularnimi onemocnénimi
(Estrup et al. 1986; Gozal a Thiriet 1999; Winkler et al. 2000; Koessler et al. 2001;
Rodriguez Nuifiez et al. 2013; Rodriguez et al. 2014; Human a Morrow 2021) a jednu
kazuistiku jednoho pacienta (Human et al. 2019). Studie Aslana et al. (2014) obsahovala
SMA pacienta pouze v kontrolni skupin€ bez tréninku. Studie od Orenzi-Nunes (2006) se
zabyvala RMT dohromady s aplikaci anabolika oxandrolone, nezafadili jsme ji proto
mezi hodnocené studie. Dalsi 3 studie hodnotily RMT u pacientl ¢isté¢ se svalovou
dystrofii typu Duchenne (Martin et al. 1986; Winkler et al. 2000; Topin et al. 2002;) a

studie DiMarca et al. (1985), ktera hodnotila souhrnné svalové dystrofie.

1.2.2.2 Vysledky reserse

V nésledujici tabulce 1 predstavujeme piehled relevantnich studii, které jsme
vzajemné srovnavali. Uvadime velikost vzorku (pocet pacientil) dle typu onemocnéni,
zda studie zahrnovala kontrolni skupinu, délku studie a sledované vysledné parametry
(tzv. outcome measures). Porovnavali jsme cvicebni rezim a nastavené parametry
tréninku dychacich svali (hodnoty odporu, pocet opakovani, délka cvicebni jednotky,

cetnost, délka tréninku) vii¢i dokumentovanym vysledkiim studie.
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Autor, rok

vydani

Diagnoéza, pocet (n), kontrolni

skupina (n), vék, pohlavi

Typ a parametry

tréninku

Sledované

parametry

Vysledky

Aslan et al.

(2014)

NMO s pomalou progresi:
Intervenéni skupina (n=14),
pramérny veék 31,6+£12,3 let vs.
Kontrolni skupina (n=10) se
zanedbatelnou hodnotou 9 cmH20
pro IMT, 5 cm H20 pro EMT,
prumérny veék 26,5+8,6 let

IMT a EMT, 30 %
Plmax/PEmax
(pfenastaveno a 1
tyden), 15 min IMT +
15 min EMT, 2x denné,
5/7 dnd, 8 tydnt

Spirometrie,
PCF, Plinax,
PEmax, SNIP

4 Pluas, PEmay a SNIP
v intervenéni skupiné
oproti kontrolni
skuping;

f PCF v intervencni
skupiné, ale
zanedbatelné;
spirometrie beze zmény

v obou skupinéach

DiMarco et al.
(1985)

MD (n=11), vék 7-60 let

IMT, 2x 15 min,
Variabilni odpor
k vycerpani do 15 min,
denné, 6 tydnt (n=5),
12 tydni (n=6)

VC, FEV1,
15sMVV, FRC;
Plmax, PEmax;
maximalni ¢as
MVYV pti 30-90
%

Spirometrie, MVV a
Plinax @ PEmax beze
zmény po 6112
tydnech;
f/ytrvalost — delsi cas pri
30-90 % MVV

Estrup et al.
(1986)

DMD (n=6), pram.vek 24.5 let;
SMA (n=6), prim.vék 25.5 let vs.
Kontrolni skupina zdravych (n=6),

prum.vek 26.5 let

Silovy trénink: IMT a
EMT, 6x10s maximalni
inspirium a exspirium,
4x denng;
Vytrvalostni trénink: 70
% Plmax, 7,5-15 min, 4x
denné

4 tydny

VC, ERV, FRC,
RV, TLC, PEF,
FVC, FEVi,
MEFso,
15sMVV

Po silovém tréninku
* VC u pacientt a
fERV pro ob¢ skupiny.
Po vytrvalostnim
tréninku$easu pii 70 %
MVYV pro obé skupiny

Gozal a

Thiriet (1999)

Déti s NMO (veetné SMA):
Intervenéni skupina s NMO (n=11),
prumérny vek 12.7+ 2.2 let vs.
Kontrolni NMO bez odporu (n=10)
prumérny vek 13.2 + 2.6 vs.
Kontrolni skupina se zanedbatelnou
hodnotou (n=10), primérny veék
12.9+2.4 let vs.

Kontrolni skupina bez tréninku

(n=10) prumérny veék 13.0£2.9 let

IMT a EMT, 30 %
leax/PEmax, 2x denné, 6

meésict

VC, FEVy,
FEV2s.75, FRC,
Plmax, PEmax,
RLP - Borgova

Skala usili

1 Plmax, PEmax,

¥ vnimaného dsili

Human a
Morrow

(2021)

DMD (n=3), SMA (n=3), myopatie
(n=1), neuropatie (n=1), vek 8-18
let

IMT, 30 % Plmax
(nastaveno a 2 tydny),
30 decht (3 série po 10,
60s pauza mezi sériemi
az zadna, 2x denné, 5/7

dnii, 6 tydni

PCF, Plmax,
SNIP, VC,
FVC, FEV,,
PEF, PIF,
PedsQL,
funk¢ni
schopnosti
koncetin, OMNI

scale

*PIF, Plmax a koordinace
horni koncetiny,
pozitivni vnimani
tréninku a vysoka
adherence, bez

nezadoucich aéinka
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Human et al.

(2019)

SMA typ II (n=1)

IMT, 30 % Plnax, 2X
denng, 5/7 dn, 6 tydnd

VC, FVC,
FEV1, PEF,
Plinax, SNIP,

PedsQL

4 Pla, lepsi skore
v PedsQL, spirometrie
mirné zhorseni
(4FvC,
v VC & FEV & PEF)

Koessler et al.

DMD (n=18), SMA (n=9),

IMT, 10 decht pii 90 %
Plimax & 70-80 % Plmax,
10 cykli po 1 min a 20s

leax, 12sMVV

*leax a 12sMVV do 10

mésici, poté udrzeni

(2001) prameérny vék 16.30 + 4.84 let dosazené hodnoty; VC
pauza, 2x denné, 7/7
bez snizeni hodnot
dni, 24 mésicu
RMT, 5/7 dnti, 8 tydnt;
silovy trénink: po 3-5 s
. odpor na 20 % VC
) DMD, 1 skupina (n=9), primérny ) ) VC, Plax, f PI a PE casu
Martin et al. intervalu, 30 min/den;
vek 14.1 let vs. 2. skupina (n=9), PEmax, PI Cas a (vytrvalosti); VC a
(1986) vytrvalostni trénink:
pramérny veék 14.2 let PE ¢as Plmax @ PEmax beze zmén
odpor takovy, aby doslo
k vy€erpani do 3 min,3
série
Kardiotrénink na
treadmillu 2x tydné,
2x10 min série na 50%
tepové rezervy, Smin
pauza; FEV1, FVC,
Rodriguez IMT a EMT, dennég, 7/7 FEV1/FVC, * Plmax, PEmax, Pims a
NMO (n=13) véetné¢ SMA (n=2), )
Nuiiez et al. dng, 13 tydnt FEV25-75; Pims/PImax; lepsi
primérny vék 12.5 + 2.8 let,
(2013) IMT: 3x3 min, Imin Plmax, PEmax; vysledky 6MWT
pauza; 40-50 % Plmax; Pims; 6MWT
EMT: 3x15 vydechi, 1
min pauza; 60-70 %
PEmax
IMT a EMT, 1x denné,
5/7 dnfl, 6 mésicﬁ, PImax, PEmax
Onemocnéni plic (n=11) a NMO IMT: 3x3min, 1min PEF, PCF; f Plinax, PEmax u obou
Rodriguez et .
L 2014) (n=18) (v€etné¢ SMA n=3), pauza, 30-50 % Plmax; FEV1, FVC, skupin;
al.
pramérny vek 12 let EMT: 3x15 vydecha, 1 FEVI/FVC, * PEF a PCF u NMO
min pauza, 30-50 % FEV2s.75
PEmax
VC, FRC, TLC,
Plmax,
) DMD, intervenéni skupina (n=8), ﬁpirometrie a Plmax bez
Topin et al. ) IMT, 30 % Plmax, 10 Vytrvalost o
vék14.7+4.5 vs Kontrolni skupina ) ) signifikantnich zmén;
(2002) min, 2x denné, 6 tydnt respir.svalll

$ 5 % Plmax (n=8), vék 12.6+1.8 let

(Tiim)

f Tlim
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IMT; 2x dennég, 7/7 dnu,
6 mésicu;

odporovy trénink: 60-80

DMD: Intervenéni skupina (n=15), ] ] VC, FEVi, 25 % predikované nebo
% Pdimax, 10 sérii po 1 ]
Wanke et al. pramérny vek 13.6+4.5 vs. <20 12sMVV, Plinax, nizsi PaCO2 nez 45
min s 20 s;
(1994) Kontrolni skupina (n=15), ) SNIP, mmHg!
max.statické nadechy: )
pramérny veék 14.5+3.8 let Pdimax, PeSmax

10 nadechu proti f
Pdimax a Pesmax a

odporu vysoké intenzity
12sMVV

(témet 100% Pdimax)

Winkler etal. | DMD (n=13) a SMA (n=3), v¢k 8- | trénink, variabilni odpor VC, FEVy,

IMT, intenzita téméf
100 % Plnax pro silovy
4 Pluwa 12sMVV
(2000) 29 let (nespecifikovany) pro | 125MVV, Plaax "
vytrvalost, 2xdenné, 9

mésict

Tabulka 1. Piehled studii zabyvajicich se tréninkem dychacich svalt u
neuromuskuldrnich onemocnéni a spinalni muskularni atrofie

Zelené pozadi bunék — studie zahrnujici SMA pacienty

NMO — neuromuskuldarni onemocneni; SMA — spinalni muskularni atrofie; DMD — Duchennova muskularni
dystrofie; MD - muskuldrni dystrofie

IMT — trénink nadechovych svalii, EMT — trénink vydechovych svalii; Pl — maximalni nadechovy tlak;
PE,0x — maximalni vydechovy tlak; PCF — vrcholovy pritok vzduchu pri kasli; PEF — vrcholovy vydechovy
proud; PIF —vrcholovy nadechovy proud; SNIP — vrcholovy nadechovy tlak v nose; VC — vitalni kapacita;
FEV; — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu; FRC — funkcni rezidualni kapacita; TLC — celkova
kapacita plic; FVC — funkcni vitalni kapacita;, RV — rezidualni objem; ERV — exspiracni rezervni objem;
MEF 59— maximalni vydechovy pritok na 50 % FVC; Tjm — maximalni cas dychani proti zvolenému odporu
v hladiné FRC bez projevii unavy; MVV —maximalni volni ventilace; PI/PE cas- maximalni doba, kterou
udrzi pacient vdechovat/vydechovat pri udrzeni >90 % Plyax/PEmax; PeSmax — maximalni oesophagealni tlak;
Pdin — maximalni transdiafragmaticky tlak, Pims — maximalni tlak udrzeny po dobu 2 min; RLP —

respiratory load perception

Z4dna ze studii nehodnotila pouze pacienty se SMA, a pokud je zahrnovala,
nerozdé¢lovala vysledky SMA od ostatnich onemocnéni (nejcastéji DMD).

Pouze 6 z téchto studii hodnotilo oba typy respira¢niho tréninku, tj. nddechovych
a vydechovych svalii (Aslan et al. 2014; Estrup et al. 1986; Gozal a Thiriet 1999;
Rodriguez et al. 2014; Rodriguez Nuiiez et al. 2013; Martin et al. 1986). Zadna studie se
nezabyvala hodnocenim tréninku pouze vydechovych svalt (EMT).

Dalsi rozdéleni tréninku dychacich sval je na silovy (Aslan et al. 2014; Gozal a

Thiriet 1999; Human et al. 2019; Kariya et al. 2008; Rodriguez et al. 2014) a silovy
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v kombinaci s vytrvalostnim (DiMarco et al. 1985; Estrup et al. 1986; Koessler et al.
2001; Martin et al. 1986; Rodriguez Nufiez et al. 2013; Topin et al. 2002; Wanke et al.
1994; Winkler et al. 2000).

Sledované vysledné parametry, které¢ autofi hodnotili pfed, béhem, na konci a
s odstupem od tréninku byly plicni funkce pomoci spirometrie (VC, TLC, FRC, PIF, PEF,
FEVi, FEV2s.75, MEFs0, FVC), sila dychacich svalii pomoci maximdalnich okluznich
ustnich tlakli PImax @ PEmax, pfipadn€ pomoci SNIP, sila vydechu potiebna pro kaSel PCF,
hodnota objemu pfi maximalni volni ventilaci MVV béhem 12 nebo 15 vtetin (12sMVV
nebo 15sMVV), vytrvalost dychacich svali hodnocenim Tim a Pims, hodnota
transdiafragmatického tlaku Pdimax a oesophagedlniho tlaku Pesmax, a nékolik studii
porovnavalo 1 funk¢ni schopnosti pacienta pomoci testti koncetin a dotazniku PedsQL.
Ve studii Gozala a Thirieta (1999) porovnavali dopad tréninku na vnimané usili pomoci
Borgovy skaly. Human a Morrow (2021) si dali za cil studie mimo jiné sledovani
pfipadnych negativnich nezéddoucich uc¢inkt tréninku, tnavy pomoci OMNI scale a
zmény kvality zivota dotaznikem PedsQL.

VSechny studie dokumentuji zlepSeni konkrétnich sledovanych parametrii na
zaklade¢ dechového tréninku. Velka ¢ast studii ovSem neobsahovala porovnéni s kontrolni
skupinou (DiMarco et al. 1985; Human a Morrow 2021; Human et al. 2019; Koessler et
al. 2001; Martin et al. 1986; Rodriguez et al. 2014; Rodriguez Nufiez et al. 2013; Winkler
et al. 2000), a obecné plati, Ze vzorek pacientd byl pfili§ maly a heterogenni, aby se daly
konat obecné zavéry.

K zvyseni sily dychacich svali doslo ve studii Aslana et al. (2014), Gozala a
Thiriet (1999), Humana a Morrowa (2021) a Humana et al. (2019),Koesslera et al.
(2001),Rodrigueze et al. (2014) a Rodriguez Nudneze et al. (2013),Wankeho et al. (1994)
a Winklera et al. (2000). Parametry tréninku se v téchto studiich lisily prevazné
v nastaveném odporu na trenazerech. Pro Aslana et al. (2014), Gozala a Thirieta (1999),
Humana et al. (2019) a Humana a Morrowa (2021) to bylo doporucovanych 30 % Plmax a
PEmax. Koessler et al. (2001), Wanke et al. (1994) a Winkler et al. (2000) pouzili pro
silovy trénink vysSich hodnot. Zajimavé je, Ze t€émto autorim se podafilo zvysit i
vytrvalost dychacich svald, resp. ji oproti pfedchozim autorim sledovali a konstatovali
jeji zvyseni. Rodriguez a kolegové ve svych studiich pouzili parametry 40-50 % Plmax a
50-60 % PEmax (Rodriguez Nuiez et al. 2013) a 30-50 % Plmax ¢i PEmax (Rodriguez et al.
2014). V jejich prvni studii doSlo taktéz ke zvySeni vytrvalosti. Oproti tomu zvySeni sily

dychacich svalii nepotvrdili studie DiMarca et al. (1985), Estrupa et al. (1986), Martina
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et al. (1986) a Topina et al. (2002). V ptipadé Estrupa a kolegii byl trénink v porovnani
s jinymi studiemi kratky (pouze 4 tydny), DiMarco et al. (1985) a Topin et al. (2002)
hodnotili 6tydenni trénink a Martin et al. (1986) 8tydenni trénink. V téchto studiich
ovSem doslo ke zvySeni vytrvalosti. DiMarco et al. (1985) upozoriiuje, ze jejich cilem
bylo zvySeni vytrvalosti a nezaméfovali se na zvySeni sily respiracnich svald, proto
k nému ani, dle o¢ekdvani, nedoslo. Topin et al. (2002) méli podobné hodnoty odporu
jako Human a Morrow (2021), Human et al. (2019) a Aslan et al. (2014), nicmén¢ je
oproti t€émto tfem nepienastavovali u pacientll v pribéhu doby tréninku, tedy pacienti
cvicili 6 tydnd s hodnotou nastavenou na zacatku studie. Aslan et al. (2014) a Human a
Morrow (2021) je zvedali v pravidelnych intervalech (Aslan a kolegové kazdy tyden
v prub¢hu 8 tydnti, Human a kolegové kazdé 2 tydny v pribéhu 6 tydnit).

Zlepseni vytrvalosti dychacich svaliit dokumentovali, jak jiz bylo zminéno vySe,
DiMarco et al. (1985); Estrup et al. (1986); Koessler et al. (2001); Martin et al. (1986);
Rodriguez Nuiiez et al. (2013); Topin et al. (2002); Wanke et al. (1994); Winkler et al.
(2000). Pro vsechny tyto studie, krom¢ Topina et al. (2002), je spolecné, Ze nastavili
odpor na trenaZerech ve velmi vysoké intenzité tak, aby pacient byl schopny vykonat
mensi pocet opakovani. To je vrozporu s pravidlem specificity, kdy standardné pro
dokumentovano, ze pii tréninku silovém zdaroven dochézi k zvySeni vytrvalosti (Sheel
2002; McConnell 2013; Walterspacher et al. 2018).

Kazda studie testovala efekt tréninku na plicni funkce pacientl. K pozitivnimu
ovlivnéni plicnich funkei doslo pouze ve studii Estrupa et al. (1986), kdy se zvysila VC
u skupiny pacienttia ERV u pacientii i zdravych probandii po 4 tydnech silového tréninku.
Human et al. (2019) pozorovali po 6tydennim tréninku s hodnotu 30 % Plmax zvySeni
FVC, ale snizeni VC, FEV1 a PEF. Koessler et al. (2001) konstatovali, Ze se v jejich studii
po 10 mésicich nesnizila hodnota VC, coz je dle jejich slov dilezitym zavérem, nebot
nizka VC je prediktorem pro nutnost zavedeni UPV, a proto je oddaleni snizeni VC
benefitem dechového tréninku. To samé potvrzuje studie Aslana et al. (2014), kde u
intervencni skupiny doSlo k mirnému zvyseni FEV1 a FVC oproti netrénovanym, u
kterych se naopak hodnoty téchto parametrt snizili.

ZlepSeni schopnosti kasle, tedy vrcholového pritoku pii kasli, pozoroval
Rodriguez et al. (2014) u skupiny pacienti s neuromuskularnim onemocnénim oproti
détskym pacientim s onemocnénim plic, s pfedepsanym 6mésicnim tréninkem IMT 30-

50 % Plmax (3x3 min a pauza 1 min) a EMT 30-50 % PEmax (3x15 vydechi a pauza 1
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min). Aslan et al. (2014) naméfili nesignifikantni zvySeni PCF, coz popisuji i Human a
Morrow (2021) ve své studii.

Gozal a Thiriet (1999) hodnotili efekt dechového tréninku na subjektivni vnimani
dechového usili (RLP — respiratory load perception). Pacienti méli pfed zapocetim
tréninku ohodnotit rizné odpory na trenazeru na Skale 0-10 dle Borga. Po 6mésicnim
tréninku hodnotili pacienti pfekonani stejnych odport s niz§im tusilim.

Cetnost cviteni se velmi neligila, vétsina pacienti cvidila 2x za den, pouze Estrup
et al. (1986) indikoval cvi¢eni 4xdenn¢, Martin et al. (1986) a Rodriguez v obou studicich
Ix denné¢ (Rodriguez Nufiez et al. 2013; Rodriguez et al. 2014). Stejn¢ tak vétSina autorti
predepsala cviceni 5 - 7x za tyden. Nejkratsi doba trvani studie byla 4 tydny (Estrup et al.
1986) a nejdelsi sledovani udé€lal Koessler et al. (2001) po dobu 2 let. Rodriguez et al.
(2014) porovnavali délku cvic¢eni v rozmezi mezi 35-60 tydny a poukazuji na to, ze délka
tréninku nema efekt na vysledky dechového tréninku. Tzv. follow-up vySetfeni provedli
Martin et al. (1986); Wanke et al. (1994); Gozala a Thiriet (1999) pro pozorovani
reverzibility tréninku. Martin et al. (1986) ovSem vysledky nespecifikuje, pouze cituje
dalsi autory (Leith a Bradley 1976, Asher et al. 1982), ktefi pozorovali detrénink po 4
tydnech. Wanke et al. (1994) oproti tomu popisuje udrzeni dosazenych hodnot tréninkem
jesté po 6 mésicich po ukoncéeni cviceni. Gozal a Thiriet (1999) vedle toho uvadi, ze se
hodnoty Plmax @ PEmax vratily u jejich pacientl na plivodni pied-tréninkové hodnoty po 3
meésicich, ale pocit mensiho dechového usili (RLP) vydrzel minimalné do 12 mésicii od
konce tréninku.

Castym zavérem studii je vyjadieny zjem o sledovani efektu RMT na sniZeni
morbidity, lepsi zvladani infekci bez dekompenzace vedouci k respiracnimu selhani,
sniZzeni dusnosti, zvySeni celkové kondice a tolerance zatéze a zlepSeni kvality Zivota.
Gozal a Thiriet (1999) popisuje pozitivni dojem rodict nebo opatrovnik (7 z 11 ptipadd),
dle kterych déti diky tréninku pisobily vice fyzicky aktivni, prokazovaly méné
dechovych obtizi a tnavy béhem béznych denni aktivit. Rodriguez Nufiez et al. (2013)
porovnavali vysledky 6MWT pied a po obdobi tréninku a konstatovali jeho zlepSeni,
nicméné jejich studie kombinovala RMT zéaroven s kardiotréninkem viz Tabulka 1.
Human a Morrow (2021) ve své studii sledovali dopad dechového tréninku na funkéni
schopnosti pacienta skrz dotaznik PedsQL a testy pro dolni a horni koncetinu Vignos
score a Brooke scale. Vyhodnocenim dotazniku zjistili mirné zlepSeni kvality Zivota,
ovSem statisticky nevyznamné. Skére funkénich testd pro horni a dolni koncetinu bylo

beze zmény, nicméné zaznamenali lepsi koordinaci horni koncetiny. Pacienti méli déle
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za ukol denné¢ zapisovat pripadné nezadouci tcinky a skrze Borgovu $kalu vnimaného
usili hodnotit aktudlni néro¢nost cviceni. Mimo to se pacientii ptali na celkovou
spokojenost s tréninkem na jeho konci (tedy po 6 tydnech). Zaznamenali velkou
spokojenost s cvicenim (9 z 10 bodl na vizudlni Skale), pacienti casto udavali pocit
snazstho dychani a lepsi fyzickou kondici. Béhem tréninku zadny =z pacientt
nezaznamenal nezadouci ucinek spojeny s RMT a narocnost cviceni pro né¢ nebyla
vysoka. Ve své kazuistice Human et al. (2019) zminuji, ze pacientka béhem tréninkové
doby trpéla na mén¢ respiracnich infekci nez obvykle. Bezpecnosti RMT se zabyval i
Winkler et al. (2000) a Wanke et al. (1994) porovnanim mnozstvi kreatinkinazy v séru
pred a po tréninku. Ani jeden nepozoroval jeji zvysSeni, a tak dochazeji k zavéru, ze je
dozovany respiracni trénink bezpecny. Oba pracovali s vysokymi hodnotami odporu
s mén¢ opakovanim. Dalsi obavou nad RMT u neuromuskuldrnich onemocnéni je
urychleni Gnavy a ptetizeni. Human a Morrow (2021), Topin et al. (2002), Aslan et al.
(2014) proto volili nizsi intenzitu odporu (30 % PI max a PEmax), kterd se jim zdala jako
bezpecna hranice tréninku a v ptipad¢ Topina et al. (2002) i1 jako dobréa hodnota k udrzeni
adherence déti ke cviceni. Aslan et al. (2014) praktikovali postup nastaveni intenzity pies
hodnoceni vnimani zaté¢ze Borgovou skalou. Vychozi hodnotu 30 % Plmax nebo PEmax
méli pacienti ohodnotit na Borgové skale vnimaného usili (0-10 stupnitt). Pokud byla jimi
vnimana intenzita v hodnoté 0-4, byl odpor zvysen o 1-5 cmH20. Pii hodnoceni zatéze
na 7-10 bodl byl naopak odpor o 1-5 cmH20 sniZen. Vysledna hodnota odporu
odpovidala tedy zatézi 5-6 bodu z této skaly.

Wanke et al. (1994), Winkler et al. (2000), DiMarco et al. (1985) konstatuji, ze
k obecnému pozitivnimu ovlivnéni sily nebo vytrvalosti dychacich svali dochazi u
pacientdl, kteti maji hodnoty VC > 25 % predikované hodnoty (a paCO2 <45mmHg), tedy
s mirngj$im prubéhem nebo v rané fazi onemocnéni. Z téchto predpokladii vychazeli
n¢ktefi autofi (Aslan et al. 2014; Human a Morrow 2021; Topin et al. 2002; Koessler et
al. 2001), kteii proto ve svych studiich vyloucili pacienty se sttednim az zavaznym
pribéhem onemocnéni, s VC <25 % predikované hodnoty nebo pacienty s tézkymi
formami skoliézy a deformitami patefe. Wanke et al. (1994) polemizuji, Ze pficina
neefektivity tréninku u téchto pacientli miize byt bud’ podcenénymi hodnotami tréninku,
které nenuti svaly k adaptaci, nebo naopak pfili§ narocny tréninkovy rezim, pii kterém by
dochézelo pfili§ brzy k unavé respiracnich svali (nicméné nepotvrdil zvySené hodnoty
kreatinkindzy u DMD pacientd, kterd by prokazovala poruSeni svalovych vldken), nebo

je u téchto pacientdi ptili§ malo zachovalych funkénich svalovych vldken, na které by
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mohl mit trénink znatelny efekt. Cituji ovSem studii Aldricha a Uhrlasse (1987), kteti
pozitivni efekt u svych pacientli pozorovali pfi kombinaci tréninku dychacich svalt
s intermitentni dechovou podporou pro odpocinek dychacich svali. V posledni fadé
Estrup et al. (1986) ve své studii pisi, Ze k nejvétsimu zlepSeni vytrvalosti dychacich svali
po tréninku doslo u nejvice postizenych pacientt.

Shrneme-li tedy poznatky z téchto studii, dychaci svaly u neuromuskuldrnich
onemocnéni jsou schopny adaptace, Ize je tedy trénovat a jejich trénink ptindsi zdravotni
benefity prevazné skrz zvysSeni svalové sily a vytrvalosti. Rozporuplné jsou dopady
tréninku dychacich svalli na plicni funkce, funkéni schopnosti pacienta a hodnoty PCF.
Trénink dychacich svali je dle uvedenych studii bezpeény, neptinasi nezadouci ucinky,
je pacienty dobfe tolerovany, subjektivné piinosny a jejich adherence ke cviceni je
vysoka. Doba pretrvani efektu tréninku po ukonceni terapie je riznoroda, ale k detréninku
nedochazi diive jak po mésici od konce tréninku. Vyse efektu na zvysSeni sily a vytrvalosti
se odviji od zvolenych parametrt tréninku, pfedev§im intenzity zatéze, délky cvicebni
jednotky a celkové délky tréninku. Kvili rtznorodosti a nizkému vzorku pacientt,
v kombinaci s ¢astou absenci kontrolnich skupin a nestandardizovanymi vySetfenimi a
intervenci, nevyplyvaji z analyzovanych studii optimalni parametry rezimu RMT pro

silovy trénink pro pacienty se spinalni muskularni atrofii.

1.3 Hodnoceni efektu tréninku dychacich svali u pacienti se

SMA

Monitorovani dechovych funkci pacientti a jejich dopadu na organismus, kvalitu
zivota a spanku a funk¢ni kapacitu se provadi pomoci mnohych vySetfeni. Pro nasi
experimentalni ¢ast jsme zvolili hodnoceni efektu RMT pomoci spirometrie,
maximalnich ustnich okluznich tlakl, funkénich testli, dechové amplitudy a dotazniku
PedsQL. Mimo nasi praci lze dale sledovat spanek ve spankové laboratofi (tzv.
polysomnografie), o¢istovaci index plic — lung clearance index, stanovit rezidualni objem
(u NMO casto zvyseny) diky bodypletysmografii, monitorovat efektivitu ventilace
vySetfenim krevnich plynti a acidobazické rovnovahy, v domécim prostiedi také pies
pulzni oxymetrii, a hodnotit funkci dechovych svalli vySetfenim transdiafragmatického
tlaku (Panitch 2009; Zurkova a Shudeiwa 2012; Sharma 2009). Pro sledovéni efektivity
expektorace a jeji zmény béhem tréninku RMT je vhodné méftit i Peak Cough Flow (PCF),
tedy hodnotu, kterd spolehlivé vyjadiuje silu vydechovych svali béhem prudkého
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vydechového manévru pro kasel. Peak cough flow meter jsme neméli k dispozici, proto
popisujeme, jak 1ze hodnotu PCF orientacné¢ odhadnout ze spirometrickych hodnot viz

nasledujici kapitola 1.3.1 Spirometrie.

1.3.1 Spirometrie

Spirometrické vySetieni hodnoti funkci plic méfenim statickych a dynamickych
ventilaénich parametrti. Statické parametry sleduji absolutni objemy a kapacity plic,
dynamické parametry ukazuji maximalni objemy pfi usilovném dychani a pratoky, tj.
objem v Case. VySetieni se provadi spirometrem, kdy pacient dycha naustkem nebo
maskou pfes piistroj, v jehoz cesté¢ pro vzduch je vlozena turbinka nebo sitka. Proud
vzduchu roztac¢i turbinku nebo vytvari tlak na sitku proporciondlné objemu vzduchu,
zaroven je méten Cas pro zjisténi pratokd a rychlosti proudu vzduchu (Kittnar 2011).

V rdmci neuromuskuldrnich onemocnéni je dulezité ze spirometrického vysSetreni
sledovat celkovou plicni kapacitu (TLC), vitalni kapacitu (VC) a funk¢ni rezidudlni
kapacitu (FRC), z dynamickych parametrii potom usilovnou vitalni kapacitu (FVC),
vtetfinovou vitalni kapacitu (FEV1) a maximalni vydechovy proud vzduchu (PEF).

Vzhledem ke korelaci objemt, kapacit a prutoki plic s funkei respira¢nich svala
jako efektori nddechu a vydechu, dokaZe spirometrie odhalit jejich dysfunkci. U
neuromuskuldrnich onemocnéni je typicky omezena TLC (maximalni mozny objem plic
pfi nadechu) a VC (tj. maximalni vydechnuty objem) a zvySena FRC (objem
nevydechnutého vzduchu po pasivnim vydechu) a RV (residudlni objem vzduchu
v plicich po maximdlnim vydechu), pravé z divodu nedostate¢né moznosti plného
inspiria a exspiria oslabenim dechovych svalll i pfes strukturalné intaktni dychaci cesty.
K neuromuskularnim onemocnénim patii kyfoskolioza a deformity hrudniku, které
strukturdlné omezuji objem a rozvijeni hrudniho koSe, coz dohromady s oslabenim
dychacich svall snizuje elasticitu hrudniho kosSe a konsekventné i compliance plicni tkané
(Fauroux a Khirani 2014; Sharma 2009; American Thoracic Society/European
Respiratory Society 2002). Dle Dohna-Schwake et al. (2006) a Fromageota et al. (2001)
1ze diky VC ovéftit oslabeni branice, pokud je VC 0 > 25 % niZsi v supinacni poloze oproti
poloze vsed¢ (z ditvodu gravitaéniho ptisobeni na abdominalni organy, které musi branice
v takovém piipad¢ prekonat pii své kontrakci). American Thoracic Society/European
Respiratory Society (2002) uvadi, Ze VC je v pokrocilém stadiu nemoci, tzn. pii velkém
svalovém oslabeni, citlivéj$im indikatorem svalové slabosti nez maximalni okluzni tlaky

(u mén¢ zavazné svalové slabosti jsou citlivéj$i maximalni okluzni tlaky).
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FEV1, FVC jsou manévry, kdy pacient po maximalnim nadechu do urovné TLC
vydechne usilovné vSechen mozny vzduch. Celkové vydechnuty vzduch odpovida
hodnoté FVC, vzduch vydechnuty v 1. vtefiné usilovného vydechu je FEVi. Tyto
parametry proto vyjadiuji silu dechovych svali a poddajnost hrudniku a plic. Jejich
pomgér, tzv. Tiffeneau-Pinelliho index, neni oproti zdravé populaci dotéen (zistava tedy
v tadu 75-100 %), jelikoz jsou oba parametry proporcionalné snizeny. Mize se stat, ze
FEV1 je oproti FVC dokonce vys$si, protoZe se jedné o pouze 1vtefinovou zatéz, pii které
se unavitelnost vydechového svalstva projevi oproti FVC méné&. Pokles hodnot FVC pod
40 % souvisi s narastem paCO2 nad 45 mm Hg (> 4 mmol/l) (Mayer et al. 2015).

Obraz spirometrie zde tedy odpovida restrikci. Zavaznost restrikce je sledovana
skrze TLC, kdy ve vztahu k normalnim hodnotam stejné populace je prediktivni hodnota
niz8i nez 80 % (lehka restrikce), <70 % stiedni restrikce a <60 % jako zavazn restrikce.
Hodnota rezidualniho objemu RV odrazi schopnost vydechovych svali stla¢it hrudni kos,
a proto jeji narust byva jednim z prediktorti oslabeni vydechovych svalii i v ranych fazich
neuromuskuldrniho onemocnéni. Mimo to sledujeme nartist RV pii progresi skoliozy
(Fauroux a Khirani 2014; Gozal 2000; Panitch 2009; Sharma 2009).

Gauld a Boynton (2005) prokéazali vztah mezi FVC, FEV: a PCF. Dle jejich
vysledki roste pravdépodobnost PCF <270 1/min pfi FVC <2 1 a FEV1 <2 I/sec. Pti
hodnotach PCF <270 l/min se jedn4 o oslabeni vydechovych svali a zvysSené riziko
pneumonie. VC pod 1,1 I a PCF < 160 I/min znamenaji vysokeé riziko respiracnich infekci.
(Bach a Saporito 1996; Bach 2017; Dohna-Schwake et al. 2006). Tyto data plati pro
dospélou populaci. U déti ve véku 4-18 let naméfili Bianchi a Baiardi (2008) normativni
median PCF mezi 147-488 1/min. Ze spirometrie miizeme zjistit hodnotu Peak Expiratory
Flow (PEF), ktera je provedenim témé&f stejnd s PCF, jen se provadi s uvolnénou glottis.
Dle Morrowa et al. (2019) je linearni vztah mezi PEF, PCF a FVC, kdy PCF 160 1/min
koresponduje s PEF 160 I/mina FVC 1,2 1a PCF 270 I/min koresponduje s PEF 250 1/min
a FVC 1,8 1. Veldhoen et al. (2022) a Khirani et al. (2013) popisuji postupné snizovani
FVC, PEF a PCF v Case u pacientli se SMA, z ¢ehoz u SMA typu II dochazi k poklesu
diive nez u typu III. Veldhoen et al. dale pisi, ze vétSina pacientli se SMA ma PCF <270
l/min a u typu I a Ila dokonce PCF < 160 I/min.

Pro interpretaci vysledkli spirometrie se pouziva procento z predikované
(predpoklddané) hodnoty daného pacienta, tedy vypoctem 100*(namétena
hodnota/predikovana hodnota). Predikovand hodnota se stanovuje pomoci referencni

rovnice, kterd bere v tivahu pohlavi, vék a vysku pacienta. Vysledek 100 % z prediktivni
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hodnoty znamena, Ze pacient se pohybuje na medianu referen¢nich hodnot stanovenych

pro jeho vék, vysku a pohlavi.

1.3.2 Meéreni maximalnich okluznich ustnich tlakti (PImax @ PEmax)

Pro hodnoceni sily dechovych svalti se vyuziva snadno proveditelné a nenakladné
meéfeni maximalnich okluznich tlakd Peak Inspiratory Pressure (Plmax) a Peak Expiratory
Pressure (PEmax), pfipadné Sniff Nasal Inspiratory Pressure (SNIP) méteny v nose.

M¢éteni se provadi digitadlnim manometrem, ke kterému je pfipojen exspiracni
nebo inspiraéni ventil, gumovy ndustek a bakteridlni filtr. Pfed testovanim je tieba
pacientovi pritbéh vySetfeni vysvétlit a predvést. Pacient by mél sedét, s hlavou v mirném
predklonu, prichod vzduchu je blokovan nosnim klipem, ptistroj je pfes ndustek vlozen
do ust, pacient naustek stiskne zuby a obemkne rty. Povzbuzujeme pacienta slovné k co
nejlepSimu vykonu. K vySetfeni Plmax je pacient vyzvan k maximalnimu nadechu z jeho
RV, tedy po maximéalnim vydechu. Podobné je méfeno PEmax, kdy je dan pokyn
k maximalnimu naddechu (urovenn TLC) a poté k maximalnimu rychlému vydechu. Pacient
by mél usili udrzet po dobu alespon 1,5 s. Provadime 3-8 opakovani, dokud nejsou 2
shodné vysledky nebo 3 vysledky, které se li§i o maximalné 20 %. Mezi opakovanimi je
1 minuta pfestdvka. Zaznamenavame nejlepsi vysledek (Caruso et al. 2015; Fauroux a
Aubertin 2007).

SNIP je doporucovan jako snaz$i vySetieni u détskych pacientd s NMO. Je
provadeén pies nosni dirku, druhd je ucpana (Marcelino et al. 2020). Limitem tohoto
vySetieni je pfipadna obstrukce nosni dutiny, ktera dle Veldhoena et al. (2022) a Fauroux
et al. (2009) stejn¢ jako zavazné oslabeni respiracnich svalli miize podcenit vysledky
jejich sily.

Hodnota PEmax pfimo souvisi s hodnotou VC a udavé se, Ze je dokonce v€asnéj$im
prediktorem svalové slabosti. Zaroven koreluje s PCF, kdy se pti PEmax <60 cmH20 jedna
o neefektivni vykaslavani (tzn. hodnota PCF je <270 l/min) (Finder et al. 2004). U
spinalni muskulérni atrofie je relativné zachovana funkce branice a proto jsou hodnoty

rrrrr

oslabeni exspiracnich svalll, které nejsou ni¢im ve funkci kompenzovany (Veldhoen et
al. 2022).

Stejné tak s VC souvisi Plmax, které dokéze predikovat hypoventilaci. Porucha
dychani ve spanku se vyskytuje u hodnot Plmax < 40 cmH2O, no¢ni hypoventilace

s narastem PaCO2 u hodnot Plmax < 25 cmH2O0 dle Melliese et al. a < 30 cmH20 dle
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Cannyho et al. Retence oxidu uhli¢itého nastavd pii Plmax nebo PEmax pod 50 %
predikované hodnoty (Braun et al. 1983).

Normativni hodnoty Plmax @ PEmax zavisi na véku a pohlavi. Hodnoty okluznich
tlakl jsou nizsi u divek oproti chlapcim a rostou s vékem az do 17 let pro Plmax a 15 let
pro PEmax (Lanza et al. 2015). V pfiloze ¢. 4 jsou uvedeny normativni hodnoty
maximalnich okluznich tlakii naméfené¢ Hulzebosem et al. (2018) na holandskych
zdravych détech ve véku 8-18 let, v ptiloze €. 5 pro srovnani hodnoty z nové metaanalyzy

od Pradi et al. (2024).

1.3.3 Dechova amplituda

Me¢feni rozvijeni hrudniku, nebo-li dechova amplituda, je rozmér obvodu
hrudniku méfeny ve 4 urovnich viz obrazek 2- axildrni (1), mezosterndlni (2),
xiphosternalni (3) a abdominélni (4). Méteni se provadi bez elevace hornich koncetin
(jsou uvolnéné podél téla). Pii metfeni axilarniho obvodu prochazi metr obéma axilami
v nejvyssim mozném misté. Mezosternalni obvod meétime v Grovni 4. mezizebii,
xiphosternalni obvod je méfen v urovni processus xiphoideus a abdominalni obvod je
v méfen v poloviné vzdalenosti mezi processus xhipoideus a umbilicus. Srovnavame
obvody pfi maximalnim nadechu a vydechu. Vyslednym cislem je rozdil hodnot
znadechu a vydechu, které uddva miru rozvijeni a pruznosti hrudniku (Haladova a
Nechvatalova 2003). Fyziologické rozvijeni pro maximalni exkurze hrudniku je

v hodnoté > 2,5 cm (Neumannova a Kolek 2012).

> | e

Obrazek 2. Urovné méfeni rozvijeni hrudniku (Neumannova a Kolek 2012)

1. - axilarni; 2.- mezosternalni; 3.- xiphosternalni; 4.- abdominalni
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1.3.4 Funkdni testy

Kondici pacientl se spindlni muskularni atrofii 1ze testovat pomoci objektivnich
funkénich testd, které hodnoti submaximalni Gsili a funk¢éni stav pacienta. Pro chodici
pacienty je to Sestiminutovy chizovy test (angl. zkr. 6MWT — Six Minute Walk Test),
pro nechodici pacienty nebo pacienty, ktefi Sestiminutovy chizovy test nezvladnou
dokoncit, lze vyuzit analogicky asistovany Sestiminutovy rumpalovy test (angl. zkr.
deficitem, ktefi nevyhovuji kritériim pro AGMCT (nezvednou horni koncetiny k trovni
hlavy, nepfekonaji 52 otacek za 6 minut pfi AGMCT) je doporuceno pouzit Mastication

test.

1.3.4.1 Sestiminutovy chiizovy test (6MWT) u SMA pacient

Sestiminutovy chiizovy test je validni a reliabilni hodnotici nastroj funkéni
kapacity pro chodici pacienty, tedy SMA III. a IV. typu (Dunaway Young et al. 2016). Je
zaroveil hojn¢ vyuzivan k hodnoceni svalové unavitelnosti u neuromuskularnich
pacientd, predevs§im pravé SMA (Montes et al. 2013).

Cilem této prace neni srovnat vysledky SMA pacienti se zdravou détskou
populaci, proto pro nas nehraji roli normativni absolutni 6 MWD ani prediktivni rovnice
pro vypocet GMWD u zdravych déti. Zaroven nam vyzkumy na toto téma ukazuji, Ze pro
vysledek 6MWT je dulezité pohlavi, etnicita, vaha, vyska a vek, pfevazné do puberty
(Ulrich et al. 2013; Lammers et al. 2008; Geiger 2007) a stanovit univerzalni spolehliva
normativni data a referencni rovnice se dle Myliuse et al. (2016) zatim nepodafilo. Pokud
by ¢tendfe normativni data pro zdravou détskou populaci zajimala, odkazujeme na studii
Ulricha et al. (2013), kde byla data stanovena na Svycarskych détech. Ve studii
z Columbia University v New Yorku naméfil Dunaway Young et al. (2016) u pacientti se
SMA ve véku 4-49 let primérnou vzdéalenost za 6 minut 258.1 metr pro SMA typ Illa a
364.2 metri pro SMA typ IlIb. Velmi obdobné data pfinesla studie Mazzoneho et al.
(2013), kteti udéavaji primérnou hodnotu 6MWD pro SMA typ Illa 272.13 metrt a pro
SMA typ IIIb 396.14 metrd, s rozptylem od 50 do 611 metrt.

V na$i praci sledujeme intrapersonalni vysledky, tzn. srovnavame vysledky
stejné¢ho pacienta v Case. Abychom mohli konstatovat, Ze se pacient v pribchu studie
v hodnotach 6MWT zlepsil, je potieba stanovit tzv. klinicky vyznamné zmény jako je
,Minimal detectable change (MDC), ktera urcuje, jak velkda zména vysledku je tfeba pro

vylouceni faleSn¢ pozitivniho vysledku z divodu chyby méfeni nebo standardni
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variability, tzn. je vy$s$i nez SEM (standard error of measurement — standardni chyba
méieni) a Minimal clinical important difference (MCID), tedy vyznam zmény na
pacientiv zivot (Shoemaker et al. 2013).

Pro détskou zdravou populaci ve véku 6-12 let udava Del Corral et al. (2022)
MDC nejmén¢ 79.69 metrt, aby se dalo fici, Ze pozitivni zména vysledki 6MWT neni
(2016) ptinasi vysledky u SMA pacienta ve véku 4-49 let MDC pro SMA typu Illa
vzdalenost 21.0 metrdi a MDC pro SMA typu IlIb vzdalenost 24.4 metri. Lze tedy
konstatovat, Ze u hodnoty >24 metra jde o vyznamnou zménu.

Hodnoty MCID mutzeme pouze odhadovat z porovnani hodnot pro chronicky
nemocné dospélé (23-45 metrti) a pacienty s DMD (30 metra). Pro SMA pacienty spocital
hodnoty u dospélych pacienti se SMA typu III Stolte et al. (2020), ty udavaji MCID 47.8
metrti az 71.1 metra dle motorického deficitu. Pro nas ti¢el uvazujeme niz$i hranici limit
30 metrt jako MCID u détskych pacientti se SMA II1. typu.

Dalsi sledovany parametr u 6MWT je unavitelnost, kterou po¢itame porovnanim
dokoncené vzdalenosti v 1. a 6. minuté testu a vyjadiujeme jako procentualni zménu, kde
pozitivni hodnota znamend tnavu (Dunaway Young et al. 2016). Primérnéa inava byla
ve studii Dunaway Young et al. (2016) a Montes et al. (2010) na stejné université

v podobné studii stanovena na 17 %.

1.3.4.1.1 Provedeni 6MWT

Provedeni 6MWT je nutno dodrzovat dle stanovenych guidelinii. Standardné se
vyuzivaji guideliny American Thoracic Society (ATS Committee on Proficiency
Standards for Clinical Pulmonary Function Laboratories 2002), kterd uvadi nasledujici
podminky provedeni. VySetieni probihd v interiéru, v ptipadé¢ dobrého pocasi lze i
v exteriéru. Pacient chodi po draze dlouhé 30 nebo 25 metrti, kterd je na obou koncich
viditeln¢ oznacena. Pfi chizi ho testujici doprovazi, ovSem tak, aby svou rychlosti
neovlivnil jeho vykon, tedy za pacientem. Pacient musi mit moznost si béhem méteni
odpocinout, ovSem ne sedct. Pokud se tak stane, je nutné to i s divodem pro odpocinek
zapsat do testového archu. Pfi testu 1ze vyuzivat pacientovy bézné pomiicky pro chizi.

Pied zapocetim testu by mél byt pacient 10 minut v klidu (a 2 hodiny pted
méfenim neprovadét veétsi fyzickou aktivitu), nerozcviovat se ani si test nezkouset
,hanecisto*. Je nutné pacientovi vysvétlit pribéh testu a Skaly hodnotici vnimané Gsili a

dusnost. Bezprostfedné pied a po provedeni testu je pacientovi naméfena srdecni
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frekvence (SF) a saturace krve kyslikem (SpO:2) pulznim oxymetrem a je dotazan na
vnimané usili a duSnost pomoci vizualnich Borgovych §kal (Ptiloha ¢. 11).

Pokyn pro pacienta je chodit po uvedené draze po dobu 6 minut konstantni
rychlosti, a to nejvyS$si moznou viz tento kodifikovany text:

,,Cilem tohoto testu je ujit co nejveétsi vzdalenost behem 6 minut. Piijdete tam a
zpatky po této chodbé. 6 minut je dlouha doba na chiizi, takze to bude unavné,
pravdépodobné Vam zacne dochazet dech nebo budete unavena/unaveny. Mdte povoleno
zpomalit, zastavit, oprFit se o zed nebo si odpocinout na zidli, ale hned jako to bude zase
mozné, pokracujte v chiizi. Budete chodit kolem zidli vzdalenych 25 m, obejdéte je rychle
a pokracujte v chuzi. Ted Vam to ukazu. Podivejte se, jak rychle se otocim a jdu hned
zpét.”

Testujici pacienta motivuje pouze slovnég, po celou dobu testu, a to nasledujicim
zpisobem:

- Po prvni minuté:,, Vedete si dobre, jesté mate 5 minut. *

- 4 minuty do konce:,, Pokracujte, mate 4 minuty do konce.*

- 3 minuty do konce:,, Jde Vam to dobre, uz jste v poloviné.*

- 2 minuty do konce:,, Pokracujte, jde Vam to skvéle. Zbyvaji Vam uz jen 2

minuty.

- Posledni minuta:,, Jde Vam to dobre, uz jen 1 minuta. “

- 15 poslednich sekund:,, Za chvili Vam reknu, abyste zastavil/a. Az ieknu stop,

zastavte se tam, kde jste a ja k Vam dojdu.

Testujici vyuziva méfidlo ¢asu, metr, kuzely nebo jiné vyrazné predméty pro
oznaceni vzdalenosti, Skaly pro hodnoceni vnimaného usili a duSnosti, pulzni oxymetr a
testovaci protokol. Zaznamenavéa kromé jiz vySe uvedenych udaji celkové dosazenou
vzdalenost za 6 minut (6MWD — 6 minute walking distance), a vzdalenost, kterou pacient

urazil v prvni a posledni minut¢ testu.

1.3.4.2 Asistovany Sestiminutovy rumpalovy test (A6MCT)

Asistovany Sestiminutovy rumpdlovy test (Assisted 6-minute cycling test -
A6MCT) je vhodna varianta 6MWT pro nechodici pacienty nebo pacienty s pocinajici
ztratou chtize (Jansen et al. 2012; Dirks et al. 2016). Byl vyvinut Jansenem et al. (2012)
pro pacienty s neuromuskuldrnim onemocnénim, prvné otestovan na pacientech trpici
DMD. Je nyni vyuZivana pravé pro pacienty SMA typu I a II pro hodnoceni jejich
vytrvalosti a funk¢ni kapacity (Tang et al. 2023). Dle Dirks et al. (2016) Ize také vyuzit
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A6MCT u pacienti SMA III. typu pro evaluaci miry deficitu, kdy pocet ota¢ek hornimi
koncetinami je v norm¢ a pocet otacek dolnimi koncetinami mimo normativni hodnoty.
Podminkou pro vhodnost testovdni u pacienta je schopnost ovladat ru¢ni vozik nebo
zvednout ruce na uroven hlavy (Jansen et al. 2012), ptfipadné vylouceni testovaného,
pokud nezvladne ptekonat pocet 52 otacek za 6 minut (Tang et al. 2023).

Hodnotime celkovou vzdalenost (RPM — repetitions per minute, pocet otacek za
minutu), kterou pacient v daném case ujel a unavitelnost porovnanim poctu otacek
vykonanych v 1. a 6. minuté testu. Déle sledujeme vyvoj dusnosti a tinavy na zékladé
Borgovych skal a SF a SpO2 méfené pulznim oxymetrem (Tang et al. 2023). V nasi praci
pocitame s po¢tem ujetych metrii, ne otacek.

Z divodu absence MCID a MDC pro tento test u SMA uvadime vysledné hodnoty
pacientil v kazuistikach pro dokumentaci, bez zavéra. Hodnoceni tinavy srovnanim poctu
otacek v 1. viic¢i 6. minuté testu dopadlo pro non-sitters 14 %, pro sitters -11 %, tzn. u
nesedicich je zna¢nd tnava béhem testu, u sedicich naopak k unavé béhem 6 minut

nedochazi (Tang et al. 2023).

1.3.4.2.1 Provedeni A6MCT

Pii tomto testu je primarné méfen pocet otacek hornimi koncetinami b&hem 6
minut, do zapisového archu ovSem zapisujeme i pocet otacek v kazdé minuté. Na pfistroji
je tfeba nastavit pasivni rezim bez odporu s rychlosti otd¢ek 7 RPM (repetitions per
minute). Na display by mél byt pocet otacek viditeln¢ zndzornén. Pacient je pohodIné
usazen, zada opfena o opéradlo voziku, vySka pfistroje je nastavena tak, aby osa pedali
byla maximaln¢ 5 cm pod vyskou ramen a vzdalenost pedalti k voziku dovolila pacientovi
vyuzit jeho submaximalni rozsah pohybu (mtze dochazet k lehkému, ale nebolestivému
protazeni horni koncetiny). Vozik je upraven tak, aby neomezoval pohyby pacienta
béhem vySetfeni. Pokud neni pacient schopen drZet se pedald aktivné, je tieba pouzit
specidlni rukavice, které pacientovi pomahaji pedaly udrzet. Testujici sedi vedle pacienta.
Pacient si miize v pribéhu testu odpocinou, pokud je to nutné, ale ne déle jak 15 s. Stejné
jako u 6MWT je i u tohoto testu namétena SpOz2, SF a dle Borgovych $kal unava a dusnost
bezprostfedné pred a po testu. Tento test je analogii k 6MWT, proto je slovni motivace
obdobna, méfené veli€iny stejné a pomicky pro testovani zahrnuji navic vySe zminéné
rukavice. Pacientovi je zptisob testu ukazan a ma cas si test kratce vyzkouset. Pokyn pro

meéieni je: ,,Budete tocit jak nejrychleji muzete a udrzte tempo po dobu 6 minut, dokud
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Vas nezastavim. Muzete si odpocinout, ale pokracujte hned jak to bude mozné. Béhem

testu Vas budu informovat o case. “ (Jansen et al. 2012).

1.3.4.3 Sestiminutovy test Zvykani (6MMT)

Pro pacienty se SMA typu I, ktefi nejsou schopni vykonat 6oMWT ani AGMCT, t;.
nezvednou horni konc€etinu na troven hlavy pfi asistovaném sedu nebo neovladaji ru¢ni
vozik, ptipadné neptekonaji hranici 52 otacek za 6 minut pti AGMCT, existuje a pouziva
se v testovani funk¢ni kapacity 6-minute mastication test (6MMT), tedy 6minutovy test
zvykani.

Tento test byl vyvinut van den van den Engel-Hoekem et al. (2017) pro hodnoceni
vytrvalosti Zvykacich svalii u pacientii s mitochondrialnim onemocnénim, ktefi, stejné
jako pacienti se SMA, trpi zvySenou unavitelnosti svali. Testovani mohou byt ti, ktefi
jsou schopni jist pevnou stravu, nemaji ortodontickou 1é¢bu, ktera by pftili§ ovliviiovala
zvykani a béhem tohoto testu netrpi bolesti zubii. V tomto testu je méfen pocet zvykacich
cyklt. Jeden zvykaci cyklus obsahuje fazi otevieni st a fazi zavieni ust. Testovanému je
do ust vlozena latexova zvykaci trubicka (van den Engel-Hoek et al. (2017) pouzivaji
Theratube® — stupeii 3 pro dé&ti do 12 let a stupeii 4 pro starsi déti a dospélé) a je vyzvan
k jejimu Zvykani na preferované strané¢ po dobu 6 minut. Stejné jako u chizového a
rumpalového testu vysetfujici informuje o zbyvajicim c¢ase a slovné podporuje
testované¢ho k vykonu. Testovany mize béhem testu pirerusit zvykani pro polknuti slin a
dale pokracovat. VySetieni je natdCeno zboku tak, aby bylo mozné zpétn¢ vyhodnotit
celkovy pocet zvykacich cyklt béhem 6 minut a porovnat pocet cykli v prvni a posledni
minuté testu pro zhodnoceni Gnavy. Zaroven se vyhodnocuje kvalitativni provedeni testu
co do rytmu zvykani a velikosti zvykacich pohybl. Bezprostiedné po testu a po 5
minutdch testu je vySetfovany dotazan na bolest zvykacich svali a tnavu skrze
10stupiiovou Borgovu skélu unavy. Je doporuovano zaradit 6MMT po jinych testech
jako je Plmax a PEmax, aby pfipadné vycerpani orofacidlni oblasti nevedlo ke zkresleni
vysledk jinych testd.

Primérny pocet zZvykacich cykli za 6 minut je u zdravych jedincti 478-512 (tj. 78-
89 cyklt/min). U dospélych zdravych nedochézi ke snizeni poctu cykli v prubéhu testu
ani ke ztrat€ rytmu, u déti do 8 let se pocet cykli zhruba o 5 % sniZuje a rytmus je
variabilni (van den Engel-Hoek et al. 2017). Ve studii van der Heula et al. (2022), kde
testovali 6MMT na pacientech SMA typu II a III, udéavali pacienti velkou unavu

zvykacich svala (signifikantni rozdil mezi poctem cykli v 1. a 6. minuté testu u non-
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ambulatory pacient) a néktefi i bolest zvykacich svalii bezprostfedné po testu i 5 minut

po testu, oproti zdravé populaci. Data pro pacienty se SMA typu I chybi.

1.3.5 PedsQL 3.0 — modul pro neuromuskuliarni onemocnéni

PedsQl — Pediatric Quality of Life Inventory je dotaznik kvality zivota vytvofeny
Varni et al. (2001) pro détskou populaci ve véku 2-18. Pro neuromuskularni pacienty je
designovany modul 3.0 (pro ukazku piikladame dotaznik pro kategorii 5-7 let. viz Pfiloha
¢. 10), ktery byl prokazan jako validni, spolehlivy a proveditelny pro SMA pacienty
(Iannaccone et al. 2009). Dotaznik je validovany v ¢eském jazyce (Baloun a Veleminsky
2018).

Sestavd z 25 otazek rozdélenych do 3 kategorii. Jeden set otdzek je urcen
k vyplnéni rodi¢em, jeden set vypliuje dité ze svého pohledu (kromé nejmladsi kategorie
2-4 let). Okruhy otazek se tykaji somatického fungovani (dychani, spanek, casté infekce,
polykani, unava, sebeobsluha), obtizi v komunikaci (mluvit o onemocnéni a pocitech,
klast otazky persondlu) a rodinnych problémi (planovani, finan¢ni zatéz, odpocinek,
dostatek pomtcek). Dité a rodina odpovidaji na otazku ,,Jak velky problém pro tebe/pro
vase dité kazda véc predstavovala v prithehu posledniho JEDNOHO mésice*, kdy vybér
bodl k hodnoceni zdvisi na vékové kategorii ditéte. Déti v kategorii 2-4 let dotaznik
nevypliuji, ve véku 5-7 let je pro déti hodnoceni skrze 3stupniovou skalu s odpovidajicimi
,,smajliky* (0 — nikdy, 1 — nékdy 2 — Casto) a hodnoti pouze své somatické fungovani.
Vékova skupina 8-12 let a 13-18 let hodnoti své fungovani Sbodovou skalou (0 — nikdy,
1 — téméf nikdy, 2 — nékdy, 3 — Casto, 4 — téméf vzdy.). Rodic¢e hodnoti Sbodovou Skalou
pro vSechny vékové kategorie ditéte. Vysledky dotazniku jsou poté pievedeny na Skalu
0-100 (s vyjimkou dotazniku pro déti 5-7 let, kde je maximalni pocet bodt 72), kdy vyska

skore piimo timérné vystihuje kvalitu zivota podminénou zdravim (Varni et al. 2001).
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2 PRAKTICKA CAST

Ptiprava pretest-posttest preexperimentalni studie probihala nasledovanim
metodiky PICOT (P — patient, population, problem, I — intervention, C — comparison,
control, O — objectives, outcome, T — time frame). Tato metodika poméha 1épe formulovat
vyzkumné otazky a zaméfit se na stézejni komponenty vyzkumu (Riva et al. 2012).
Vyhodnoceni vysledkl neni provedeno statistickymi metodami z divodu nizkého poctu

probandu s ptiliSnou heterogenitou typu diagndzy.

2.1 Cil teoretické c¢asti

Prvnim cilem prace je v dostupné literatufe vyhledat a podat piehled o vyuziti
RMT u pacientii se spinalni muskularni atrofii, jeho dil¢ich parametrech a metodach
hodnoceni jejich vlivu na silu dechovych svalii, funkéni stav, plicni funkce a kvalitu
zivota a spanku pacientli se spindlni muskularni atrofii a na zdkladé této reSerSe sestavit

cvi¢ebni rezim a pretest-posttest preexperimentalni design nasi studie.

2.2 Cile praktické casti

Druhym cilem prace je v pretest-posttest preexperimentalni designu otestovat
efekt vybranych parametrt tréninku na skupiné pacienti.

Tretim cilem prace je na zakladé naSich vysledkl odhalit prekazky vyzkumu a
zformulovat doporuceni pro design experimentalni studie, kterd by hodnotila efekt

dechového tréninku na vét§im vzorku pacientl s kontrolni skupinou.

2.3 Hypotézy praktické ¢asti

Hypotéza H1

Po 3mési¢nim tréninku dychacich svalt se u déti se SMA zvysi hodnoty Plmax @ PEmax.
Hypotéza H2

Po 6 tydnech tréninku dychacich svali dojde ke zvyseni hodnoty Plmax @ PEmax.
Hypotéza H3

Ttimési¢nim tréninkem dychacich svalii dojde ke zlepSeni plicnich funkci.
Hypotéza H4

Po 3mési¢nim tréninku budou mit pacienti lepsi vysledky ve funkénich testech.
Hypotéza H5

Ttimésicni trénink dychacich svali bude mit vliv na kvalitu zivota a spanku.
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2.4 Charakteristika souboru

Do vyzkumu jsme zatadili pacienty doporu¢ené Neuromuskuldrnim centrem FN
Motol. Vyzkum byl schvélen Etickou komisi FN Motol (Pfiloha €. 6) a vSichni zdkonni
zastupci pacientil podepsali Informovany souhlas (Ptiloha ¢. 7). Celkové bylo pro vyzkum
osloveno 21 pacientll vyhovujicich nasledujicim vstupnim Kkritériim:

- diagnoza SMA typu 1-3 a doporuceni z NM centra FN Motol

- vEk 4-18 let

- schopnost porozumét pokyntim

- oslabeni respirac¢niho svalstva (hodnoty niz§i nez normativni hodnoty viz kapitola
1.3.2 Meéreni maximalnich okluznich tlakii Plmax a PEmax)

- schopnost spontanniho dychani bez UPV

- souhlas pacienta a jeho zakonného zastupce s ucasti ve vyzkumu

Vylucovaci Kkritéria z vyzkumu byly, mimo nesplnéni vstupnich kritérii:

- akutni respiracni onemocnéni

- neporozuméni instrukcim v ¢eském nebo anglickém jazyce nebo neschopnost
porozumét a nasledovat instrukce k vysetfeni a terapii

- neschopnost podstoupit nebo dokoncit potiebné vysetieni ke studii

- kontraktury a rozsahova omezeni, ktera omezuji vykon pti 6MWT nebo AGMCT

- kardiovaskularni onemocnéni limitujici zatéz

- recentni zména farmakoterapie primarni  diagnoézy, dechovych a
kardiovaskularnich funkci

- Ucast na jiném, soucasn¢ probihajicim vyzkumu.

Pouhych 7 pacientil projevilo o studii zdjem. Mezi diivody odmitnuti i¢astnit se studie
patfily mj. ¢asova naro¢nost tréninku vzhledem k pravidelné Skolni dochazce, vzdalené
bydlisté od testovaciho mista (FN Motol), komplikovany zdravotni stav pacienta
(nejcastéji recentni nebo planovana ortopedické operace a trauma), nizka motivace
adolescentniho pacienta k dalSimu typu cvi¢eni. Po naboru 2 pacientky ze studie
vystoupily pro zdravotni komplikace.

Vysledny soubor sestaval z 5 pacienti, ktefi splnili vstupni kritéria nasi prace. Ctyfi
pacienti byli Zenského pohlavi, 1 pacient muzského pohlavi. Primérny veék pacientt byl

8 let, nejmladsi pacient mél 4 roky, nejstarsi 11 let. Zastoupeni pacientt dle tize diagndzy
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jsou 2 pacienti se SMA typu I, jedna pacientka se SMA typu II a dvé pacientky se SMA

typu III (Tabulka 2).
Pacient Pohlavi Vék (v letech) Diagnéza Farmakoterapie
od

1 zenské 8 SMA TIlla 21 mésicu (S)
2 zenské 10 SMA TII 7,5 let (S)

3 zenské 4 SMA 11 1 rok (Z)

4 muzské 8 SMA Ic 2,5 roku (S)

5 zenské 11 SMA 1 4,5 let (S)

Tabulka 2. Charakteristika souboru

(S) — Spinraza; (Z) - Zolgensma
2.5 Metodika méreni

Na zakladé¢ reSerSe dosavadnich studii této problematiky jsme zvolili tfimésicni
program, pii kterém pacienti podstoupili celkové 3 méfeni s odstupem 6 tydnii na Klinice
rehabilitace a télovychovného I€karstvi 2. LF UK, v ambulantni ¢asti détské rehabilitace
FN Motol. VSechna méfeni, krom¢ spirometrie, byla provedena autorkou prace s
dodrzenim stejnych postupt pii kazdém vysetieni.

Pii vstupnim vySetieni probéhl kineziologicky rozbor a odbér anamnézy. Kazdé
méfeni obsahovalo méfeni maximalnich ustnich okluznich tlakti (PImax @ PEmax), méfeni
dechové amplitudy, funkéni testy a korekei tréninku. Pfi vstupnim a vystupnim méieni
byla navic provedena spirometrie na 1. patfe détské polikliniky FN Motol. Poc¢inaje
vstupnim vySetienim a dale kazdé dva tydny byli pacienti a jejich zdkonni zastupci zddani
emailem ¢i telefonicky k vyplnéni PedsQL 3.0 — modul pro neuromuskularni
onemocnéni, ktery mél za cil sledovat hypotetické zmény v kvalité zivota a spanku
pacientl a jejich rodin.

Maximalni okluzni Gstni tlaky Plmax @ PEmax jsme méfili digitdlnim manometrem
MicroRPM, ke kterému byl vzdy pfipojen exspiraéni nebo inspiracni ventil, gumovy
naustek a bakteridlni filtr (viz Pfiloha €. 8). Pfed zapocetim testovani byla procedura
pacientovi vysvétlena a piredvedena vySetiujicim. Pii méfeni vydechového tlaku jsme
pridrzovali tvafe pacienta, abychom zamezili unikdni vzduchu ptes retni uzdvér a
snizenému tlaku vzduchu proudiciho do pfistroje. Prvni pokus jsme do vyhodnoceni
nepocitali, dale jsme provedli 3-6 pokusu tak, abychom ziskali alespoii 2 hodnoty, které
se nelisi o vice nez 20 % viz kapitola 1.3.2 Meéreni maximalnich ustnich okluznich tlakii

Plnax a PEmax, kde také uvadime detailni postup vySetieni.
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K méteni dechové amplitudy jsme vyuzili krejcovského metru. Oproti
standardnimu vysetieni, kdy je hodnocena pouze maximalni amplituda, tedy rozdil
hodnot maximalniho vydechu a naddechu, jsme hodnotili i klidovou dechovou amplitudu
(fj. rozdil obvodu hrudniku v klidovém nadechu a vydechu) k pozorovani rozvijeni
hrudniku béhem klidového dychani a k dokumentaci ovlivnéni této motoriky diky
intervenci. Po pfilozeni metru do dané urovné hrudniku byl pacient prvné vyzvan ke
klidovému dychani (pokyn ,,normaln¢ dychej*), poté k maximalnimu nadechu a vydechu.
Ze 3 méteni byly vybrany nejvetsi hodnoty klidového a maximalniho dychani, ze kterych
jsme nasledné vypocitali klidovou a maximalni dechovou amplitudu.

Pro pozorovani dopadu respira¢niho tréninku na kondici pacienta jsme zaradili do
testovani funk¢ni testy. Pti vySetieni jsme dodrzovali guideliny viz kapitola /.3.4 Funkcni
testy. S dvéma pacientkami se SMA typu III jsme provedli 6minutovy chlizovy test
(6MWT) na chodbé kliniky dlouhé 25 metri. Dalsi dva pacienti se SMA typu Il a SMA
typu Ic vykonali asistovany 6minutovy rumpalovy test (A6MCT) na zafizeni Motomed
Viva Reck 2 pro nohy a ruce na détské ltizkové casti Neurologické kliniky FN Motol. U
pacientky se SMA typu I jsme vyzkouSeli AGMCT, ale pro motorické postiZzeni nebyla
schopné test vykonat. Dalsi pokus funk¢niho testovani u této pacientky byl 6minutovy

zvykaci test. Bohuzel ani ten nebylo mozné dokoncit pro bolest zubti béhem testovani.

2.6 Nastaveni parametrii zatéZe na dechovych trenazerech

Bezprostfedné po vySetfeni byly kazdému pacientovi nastaveny hodnoty pro
trénink na trenazerech POWERbreathe Medic Plus (odpor na skale 1-78 cm H20, Ptiloha
¢. 12) pro inspira¢ni svaly a Threshold® PEP (odpor na §kale 0-20 cm H20, Piiloha €. 13)
pro exspiracni svaly, s vyjimkou jedné pacientky, pro kterou byl v poloving tréninku
Threshold® PEP nedostate¢ny a piesla na trenazér EMST Lite (rozmezi 5-75 cm H20).
Vychéazeli jsme ze studie Aslana et al. (2014), kde se po ziskani hodnoty Plmax @ PEmax na
trenaZerech nastavi 30 % z téchto hodnot, pacient proti pomiicce provede par dechd a
Skaluje narocnost vdechu nebo vydechu na modifikované Borgoveé Skale vnimaného usili.
Pokud se pohybuje na stupnici v hodnotdch mezi 0-4, je tfeba odpor na trenazerech zvysit
o 1-5 cmH:0, pfi usili 7-10 naopak snizit. Optimalni odpor na trenazerech by m¢l
odpovidat 5-6 bodim z 10stupniové skaly. Na kontrolnim vySetfeni po 6 tydnech byly
trenazery ptrenastaveny na aktudlni tréninkové hodnoty odpovidajici novym vysledkiim

méfeni maximalnich okluznich tlaku.
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2.7 Cvicebni rezim

CviCebni rezim spocival v trénovani nadechovych a vydechovych svali
s trenazery Skrét tydné, jednou denné. Za jedno cvi¢eni mél pacient absolvovat 10 sérii
pro nadech, 10 sérii pro vydech. Kazda takova série se sestavala z 1 minuty dychani proti
odporovému trenazeru a 20vtefinové pauzy. Dle Xu et al. (2018) je mozné oddélit
nadechovy trénink od vydechového tréninku do jiné Casti dne, nicméné jsme pacientim
doporucili cviceni spojit do jednoho cvicebniho bloku, ktery tak trval maximalné 30
minut.

Vsichni pacienti byli instruovani pfi prvni navstévé k provadéni cviceni ve
vzptimeném sedu, pokud jim to jejich stav dovolil, k védomému zapojovani hlavnich
inspiracnich a exspiracnich svalll a vyhybani se zapojovani auxiliarnich dechovych svalil
(Ptiloha ¢. 14).

Abychom monitorovali, zda a jakym zpisobem se pacientim daii cvicit a
dodrZovat nastaveny rezim, pacienti nebo jejich zdkonni zastupci vypliiovali s kazdym
cvicenim online cvi¢ebni denik, kde udavali aktuélni stav inavy a dusSnosti pro dany den
a narocnost cviceni na Skale 0-10, zvIast’ pro nadechovy trénink a zvIast’ pro vydechovy

trénink (viz Ptiloha €. 15 a Ptiloha €. 16).

2.8 Kazuistiky

Predstavujeme kazuistiky naSich 5 pacientd. VSichni dokoncili 3mési¢ni trénink.
KaZzdého pacienta a jeho vysledky prezentujeme zvIast’ a poskytujeme i jejich vzéjemné

srovnani. Pro v§echny pacienty je vyuzivan popis v muzském rode¢.

2.8.1 Pacient¢. 1

Pacient: zena, ro¢nik 1/2016
Diagnoéza: G121, Jind zdédénd spinalni svalova atrofie: fenotyp SMA Illa,
homozygotni delece SMN1 genu, 3 kopie SMN2 genu

Anamnéza:

FA: 1écba Spinrazou od 12/2017 (21 mésict veéku), 2018-2022 1écba salbutamolem
(vysazen pro ties HKK)

AA: 0

SA: Chodi do 2. tiidy na soukromé ZS s asistentem pro vice déti
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Pomiicky: kotnikové ortézy, choditko, 2x FH, ortopedické vlozky

Urazy a operace: 0

Objektivni vySetieni: 24 kg, 121 cm, kardiologicky stabilni, spolupracujici, intelekt
v normé, jazyk bez fascikulaci, na koncetinach lehkd hypotonie a hypermobilita, bez
kontraktur HKK a DKK. O¢ni pozadi, krevni obraz a biochemie v normé.

HFMSE - skore 54/66

OA: rany psychomotoricky vyvoj v norm¢, chlize od 8. mésice, na prohlidce u pediatra
v 18 mésicich (7/2017) zjisténa kolébava chiize, po 3 mésicich diagnostikovina SMA
typu IIla, od prosince 2017 1é¢ba Spinrazou, na kterou reaguje dobie bez NU — zlep3eni
stability stoje.

Chaba paraparéza DKK.

RTG: pomalu progredujici neurogenni dextrokonvexni skoliéza v Thp s rotaci obratlii
(Cobbtiv thel 25°), hyperlordoza Lp, Cp sklonéna k pravé strané.

Motoricky schopen stoje bez opory, samostatné chiize v fadu 100 metrti, do schodi
omezen¢ s oporou 0 HKK, ob¢asné pady pii unave.

Polykani v normé, ptijem potravy bez obtizi, spi dobte, bez bolesti.

Rehabilituje denné, 1x tydné hippoterapie, 2x tydné plavani, nékolikrat ro¢né na
rehabilitaénim pobytu (Neurokortex, Axon).

Netrpi na Casté respiracni infekce, nema dechové obtize.

VySetieni:
Svalova sila orientac¢né:
HKK — symetricky na obou koncetinach abdukce a addukce 4+/5, stisk 4/5;
DKK - vleze elevuje nad podlozku a udrzi, symetricky na obou koncetinach flexe kycle
4-/5, extenze kycle 4/5, flexe kolene 4/5, extenze kolene 3-/5, dorsalni a plantarni flexe
5/5
AROM a PROM: v normé
Kineziologicky rozbor:
- Vsedé zezadu: aktivni rotace a flexe v Cp bez omezeni, flexe a abdukce
HKK bez stabilizace lopatek bilat., chybi trupova stabilita (vyjadiena pti
abdukci HKK nad horizontalu), levé rameno v elevaci, pasivné i aktivné

korigovatelnd lateroflexe trupu vlevo, rotace panve doprava a elevace vlevo
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- Stoj zpiedu: zevni rotace DKK, vice LDK, inflare panve vlevo,
planovalgozni chodidla bilat., klidovy hypotonus zvykacich svalt (deprese
mandibuly)

- Stoj zboku: anteverze panve, hyperlordoza Lp, plocha Thp,

- Predklon: s oporou o HKK o stehna s flexi v kolenou, bez kyfotizace patete,
pouze vyrovnani bederni lordozy

- Stoj na 1 DK: pouze Is bilat.

- Drep: nezvladne, pouze mirna flexe v kolenou

- Chiize: bez pomicek: vyrazna hyperlordéza Lp, kolébava chiize
s cirkumdukci, o Siroké bazi, chybi flexe v kycli a koleni bilat. - kompenzace
elevaci panve na strané kro¢né koncetiny, zevni rotace DKK bilat. — bez
odvijeni chodidel a plantarni flexe, kompenzacni souhyby HKK a trupu

- Ze sedu se polozi pacient sdm pies boky na zada, otoci se ze zad na bticho
ptes oba boky a zpét, zvladne pozici na 4 (opora o lokty i o dlang), leze
vpted 1 vzad s diagondlni oporou, pozici rytife zvladne s oporou 1HK,
postavi se s oporou o obé HKK, chlize do schodt pouze s oporou o HKK

- Akrélni ttes HKK

- Dechovy stereotyp: vsedé pii usilovném nadechu nedostatecné rozvijeni
hrudniku a pouziti akcesornich nadechovych svalt (elevace ramen), pti
usilovném vydechu anteflexe trupu, pti brani¢nim testu symetricky
neaktivuje dorzolateralni ¢ast biisni stény proti tlaku, chybi lateralni
rozsifeni dolnich Zeber, dochazi k elevaci hrudniho kose, vleze kranialni
posun hrudniho koSe s mirnym rozvijenim hrudniku, zapojeni abdominalnich

svall chybi
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VYSLEDKY SLEDOVANYCH PARAMETRU (VYSETRENI)

V tabulce 3 prikladame vysledky vSech vySetieni.

Vstupni vySetieni

Kontrolni vySetieni (po
6 tydnech)

Vystupni vySetieni

(celkové po 3 mésicich)

Subjektivni a obj

ektivni vySetieni

citi se dobte, komunikuje,

citi se dobte, komunikuje,

unaveny, apaticky,

spolupracuje spolupracuje neudrzi pozornost,
spolupracuje

Dechova amplituda (cm)

Klidova Maximalni | Klidova Maximalni | Klidova Maximalni
axidlni 1 4 0,5 2,5 0,5 2,5
mezosterndlni 1,5 3 0 1 0,5 2,5
xiphosternalni 1 2 0 1 0,5 1
abdominalni -0,5 1 0,5 2 0,5 1
Maximalni ustni okluzni tlaky (cmH0)
Plax 47 80 75
PEpax 49 56 54
6MWT
6MWD (m) 123 153 125
IStMWD (m): 25 28 28
6thMWD (m): 21 25 16,5

Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu
Unava 1/10 5/10 1/10 4/10 5/10 6/10
Dusnost 1/10 1/10 1/10 2/10 3/10 4/10
SpO2 (%) 98 93 98 98 99 98
SF (tepii/min) 102 136 65 87 84 82
Spirometrické vySetieni
Ve () 1,59 - 1,61
FEV: () 1,51 - 1,40
FVC () 1,59 - 1,55
FEV/FVC (%) 95,4 - 90,0
PIF (I/s) 0,64 - 0,66
PEF (I/s) 2,98 - 2,66

Tabulka 3. Vysledky vySetfeni pacienta ¢.1

6MWT — Sestiminutovy chiizovy test; 6MWD — celkova vzddlenost za 6 minut pii 6MWT; 1stMWD
— wjita vzdalenost pri 6OMWT béhem 1.minuty; 6thMWD — vzdalenost behem 6MWT behem
6.minuty; Sp02 — saturace krve kyslikem, SF — srdecni frekvence,; Ply. — maximalni nadechovy
tlak; PE . — maximalni vydechovy tlak; PEF —vrcholovy vydechovy proud; PIF —vrcholovy nadechovy
proud; VC — vitalni kapacita; FEV; — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu; TLC — celkova kapacita
plic; FVC — funkcni vitalni kapacita
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Vysledky PedsQL — 3.0 modulu pro neuromuskulirni onemocnéni

V piipadé pacienta ¢.1 nemame vysledky kompletni, rodi¢ prvni 4 dotazniky
ztratil. Zbylé 3 dotazniky ukazuji diskrepanci mezi hodnocenim rodice (celkové
mirnéjs$i hodnoceni a nartistajici hodnoty — zhorSeni) a ditéte (celkové kriticté)si

hodnoceni a sestupujici hodnoty — zlepseni) (Ptiloha €. 17).

DodrZeni cvi¢ebniho rezimu

V prvnich 6 tydnech pacient €.1 vynechal 8 dni cvi€eni po aplikaci Spinrazy, kdy
pacientovi nebylo dobte. V druhych 6 tydnech vynechal 3 tydny cviceni v dobé skoly
v prirod¢ a dovolenych (tzn. cvicil ob tyden). Dle zapisi do cvicebnich denikd cvicil
prumérné 4x tydné. Udaval vnimanou zatéz na Skale 3-4 z 10. Po sedmém tydnu cviceni
chybi zépisy v deniku, nelze tak spocitat celkovy pocet cvi¢ebnich jednotek za sledované

obdobi.

POPIS VYSLEDKU PACIENTA C. 1

V tabulce 4 srovnavame hodnoty plicnich funkci pacienta €.1 pfed a po tréninku
oproti referen¢nim hodnotdm od Zapletala et al. (1977). Referen¢ni hodnoty jsou
stanovené pro zdravou détskou populaci, i pfesto pacient ¢.1 vykazoval pred tréninkem
nadlimitni hodnoty pro VC (102 % predikovan¢), FVC (108 % predikované), FEV: (119
% predikované), FEV1/FVC (105 % predikované). Pacient netrpi obstrukci ani sniZzenou
kapacitou plic. V dynamickych parametrech PIF a PEF je ovSem pod limitem (pfed
tréninkem byl PIF 32% predikované hodnoty a PEF 93 % predikované hodnoty), coz
koreluje s vysledky vysetfeni maximalnich okluznich tlaki (viz Tabulka 8), které jsou
pod limitem normalnich hodnot zdravych déti a poukazuji na oslabeni dychacich svalt.
Srovnanim hodnot pted tréninkem dychacich svalt a po 3mési¢nim tréninku (Tabulka 4)
vidime v ramci plicnich funkci mirny pokles ve vSech parametrech kromé VC a PIF, které

se nesignifikantné zvysily.
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Referené¢ni hodnoty Pacient ¢.1
Zapletal et al. (1977) | Pred terapii Po terapii Rozdil hodnot pred
a po terapii

VC () 1,56 1,59 1,61 0,02
FVC () 1,46 1,59 1,55 -0,04
FEV1(]) 1,27 1,51 1,40 -0,11
FEV/FVC 90,7 95,4 90,0 -5,4
(%)

PIF (V/s) 2,00 0,64 0,66 0,02
PEF (I/s) 3,21 2,98 2,66 -0,32

Tabulka 4. Srovnani referencnich hodnot spirometrie s hodnotami pacienta ¢. 1 a rozdil
hodnot plicnich funkci pfed a po RMT tréninku

VC — vitalni kapacita; FVC — funkcni vitalni kapacita; FEV | — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu,
PIF — maximalni nadechovy proud; PEF — vrcholovy vydechovy proud

U maximalnich ustnich okluznich tlaki pozorujeme vyrazné zlepseni hodnot po
prvnich 6 tydnech cviceni (0 70,2 % Plmax a 14,3 % PEmax), které ovSem béhem dalSich 6
tydni klesly (0 6,3 % Plmax a 3,6 % PEmax oproti kontrolnimu vySetfeni). To pfisuzujeme
nedodrzeni cvi¢ebniho rezimu ze stran pacienta (cvicil pouze 3 z 6 tydnt, tedy polovinu
¢asu). Dalsim moznym divodem poklesu hodnoty PEmax pfi vystupnim vySetfeni je unik
vzduchu kolem ndustku béhem vySetieni vydechovych svald, ktery perzistoval i pfi
korekci a pomoci testujiciho. Jak vidime v tabulce 5, pacient vykazoval pied tréninkem
nizsi hodnoty, nez jsou stanoveny pro zdravou détskou populaci Pradim et al. (2024) a
Hulzebosem et al. (2018). Béhem a po tréninku IMT se dostal nad hranici hodnot Pradiho
et al. (2024), u EMT tréninku ovSem zustava stale pod hranici téchto referencnich hodnot.

Tréninkové hodnoty RMT ptikladame v ptiloze €. 16.

Referenc¢ni hodnoty Pacient ¢. 1
(Hulzebos et (Pradi et al. Vstupni Po 6 tydnech Vystupni
al. 2018) 2024) hodnoty hodnoty (po 3
meésicich)
Plmax 93 +24 66,4 47 80 75
(cmH20)
PEmax 105 +£20 74,8 49 56 54
(cmH20)

Tabulka 5. Srovnani referen¢nich hodnot maximalnich ustnich okluznich tlaka s
hodnotami pacienta ¢.1 na zac¢atku, v priitbéhu a na konci terapie

Ploc — maximalni nadechovy tlak; PE,... — maximalni vydechovy tlak

Vysledek chlizového testu (Tabulka 3) pii kontrolnim vySetteni byl o 24,4 % lepsi

v celkové ujité vzdalenosti 6GMWD, o 12 % lepsi v prvni minuté testu a o 19,5 % lepsi

60




Diplomova prace Optimalizace parametr( silového dechového
tréninku u pacientl se spinalni muskularni atrofii

v posledni minuté testu. Pfi vystupnim vySetfeni pozorujeme pokles oproti kontrolnimu
vysetfeni v 6MWD o 18,3 %, udrZeni vzdalenosti 1stMWD a velky pokles vzdalenosti
v posledni minuté o 34 %. Zde je dokonce propad oproti vstupnimu testu (o 28,3 %).
Pokles vykonu v 6. minuté oproti 1. minuté testu je v prvnim testovani o 16 %, po 6
tydnech o 11 % a po celkové 3 mésicich o 41 %. MDC je stanovena Dunaway Youngem
etal. (2016) u SMA typu I1la na 21 metr, MCID je 30 metrii. Pacient €. 1 jich s hodnotou
30 metri mezi 1. a 2. vySetfenim pfesahl a lze tedy fici, Zze doslo ke zlepseni vysledku.
Saturace kysliku pfed terapii béhem testovani spadla z 98 % na 93 %, b&hem kontrolniho
a vystupniho vySetfeni se udrzela na hodnotach 98-99 %. Pacient byl pfi poslednim
vySetfeni viditelné i subjektivné unaveny, a proto je mozné, ze niz$i hodnoty 6BMWT (a
mozZna 1 Plmax @ PEmax) jsou dané aktudlni tnavou spi$ nez detréninkem.

Dle zdznamt v cvicebnim deniku pacient €. 1 cvicil primérné 4x tydné oproti
pfedepsanym 5 cvicenim tydné. Vedle toho byla dle cvi¢ebniho deniku intenzita cviceni
prilis jednoduchd, ale pfi kontrolnim vySetfeni bylo zjiSténo, Ze vnimani intenzity
zaznamenava matka dle svého dojmu, proto tyto udaje nejsou smérodatné.

Pted tréninkem jsme ukdzali pacientovi i matce spravny dechovy stereotyp, ktery
si pacient vyzkousel. Pacient ovS§em nebyl schopny Ustné pokyny zreprodukovat a na
kontrolnim i vystupnim vySetfeni byl dechovy stereotyp beze zmény. Dle naméfenych
hodnot dechové amplitudy taktéz nelze pozorovat ovlivnéni dechové mechaniky.

Souhrnné tedy miiZeme fici, Ze lze u pacienta €. 1 pozorovat pozitivni efekt
tréninku dychacich svalil na nartstu jejich sily, dale lepsiho vysledku chiizového testu a
subjektivniho vnimani kvality Zivota pacienta. Plicni funkce pacientky se signifikantné
nezlepsily. Je ovSem mozné, ze zlepSeni hodnot Plmax a PEmax po prvnim obdobi muize
byt diky Spinraze, kterd byla aplikovana 2 tydny pied kontrolnim vySetfenim. V druhé
fazi tréninku byl pacient méné adherentni, a proto doslo k mirnému detréninku. I tak
ovsem pacient prokazal lepsi hodnoty maximalnich tstnich okluznich tlakii a 6MWT nez

pied zahdjenim terapie.

61



Diplomova prace Optimalizace parametr( silového dechového
tréninku u pacientl se spinalni muskularni atrofii

2.8.2 Pacient¢. 2

Pacient: zena, ro¢nik 2/2014
Diagnéza: G121, Jina zdédeéna spinalni svalova atrofie: fenotyp SMA Illa, 4 kopie
SMN2 genu

Anamnéza:

FA: 1é¢ba Spinrazou od 10/2021 (v 7,5 letech véku)

AA: 0

SA: Chodi do 4. tfidy ZS, bez asistenta, hraje na akordeon, jezdi na kolobé&Zce, plavani
Pomiicky: ortézy na DKK (zhruba 4 h ptes vikend), mechanicky vozik (na delsi
vzdalenosti a pii tnave)

Urazy a operace: 0

Objektivni vySetieni: 35 kg, 141 cm, kardiologicky stabilni, spolupracujici, intelekt

v normé, jazyk bez fascikulaci, mirny akrélni ttes HKK, reflexy na HKK dobte vybavné
bilat., na DKK reflexy oslabené

HFMSE - skore 62/66

OA: prematuritas (34.tyden), predilekce hlavy a zaostavani v PMV, chiize od 15. mésice,
cvitena Vojtovou reflexni lokomoci, ale bez vétsiho efektu. Atypicky béh, v chizi
nestacil vrstevnikim, cCasté pady. Na Sleté prohlidce u nového pediatra zjisténo
Gowersovo znameni, po 2 letech diagnostikovana SMA typu III, od fijna 2021 lécba
Spinrazou (v 7 letech), na kterou reaguje dobie bez NU. Ujde denné& zhruba 5000 krok i
v mirném terénu s kratkymi pfestavkami, ve Skole bez vozicku, zvlada schody s oporou
o 1 HK (po posledni aplikaci Spinrazy 4/2024 zlepSeni v poctu schodt a rychlosti). Diive
jezdil na kole, nyni pfechod na stabilné¢;jsi tricykl, jezdi na kolobézce. Po fyzické zatézi a
na konci Skolniho dne si sté¢Zuje na inavu a bolest DKK, ptevazné v lytkach. Zvlada stoj
na 1DK bilat. bez opory o HK. Ze zem¢ se postavi s oporou o HKK, bez $plhu na
stehnech. Kontraktury Achillovy Slachy bilat.

Polykani v normé, piijem potravy bez obtizi, spi dobie.

RTG: mirné difuzni osteopordza, naznacena spina bifida L5,S1, nevyraznd coxa valga
bilat., konkavita medialni ¢asti hlavic femurt bilat.

MRI svali: dystroficky obraz pfedni i zadni skupiny stehennich svald, relativné uSetfen
m. adductor magnus bilat., dystrofické zmény v m. soleus bilat.

Od 12/2022 opakované infekty HDC a flu-like ptfiznaky (zimnice, myalgie lytek),
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subfebrilni. 10/2023 spalova angina — zalé¢eno ATB. Casté infekty pretrvavaji.
Endokrinologicky sledovan pro diive zjisténé laboratorni odchylky funkce §titné zlazy,
které se spontanné upravily.

Imunologicky opakované zjisténa neutropenie.

Rehabilituje denné, 1x tydn€ v centru Arpida, 1x tydné plavani, nékolikrat roc¢né
hippoterapie, doma protahovani a lokalni maséaze, cvi¢eni na labilnich plochach, ob 2-3

tydny individualni fyzioterapie.

VySetieni:
Svalova sila orientac¢né:
HKK — symetricky v normé 5/5
DKK - symetricky na obou koncetindch flexe kycle 4/5, extenze kycle 4+/5 1. sin. a 4/5
1. dx., symetricky flexe kolene 4+/5, extenze kolene 4/5, dorsalni a plantarni flexe 5/5
AROM a PROM: kontraktury Achillovy slachy 1. sin. 90°, 1. dx. 87°
Kineziologicky rozbor:
- Stoj zezadu: hypertonus zevnich rotatori ky€le, pedes planovalgii
- Stoj zpiedu: zevni rotace DKK (vice 1. dx.), syndrom piesypacich hodin,
hypotrofie stehennich svald
- Stoj zboku: mirna anteverze panve, mirna hyperlordéza Lp, trup drzen
v anteflexi, mirna protrakce Cp a ramen vice 1. dx.
- Predklon: hypertonus hamstringii, nedotkne se Spicek, zpét do stoje
s deviaci od stfedni roviny bez Splhu
- Stoj na 1 DK: lateroflexe k opa¢né strané, pii stoji na levé noze elevace
ramen a souhyb HKK
- Stoj na Spickach kratce a nestabilni (souhyb HKK), na patach nezvladne
- Dfrep: nezvladne, pouze mirné flexe v kolenou
- Chuze: bez pomtcek, uzka baze, omezena dorsiflexe kompenzovana veétsi
flexi v kolennim kloubu a ky¢li pfevdzné na l.sin., mirné kolébava
(laterolateralni souhyb trupu v chlizi) a Trendelenburgova chiize (instabilita
panve), ktera je vice vyjadiena po del$i vzdalenosti, asynchronni souhyb
HKK, HKK v hypertonu, kompenzuji obasnou nejistotu v chiizi
- Ze zemé do stoje obraz myopatického Splhu (Gowersovo znamenti)

- Poloha rytite stabilni, postavi se z rytife pouze s oporou o HK
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- Dechovy stereotyp: vsedé pii usilovném nadechu nedostatecné rozvijeni

hrudniku, dolni porce Zeber paradoxné vtazena, pouziti akcesornich

nadechovych svali (elevace ramen), elevace hrudniku, pfi brani¢nim testu

symetricky neaktivuje dorzolateralni ¢ast bfisni stény proti tlaku, chybi

lateralni rozsiteni dolnich Zeber, hypertonus branice (syndrom piesypacich

hodin)

VYSLEDKY SLEDOVANYCH PARAMETRU (VYSETRENI)

V tabulce 6 ptrikladame vysledky vSech vySetieni.

Vstupni vySetieni Kontrolni vySetieni (po Vystupni vySetireni
6 tydnech) (celkové po 3 mésicich)

Subjektivni a objektivni vySetieni

citi se dobte, komunikuje, | citi se dobfe, komunikuje, | citi se dobfe, komunikuje,

spolupracuje spolupracuje spolupracuje
Dechova amplituda (cm)

Klidova Maximalni | Klidova Maximalni | Klidova Maximalni
axialni 0,5 4 0,5 3 1 2,5
mezosternalni 0,5 3 0,5 3,5 0,5 1,5
xiphosternalni 0,5 2 1 3 0,5 3,5
abdominalni 0,5 2 0 2 0,5 2
Maximalni ustni okluzni tlaky (cmH0)
Plyax 67 152 150
PEpax 69 86 115
6MWT
6MWD (m) 475 475 475
1StMWD (m): 75 84 78
6thMWD (m): 88 78 78

Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu
Unava 0/10 5/10 4/10 7/10 3/10 7/10
Dusnost 0/10 0/10 0/10 0/10 0/10 3/10
SpO2 (%) 98 97 98 99 97 98
SF (tepii/min) 80 148 102 132 70 124
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Spirometrické vySetieni

Ve () 2,23 - 2,36
FEV; () 1,89 - 1,95
FVC () 2,23 - 2,35
FEV/FVC (%) 84,7 - 83,0
PIF (I/s) 2,35 - 3,31
PEF (I/s) 3,59 - 4,00

Tabulka 6. Vysledky vySetieni pacienta ¢.2

6MWT — Sestiminutovy chiizovy test; 6MWD — celkovd vzdalenost za 6 minut pii 6MWT;: 1stMWD
— wjitd vzdalenost pri 6MWT behem 1.minuty; 6thMWD — vzdalenost behem 6MWT béhem
6.minuty; Sp02 — saturace krve kyslikem,; SF — srdecni frekvence,; Ply.x — maximalni nadechovy
tlak; PE . — maximalni vydechovy tlak; PEF —vrcholovy vydechovy proud; PIF —vrcholovy nddechovy
proud; VC — vitalni kapacita; FEV; — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu; TLC — celkova kapacita
plic; FVC — funkcni vitalni kapacita

Vysledky PedsQL — 3.0 modulu pro neuromuskulirni onemocnéni

Ptehled vysledki je v pfiloze €. 17. Celkové hodnoty udavané pacientem se
v druhé¢ ptilce tréninkové doby zvysily, ovsem bylo tomu tak diky nartistu hodnot
v sekci komunikace a rodinnych problémt, naopak v sekci o somatickém postizeni bylo
skore nizsi. Dotazniky rodict se pohybuji kolem stejnych hodnot (14-24 bodu ze 100).
Pokles bodt je dan zlepSeni v somatickém fungovani (mensi tinava, lepsi pohyblivost
hrudniku, silngj$i ruce), naopak v pripad¢ vyssiho skore jde o zvySeni poc¢tu boda

v komunika¢nim fungovéani.

DodrzZeni cvi¢ebniho rezimu

Rodin¢ se nedatilo vést cvicebni denik disledné, na vystupnim vysSetfeni ovSem
uvedli, ze pacient cvicil 5-6 x tydné. Po 6 tydnech bylo nutné vice pacienta do cviceni
motivovat rodi¢i. V prvnich 6 tydnech udaval pacient cviebni zaté¢Z mezi 0-1 na
10stupniové skale, po pfenastaveni trenazert na kontrolnim vysetfeni, tedy od 7. tydne do
12. tydne, byla udavana zatéz od 3 do 5 stupnii na téze Skale.

Od 7. tydne mél pacient novy vydechovy trenaZzer EMST Lite (na Threshold PEP
Jiz neslo nastavit potfebné hodnoty pro trénink), pies ktery ale nelze nadechovat. Z toho
diivodu rodina upravila bez konzultace rezim z piivodni, pfedepsané 1 minuty dychani
proti trenazeru a 20s pauzy na 5 vydechi proti odporu s 15s pauzou po kazdém vydechu

a 1min pauzou po 1 takové sérii, celkové zopakovéano 5 sérii.
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POPIS VYSLEDKU PACIENTA C. 2

V tabulce 7 srovnavame hodnoty plicnich funkci pacienta €. 2 pted a po tréninku
a s referencnimi hodnotami Zapletala et al. (1977). Pacient jiz pied zahdjenim tréninku
mirné presahoval referen¢ni hodnoty pro zdravou détskou populaci pro FVC (103 %
predikované), FEV1 (102 % predikované). U hodnot FEV1/FVC a VC se drzel mirn€ pod
limitem (FEVI/FVC 95 % predikované, VC 99 % predikované). Pacient netrpi obstrukci
ani snizenou kapacitou plic. Dynamické parametry PIF a PEF odhaluji mirné oslabeni
(pfed tréninkem byl PIF 76% predikované hodnoty a PEF 81 % predikované hodnoty).
Po 12tydennim tréninku se pacient zlepsil ve vSech sledovanych hodnotéach spirometrie,

zanedbatelny pokles vidime pouze v poméru FEV1/FVC.

Referen¢ni hodnoty Pacient ¢.2
Zapletal et al. (1977) Pred terapii Po terapii | Rozdil hodnot po
a pred terapii
VC () 2,25 2,23 2,36 0,13
FVC () 2,16 2,23 2,35 0,12
FEV1(D) 1,86 1,89 1,95 0,06
FEV1/FVC (%) 88,9 84,7 83,0 -1,7
PIF (I/s) 3,08 2,35 3,31 0,96
PEF (I/s) 4,44 3,59 4,00 0,41

Tabulka 7. Srovnani referencnich hodnot spirometrie s hodnotami pacienta €. 2 a rozdil
hodnot plicnich funkci pied a po RMT tréninku

VC — vitalni kapacita;, FVC — funkcni vitalni kapacita; FEV; — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu,
PIF — maximalni nadechovy proud; PEF — vrcholovy vydechovy proud

U pacienta ¢. 2 pozorujeme vyrazny narust sily nadechovych svall jiz po 6
tydnech tréninku (Plmax vzrostlo o 126,9 %) a méné vyrazny nartst sily vydechovych
svalli (PEmax vzrostlo o 24,6 %). Po druhé fazi tréninku, tedy dalSich 6 tydnech, jiz
nepozorujeme narist sily nddechovych svalll (Plmax kleslo o 1,3 %), vydechové svaly se
dale posilily o 33,7 % od kontrolniho vySetfeni po 6 tydnech. Ve srovnani se zdravou
détskou populaci dle Pradi et al. (2024) byl pacient ¢.2 tésn¢ nad limitem pro Plmax jiz
pfed zahajenim terapie a pro PEmax po 6tydennim tréninku. Referencni hodnoty
Hulzebose et al. (2018) piekonal pro Plmax po 6 tydnech tréninku a pro PEmax aZ po 12
tydnech tréninku (Tabulka 8). Tréninkové hodnoty RMT ptikladdme v ptiloze €. 16.
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Referenc¢ni hodnoty Pacient ¢. 2

(Hulzebos et (Pradi et al. Vstupni Po 6 tydnech Vystupni

al. 2018) 2024) hodnoty hodnoty (po 3

meésicich)

Plmax 91+22 66,4 67 152 150
(cmH20)
PEmax 106 + 26 74,8 69 86 115
(cmH20)

Tabulka 8. Srovnani referen¢nich hodnot maximalnich tstnich okluznich tlaku s
hodnotami pacienta ¢. 2 na zacatku, v prubéhu a na konci terapie

Plyax — maximalni nadechovy tlak; PE .. — maximalni vydechovy tlak

Vysledky chiizového testu (Tabulka 6) jsou konzistentni v celkové ujité
vzdalenosti 6MWD. Porovnani vzdalenosti v prvni a posledni minuté napfic¢ testovanim
je variabilni, na vstupnim vySetfeni byla 6thMWD vétsi nez 1stMWD (o 17,3 %), na
kontrolnim vySetfeni naopak nizsi (o 7,1 %) a na vystupnim vysetieni se vzdalenosti
rovnaly. Na druhém vySetieni byla 1stMWD vétsi oproti prvnimu a vystupnimu méieni.

U pacienta €. 2 pozorujeme velky narist sily dychacich svali. Kondice pacienta
se zda byt tréninkem nezménéna, stejné tak kvalita Zivota a spanku. Statické 1 dynamické

parametry spirometrie se po 12 tydnech tréninku zlepsily.

2.8.3 Pacient ¢. 3

Pacient: Zzena, ro¢nik 10/2019
Diagnoza: G121, Jind zdédéna spinalni svalova atrofie: fenotyp SMA II, homozygotni

delece SMIN1 genu 7. i 8. exonu, 3 kopie SMN2 genu

Anamnéza:

FA: 1écba Spinrazou od 8/2020 (11. mésic vé€ku), Zolgesma podana 10/2020 (1 rok
veku), Vigantol, Aerius, Nasosex

AA: 0

SA: statni MS s asistentem, v pééi Kolpingovy rodiny Sme&no

Pomiucky: elektricky vozik, odlehc¢eny mechanicky s elektrickym pohonem,
vertikaliza¢ni stojna, kidwalk, motomed, Cough Assist pfi infektech

Urazy a operace: 9/2021 prolongace Achillovych $lach bilat., 9/2021 operace pro
subluxace obou ky¢li, 4/2022 fraktura v oblasti fixace s naslednou reoperaci 5/2022,
3/2023 extrakce fixace

Objektivni vySetfeni: 15 kg, 105 cm, kardiologicky stabilni, spolupracujici, intelekt

v normé, reflexy na HKK pozitivni, na DKK nevybavné, intermitentni tres HKK
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HFMSE — skore 39/66

OA: z fyziologické gravidity, porod v terminu zahlavim, poporodni adaptace v normé,
prospivala dobfe, béZznd nemocnost, v prvnim trimenonu Pavlikovy tfminky. Do 6. mésice
PMV v normé, po 6. mésici ztratila schopnost pietoCit se na btisko. V 10 mésicich dg.
SMA typu II, od 11. mésice 3 aplikace Spinrazy, nasledné od 13,5 mésicii podana
Zolgensma. Po podani kortikoidi problémy s pfijmem potravy nékolik mésicu, feSeno
nasogastrickou sondou, velka redukce vahy.

Od 3,5 let se zacala stavét u opory, obejde lehatko s oporou o ob& HKK.

11/2023 spalova angina, opakované bolesti usi, na ORL zjiSténa adenoidni vegetace
3.stupné.

Polykani v normé¢, piijem potravy bez obtizi, spi dobie, bez bolesti.

RTG: progresivni esovitd skolidza — dextrokonvexni skolioza Thp a sinistrokonvexni
skolioza Lp, obratlova téla bez komprese, zvyraznéni hrudni kyfézy i mirn€ bederni
lordozy

Rehabilituje denné Vojtovu reflexni lokomoci, 3x tydné navstévuje pro rhb stacionar
Alka, hippoterapie 3x rocné tyden + 1x tydné na 15 min, bazén denné doma.

Sama se posadi, doma leze po kolenou, sama ovladd mechanicky vozik, schopna se

postavit u opory v urovni pasu.

VySetreni:
Svalova sila orientac¢né:
HKK — symetricky na obou konc¢etinach povsechné 4/5
DKK —symetricky na obou koncetinach flexe kycle 4-/5, extenze kycle 4-/5, flexe
kolene 4/5, extenze kolene 4-/5, dorsalni a plantarni flexe 5/5
AROM a PROM: mirné omezeni aktivni i pasivni rotace Cp vpravo, flexe pazi mirné
omezena z divodu kyfotizace Thp
Kineziologicky rozbor:
- Vsedé: elevace ramene 1. dx., kyfotizace Thp, obraz ptesypacich hodin -
hypertonus branice, protrakce Cp, anteverze panve, hyperlordéza Lp
- Predklon vsedé: pro oslabenou trupovou stabilitu a oporu o DKK ptedkloni
pouze do urovné anteflexe Thp
- Elevace pazi: instabilita trupu — anteverze panve a elevace hrudniku,

lateroflexe trupu doleva, omezeni plné flexe pazi pro kyfotizaci Thp

68



Optimalizace parametr( silového dechového
tréninku u pacientl se spinalni muskularni atrofii

Diplomova prace

- Pozice na 4 a lezeni: Siroka baze HKK pfi opote o dlan¢, DKK v addukei pfi

lezeni, aktivné i pasivné nekorigovatelna kyfotizace Thp, asynchronni lezeni

vpted i vzad (vyZaduje 3bodovou oporu), pii lezeni nestabilni ThL ptechod,

- Zleze se posadi ptes bok Splhem HKK, zvladne sed na patach, na kolenou se

neudrzi, pozici rytife zaujme pouze s dopomoci a oporou o obé HKK, takto

se 1

vzepte do stoje

- dokaze obejit lehatko s oporou o obé HKK v tirovni panve

- Mirny akrélni tfes HKK pfti piedpazeni

- Dechovy stereotyp: vsedé v maximalnim nadechu elevuje hrudni kos, chybi

rozvijeni dolnich zeber, horni zZebra rozviji, pfi maximalnim vydechu

zvyraznéni kyfotizace Thp, vleZe pfi maximalnim nadechu elevace hrudniku,

lordotizace Lp, prominence bfisni stény

Vstupni vySetieni Kontrolni vySetieni (po Vystupni vySetieni
6 tydnech) (celkové po 3 mésicich)

Subjektivni a objektivni vySetieni

citi se dobte, komunikuje, | citi se dobfe, komunikuje, | citi se dobfe, komunikuje,

spolupracuje spolupracuje spolupracuje
Dechova amplituda (cm)

Klidova Maximalni | Klidova Maximalni | Klidova Maximalni
axialnt 0 3 0 2 0 1,5
mezosternalni 1 1,5 0 1 0 0,5
xiphosternalni 0,5 0,5 0 0,5 0 1,5
abdominalni 1 1 0,5 2.5 0 1
Maximalni ustni okluzni tlaky (cmH0)
Plyax 25 41 69
PEpax 57 57 59
A6MCT
6MCD (m) 1620 1690 1420
1stMCD (m): 400 280 240
6thMCD (m): 320 340 280

Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu
Unava 0/10 0/10 0/10 0/10 0/10 2/10
Dusnost 0/10 0/10 0/10 0/10 1/10 3/10
SpO2 (%) 97 98 98 98 93 99
SF (tepii/min) 100 119 104 97 86 97
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Spirometrické vySetieni

Ve () 0,83 - 0,88
FEV; () 0,80 - 0,82
FVC () 0,83 - 0,82
FEV/FVC (%) 96,5 - 99,4
PIF (I/s) 1,33 - 0,74
PEF (I/s) 2,17 - 1,94

Tabulka 9. Vysledky vySetieni pacienta ¢. 3

A6MCT — Asistovany Sestiminutovy rumpdlovy test; 6MCD — celkova vzddlenost za 6 minut pri
A6MCT; IstMCD — ujeta vzdalenost pri AGMCT béhem 1.minuty, 6thMCD — vzddlenost behem
A6MCT behem 6.minuty;, Sp02 — saturace krve kyslikem; SF — srdecni frekvence; Pl —
maximalni nadechovy tlak;, PEu.. — maximalni vydechovy tlak;, PEF — vrcholovy vydechovy proud;
PIF —vrcholovy nadechovy proud; VC — vitalni kapacita;, FEV | — usilovné vydechnuty objem za I sekundu,
TLC — celkova kapacita plic; FVC — funkcni vitalni kapacita

Vysledky PedsQL — 3.0 modulu pro neuromuskularni onemocnéni
V ptipad¢ pacienta €. 3 hodnotime vysledky PedsQL pouze rodice, jelikoz se u
déti ve vekové kategorii 2-4 let ditétem nevypliiuje. Hodnoty rodice jsou konstantni,

s nesignifikantnimi zménami (Pfiloha ¢. 17).

DodrZeni cvi¢ebniho rezimu

Dle vypliovanych denik pacient odcvicil 45 ze 60 moznych cviceni. Pred
koncem cvi¢ebniho obdobi byla rodina na 2 tydny na dovolené, kam si zapomn¢li ptibalit
dechové trenazery, proto po tuto dobu pacient necvicil. V prvnich 6 tydnech cvicili
v pozménéném rezimu 10 nadechii a 10 vydechii celkové, po korekci na kontrolnim
vySetieni rezim zdvojnasobili, tedy na 20 nadechti a 20 vydecht (standardni predepsany
rezim pro tuto praci byl pro pacienta piili§ Casové naro¢ny na udrzeni pozornosti).

Tréninkové hodnoty RMT piikladame v ptiloze €. 16.

POPIS VYSLEDKU PACIENTA C. 3

V tabulce 10 srovnavame hodnoty plicnich funkci pacienta ¢.3 pfed a po tréninku
a s referen¢nimi hodnotami Zapletala et al. (1977). Celkové zhodnoceni plicnich funkci
oproti zdravé populaci je normalni spirometricky obraz (VC a FVC 98 % referen¢ni
hodnoty, FEV1 94 % a FEV1/FVC 99 % referen¢ni hodnoty). U hodnoty PEF pacient €.
3 ptesahuje normu (107 %), kdezto u hodnoty PIF vidime pouze 49 % referencni hodnoty.
Tato dysbalance nadechu a vydechu koreluje s vySetfenim Plmax @ PEmax (viz Tabulka 11),

kde vstupni Plmax je na 37,7 % referen¢ni hodnoty (Pradi et al., 2024) a PEmax na 76,2 %
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referenc¢ni hodnoty (Pradi et al., 2024). Po 12 tydnech terapie doslo k mirnému nardstu
hodnot VC (0 6 %) a FEVi(0 2.4 %), ostatni hodnoty naopak klesly, a to mirné v ptipadé
FVC (0 1,2 %) a vyrazné v ptipadé PIF (o 44,4 %) a PEF (10,6 %).

Referené¢ni hodnoty Pacient ¢. 3
Zapletal et al. (1977) | Pred Po terapii | Rozdil hodnot po a pied
terapii terapii
VC () 0,85 0,83 0,88 0,05
FVC () 0,85 0,83 0,82 -0,01
FEV1(l) 0,85 0,80 0,82 0,02
FEV1/FVC (%) 97,4 96,5 99,4 2,9
PIF (I/s) 2,75 1,33 0,74 -0,59
PEF (I/s) 2,02 2,17 1,94 -0,23

Tabulka 10. Srovnani referen¢nich hodnot spirometrie s hodnotami pacienta €. 3 a
rozdil hodnot plicnich funkci pied a po RMT tréninku

VC — vitalni kapacita; FVC — funkéni vitaini kapacita; FEV — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu;
PIF — maximdlni nadechovy proud ; PEF — vrcholovy videchovy proud

Pacient ¢. 3 se béhem 12tydenniho tréninku zlepsil v sile nadechovych svali a to
po 6 tydnech o 64 % Plmax a po dalSich 6 tydnech o dalSich 68,3 % od kontrolniho
vySetfeni Plmax. Dostal se tak nad referen¢ni hodnotu pro zdravou populaci (o 3,9 %).
Hodnoty PEmax se po prvnich 6 tydnech RMT nezménily, po dalSich 6 tydnech narostly

pouze o 3,5 %.

Referenc¢ni hodnoty Pacient ¢. 3
(Hulzebos et (Pradi et al. Vstupni Po 6 tydnech Vystupni
al. 2018) 2024) hodnoty hodnoty (po 3
meésicich)
Plmax Pro dany vék | 66,4 25 41 69
(cmH20) nema
PEmax Pro dany vék | 74,8 57 57 59
(cmH20) nema

Tabulka 11. Srovnani referen¢nich hodnot maximalnich ustnich okluznich tlakua s
hodnotami pacienta ¢. 3 na zacatku, v pribéhu a na konci terapie

Ploc — maximalni nadechovy tlak; PE,... — maximalni vydechovy tlak

V porovnani s kontrolnim a vystupnim méfenim ujel pacient ¢. 3 ve vstupnim
AO6MCT delsi vzdalenost v prvni minuté oproti 6. minuté. Celkove ujeta vzdalenost byla
nejdelsi pti kontrolnim vySetfeni po 6 tydnech. Hodnoty z vystupniho vySetieni (tedy po
12 tydnech tréninku) jsou nejnizsi ze vSech testovani, subjektivné udavana tnava a pocit
dusnosti naopak vyssi. Toto testovani bylo ovSem v piipadé pacienta ¢. 3 ovlivnéno

vekem (4 roky) ve smyslu nedostate¢né vydrze pozornosti béhem 6minutového testu.
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U pacienta ¢. 3 tedy vidime nartst sily dechovych svali, a to jak po 6 tydnech, tak
1 po celkové dobé tréninku, tj. 12 tydnech. Vysledky A6MCT by naznacovaly snizeni
kondice, nicméné tento test byl pro pacientku ve vSech ptipadech pftili§ dlouhy na udrzeni
pozornosti, a proto ho vyhodnocujeme vtomto piipadé¢ jako nedivéryhodny.
Spirometrické vysledky ukazuji zanedbatelné zmény ve statickych parametrech a vysoky
pokles v hodnoté PIF, coz neni v korelaci s naopak vysokym nartistem hodnoty Plmax.
Vypoctem dechové amplitudy zjistujeme pokles rozvijeni hrudniku ve vSech trovnich,
nicméné toto vySetieni se zda byt v pripadé takto mladych pacientti a s dg. SMA zatiZeno
prilis velkou subjektivni chybou méfitele na terénu pfili§ malych, nedostatecné citlivych

hodnot klidového i maximalniho nadechu a vydechu.

2.8.4 Pacient¢. 4

Pacient: muz, ro¢nik 9/2015
Diagnéza: G121, Jina zdédéna spinalni svalova atrofie: fenotyp SMA I¢, homozygotni

delece SMIN1 genu, 2 kopie SMN2 genu

Anamnéza:

FA: 1écba Spinrazou ve FN Brno od 3/2018 (ve 2,5 roku véku), ventolin

AA: 0

SA: domaéci vyuka, hraje zavodn¢ Sachy

Pomiicky: mechanicky a elektricky vozik, stander, motomed, Cough Assist, BiPAP
Urazy a operace: 0

Objektivni vySetieni: 17 kg, 134 cm, kardiologicky stabilni, spolupracujici, intelekt

v norme

HFMSE skore — 38/66

OA: zfyziologické gravidity, porod v terminu akutn€ sekci zindikace matky, do
6.mésice PMV v normé¢, aktivné se nikdy neposadil, pfi pasivnim sedu kratce stabilni,
dosahl vertikalizace na kolena v 18.mé&sicich, nepotvrzené asthma bronchiale. Na noc pfi
infektech dychacich cest vyuziva BiPAP.

RTG nebyla indikovana.

Polykani v normé¢, pfijem potravy bez obtizi, spi dobte, bez bolesti.

Rehabilituje denn¢, hydrokinezioterapie, Bobathtiv koncept, protahovani, 3-4 x ro¢né

hippoterapie
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VySetieni:

Svalova sila orientaéné:

HKK - symetricky na obou koncetinach abdukce a addukce 4-/5, flexe paze 4-/5, flexe

lokte 4+/5, extenze paze 4-/5, extenze lokte 4+/5, stisk 4+/5;

DKK —symetricky na obou koncetinach flexe kycle 2+/5, extenze kycle 2/5, flexe

kolene 3-/5, extenze kolene 3-/5, dorsalni a plantarni flexe 3/5

AROM a PROM: aktivni ROM na HKK v normé¢, omezena extenze v Cp a rotace

l.dx., pasivné ROM na HKK a Cp v norm¢, na DKK pasivné symetricky kontraktury

flexort kycle, Achillovy Slachy a flexort kolene

Kineziologicky rozbor:

Vsedé: elevace ramen bilat., viditelna atrofie mezizebernich svall, svala
pletence ramenniho bilat., mirn¢ oplostény hrudnik (ndznak pes excavatum),
anteverze panve, elevace pravé crista iliaca,

Piedklon vsedé: sinistrokonvexni sklioza Lp, nezvladne se ptredklonit ani
vratit do sedu bez opory o HKK

Elevace pazi: pfi elevaci/abdukci intenéni ties, protrakce Cp a mandibuly,
nedostatecna stabilizace trupu ve frontdlni roving

Dechovy stereotyp: vsedé v nadechu kranialni posun hrudniku, prominence
biisni stény, chybi rozsifeni horni i dolni porce Zeber, viditelny propad
mezizebernich prostorti v nddechu, elevace ramen pfi usilovném nadechu
(Ptiloha ¢. 18), hypertonus mm. pectorales bilat., pfi brani¢nim testu a testu

nitrobtisniho tlaku nevytlaci prsty vySetiujiciho
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VYSLEDKY SLEDOVANYCH PARAMETRU (VYSETRENI)

V nasledujici tabulce 12 prikladame vysledky vSech vySetieni.

Vstupni vySetieni

Kontrolni vySetieni (po
6 tydnech)

Vystupni vySetieni

(celkové po 3 mésicich)

Subjektivni a objektivni vySetieni
citi se dobte, komunikuje, Komunikuje méné, citi se dobte, komunikuje,
spolupracuje spolupracuje, unaveny spolupracuje
Dechova amplituda (cm)
Klidova Maximalni | Klidova Maximalni | Klidova Maximalni
axialni 1 3 1,5 2,5 1 2,5
mezosternalni 0,5 3,5 0,5 3,5 0,5 1,5
xiphosternalni 0,5 1,5 0,5 2 1 1,5
abdominalni 0,5 1,5 1 -1 0,5 1
Maximalni ustni okluzni tlaky (cmH0)
Plyax 43 48 48
PEpax 35 43 41
A6MCT
6MCD (m) 1810 1800 1740
1stMCD (m): 300 300 280
6thMCD (m): 310 320 280
Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu Pred testem | Po testu
Unava 1/10 5/10 1/10 2/10 0/10 3/10
Dusnost 5/10 5/10 1/10 2/10 1/10 2/10
SpO2 (%) 95 95 90 92 88 96
SF (tepii/min) 100 110 109 189 74 95
Spirometrické vySetieni
VC () 1,33 - 1,19
FEV: () 1,13 - 0,74
FVC () 1,33 - 0,89
FEV/FVC (%) 84,8 - 83,2
PIF (I/s) 0,73 - 0,45
PEF (I/s) 1,93 - 0,96

Tabulka 12. Vysledky vySetfeni pacienta ¢.4

A6MCT — Asistovany Sestiminutovy rumpalovy test; 6MCD — celkova vzdalenost za 6 minut pri
A6MCT; 1stMCD — ujeta vzdalenost pri AGMCT behem 1.minuty, 6thMCD — vzdalenost behem
A6MCT behem 6.minuty;, Sp02 — saturace krve kyslikem; SF — srdecni frekvence; Pl —
maximalni nadechovy tlak, PEy. — maximalni vydechovy tlak, PEF — vrcholovy vydechovy proud;
PIF —vrcholovy nadechovy proud; VC — vitalni kapacita; FEV | — usilovne vydechnuty objem za 1 sekundu,
TLC — celkova kapacita plic; FVC — funkcni vitalni kapacita
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Vysledky PedsQL — 3.0 modulu pro neuromuskulirni onemocnéni
Pacient 1 rodi¢ udéavaji konzistentni vysledky a mezi sebou se jejich hodnoceni

1181 pouze o 1-2 body ze 100.

DodrZeni cvi¢ebniho reZimu

Dle zapist do cvicebnich deniki cvicil pacient €. 4 primérné 5x tydné€, v druhém
6tydennim obdobi je vidét mirné snizena adherence (obcas 3 tréninky za tyden) a jeden
tyden poleveni v tréninku béhem Sachového turnaje (pouze 1 trénink v tydnu). NejCastéji
referovana zatéz byla 2-3 z 10. Celkovy pocet cvicebnich jednotek béhem 3 mésicti byl

48 ze 60 moznych. Tréninkové hodnoty RMT ptikladame v ptiloze €. 16.

POPIS VYSLEDKU PACIENTA C. 4

V tabulce 13 srovnavame hodnoty plicnich funkci pacienta ¢.4 pfed a po tréninku
a oproti referenénim hodnotam Zapletala et al. (1977). Pacientova kapacita plic je tézce
redukovana (63 % predikované FVC, 61 % predikované VC), bez znamek obstrukce.
Hodnoty PIF (26 % predikované) a PEF (47 % predikované) jsou velmi nizké a jsou opét
v korelaci s nizkymi hodnotami Plmax @ PEmax. Po 12 tydnech tréninku dychacich svali
doslo ke snizeni vSech hodnot spirometrickych parametrli, coz neni tentokrat v korelaci

se zvySenymi hodnotami Plmax @ PEmax.

Referen¢ni hodnoty Pacient ¢.4
Zapletal et al. (1977) Pred terapii | Po terapii | Rozdil hodnot po a
pred terapii
vC () 2,17 1,33 1,19 -0,14
FVC () 2,10 1,33 0,89 -0,44
FEV1() 1,76 1,13 0,74 -0,59
FEV1/FVC (%) 87,7 84,8 83,2 -1,6
PIF (V/s) 2,78 0,73 0,45 -0,28
PEF (I/s) 4,07 1,93 0,96 -0,97

Tabulka 13. Srovnani referencnich hodnot spirometrie s hodnotami pacienta ¢. 4 a
rozdil hodnot plicnich funkei pfed a po RMT tréninku

VC — vitalni kapacita; FVC — funkcni vitalni kapacita;, FEV| — usilovne vydechnuty objem za 1 sekundu,
PIF — maximalni nadechovy proud ; PEF — vrcholovy vydechovy proud

Po prvnich 6 tydnech tréninku pozorujeme u pacienta ¢. 4 zvySeni maximalnich
ustnich okluznich tlakli 0 11,6 % Plmax @ 22,9 % PEmax. Po dalSich 6 tydnech tréninku se

hodnota Plmax ustédlila, hodnota PEmax klesla o 4,7 % oproti kontrolnimu vySetieni,
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nicméné se stale udrzela o 17,1 % vySe nez pred zahdjenim tréninku. Pacient se pred
tréninkem nachazel pod dolnim limitem referen¢nich hodnot a ani po tréninku jich
nedosdhl. Po prvnich 6 tydnech bylo pifi kontrolnim vySetfeni zjiSténo, Ze pacient
provadél RMT trénink bez nosniho klipu. V druhych 6 tydnech tedy trénink zkorigoval
(Tabulka 14).

Referenc¢ni hodnoty Pacient ¢. 4
(Hulzebos et (Pradi et al. Vstupni Po 6 tydnech Vystupni
al. 2018) 2024) hodnoty hodnoty (po 3
meésicich)
Plmax 89+13 76,1 43 48 48
(cmH20)
PEmax 117 £25 84,7 35 43 41
(cmH20)

Tabulka 14. Srovnani referen¢nich hodnot maximalnich tstnich okluznich tlaka s
hodnotami pacienta ¢.4 na zacatku, v prib¢hu a na konci terapie

Plyax — maximalni nadechovy tlak; PE .. — maximalni vydechovy tlak

Vysledky A6MCT jsou pied tréninkem a po 6 tydnech témét identické (Tabulka
12), pfi vystupnim vySetfeni po 3 mésicich pacient ujel 0 3 % méné v celkové vzdalenosti.
U pacienta ¢. 4 nepozorujeme pokles vzdalenosti mezi 1. a 6. minutou testu, naopak je
kromé posledniho vysetfeni vzdalenost v 6. minuté vyssi nez v 1. minuté testu. Saturace
kysliku po testu stoupla nebo se udrzela na stejné hodnot¢.

Celkové vysledky pacienta €. 4 tedy ukazuji zvySeni maximalnich okluznich tlakt
béhem prvnich 6 tydnt tréninku, poté udrzeni hodnoty pro Plmax @ mirny pokles hodnoty
PEmax. Nepozorujeme efekt RMT na vysledky funkéniho testu AGMCT a dle vysledki
vystupni spirometrie vidime vyrazné zhorSeni plicnich funkci. Dle dotazniku PedsQL
nemél trénink vliv na kvalitu Zivota a spanku, nicméné rodi¢e sdileli svij
dojem pozitivniho efektu tréninku na rychlejsi doléceni po respiracnich infekcich (ze

standardnich 14 dnti na 3 dny), jsou proto pro pokra¢ovani v tréninku i po ukonc¢eni studie.

2.8.5 Pacient¢. 5

Pacient: zena, ro¢nik 9/2012
Diagnéza: G121, Jina zdédéna spinalni svalova atrofie: fenotyp SMA I, 3 kopie SMN2

genu
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Anamnéza:

FA: 1écba Spinrazou od 02/2017 (ve 4,5 letech véku)

AA: 0

SA: ucastni se 1 pobytl v pfirodé¢

Pomiicky: BiPAP na noc, elektricky vozik, Orabite/Orastretch, Cough Assist

Urazy a operace: 2020 pad z voziku — oteviené fraktury DKK

Objektivni vySetieni: 41 kg, 142 cm, ulna 21 cm, kardiologicky stabilni,
spolupracujici, intelekt v normé, fascikulace jazyka, hypotonie HKK i DKK, zachovaly
pohyb prsti na HKK, areflexie,

OA: od 6 mésice zaostavala v psychomotorickém vyvoji (neotacela se ze zad na biisko),
3m pozice na biise pouze v kratkych intervalech (zhruba 20s) a mélo ¢asto. V 11 mésicich
diagnostikovdna SMA ve FN Motol. Zhruba 1x ro¢né€ hospitalizace z diivodu téZkych
pneumonii. Od roku 2016 postupna ztrata teci (slaby hlas, Spatna artikulace), problémy
s polykanim. Od inora 2017 (v 4,5 letech) zahajeni 1é¢by Spinrazou (Francie, poté Belgie,
od 12/2017 ve FN Motol), na kterou reaguje dobie (zlepSeni v CHOP INTEND).
V listopadu 2020 komplikace stavu a zhorSeni pohybovych funkcnich vysledkii na
zékladé irazu (oteviené fraktury DKK).

Hypotonie HKK i DKK, ovladéa prsty na HKK, mirné zvedne ptedlokti nad podlozku
(Iépe 1.dx.), doCasn¢ udrzi hlavu v naptimeni, nepieto¢i se sama vleze na boky, nesedi.
Kontraktury HKK i DKK.

Zvladne sama ovladat elektricky vozik, kresli, ovlada PC.

Od 8 let méné pneumonii.

Na noc vyuzivd BiPAP. Pouzivéa pomucku Orastretch a Orabite na kontraktury ¢elistniho
kloubu — pomaha ji, nema jiz kie€e v noci. Nyni i zlepSeni v sile hlasu (dokéaze si zavolat
0 pomoc).

RTG: progredujici esovita skolibza Th/L patete, vyrazné rotace obratlli zejména v Lp,
asymetrické postaveni lopat panevnich kosti, lopatek, kyfotizace Cp a Thp, vyraznéjsi
hyperlordéza Lp, os sacrum acutum, ndpadné€ vyrazna obratlova téla Lp (tzv. psi obratle),
subluxace obou kycelnich kloubii (vyraznéji vpravo), plossi acetabula symetricky
Rehabilituje denné, protahovani, Bobath koncept, senzomotorickd stimulace,
rehabilitacni pobyty, individudlni fyzioterapie

CHOP INTEND skore 22/52
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VySetieni:

Svalova sila orientacné:

HKK — mirné zvedne ptedlokti nad podlozku (1épe 1. dx.), symetricky flexe a extenze
paze 3-/5, stisk 3-/5

DKK - naznacena flexe palce 1. sin.

PROM: kontraktury na HKK: v zapésti 5° 1. sin, 10° 1. dx; lokte 20° 1. sin, 15° 1. dx.; na
DKK: kontraktura Achillovy Slachy 93° 1. sin, 90° 1. dx.; flexora kolen 10° 1. sin., 15° 1.
dx; flexory kycle; kontraktury Eelistniho kloubu

Kineziologicky rozbor:

- VleZe na zadech: bell-shaped hrudnik (Ptiloha ¢. 19), té¢zka trupova
hypotonie a hypotonie DKK, vyrazné anteverze panve, kranialni postaveni
hrudniku, nezvladne aktivni korekci rotace hlavy zleva do stiedni roviny,
zprava ano

- Dechovy stereotyp: vleZe pii nadechu prominence bfisni stény, chybi
rozvijeni horni porce zeber, dolni Zebra se rozviji pii vydechu pfi relaxaci

branice a plisobenim aktivace bfi$ni stény tlakem na obsah bfi$ni dutiny

(Piiloha &. 19)

VYSLEDKY SLEDOVANYCH PARAMETRU (VYSETRENI)
V tabulce 15 ptikladame vysledky vSech vysetieni.

Vstupni vySetieni Kontrolni vySetieni (po Vystupni vySetieni
6 tydnech) (celkové po 3 mésicich)
Subjektivni a objektivni vySeti-eni
citi se dobte, komunikuje, | citi se dobte, komunikuje, | citi se dobte, komunikuje,
spolupracuje spolupracuje spolupracuje
Dechova amplituda (cm)
Klidova Maximalni | Klidova Maximalni | Klidova Maximalni
axialni 0 0 0 0 0 0,5
mezosternalni 0 0,3 0 -0,5 0 0,5
xiphosternalni 0,5 -0,5 0,5 0,5 0 1
abdominalni 1 1,5 1 3 0,5 2
Maximalni astni okluzni tlaky (cmH20)
Plyax 31 37 44
1B 15 29 29
Funk¢ni test — nelze provést
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Spirometrické vySetieni

Ve () 0,50 - 1,22
FEV; () 0,46 - 1,08
FVC () 0,50 - 1,22
FEV/FVC (%) 93,3 - 88,2
PIF (I/s) 0,64 - 1,42
PEF (I/s) 0,95 - 2,49

Tabulka 15. Vysledky vySetieni pacienta ¢.5

Plyox — maximalni nadechovy tlak; PE,. — maximalni vydechovy tlak; PEF — vrcholovy vydechovy
proud; PIF —vrcholovy nadechovy proud,; VC — vitalni kapacita; FEV| — usilovné vydechnuty objem za 1
sekundu; TLC — celkovd kapacita plic, FVC — funkcni vitalni kapacita

Vysledky PedsQL — 3.0 modulu pro neuromuskulirni onemocnéni

Vysledky dotazniki (Pfiloha ¢. 17 ) ukazuji mirny rozdil vniméani dopadu
postizeni pacientky na kvalitu zZivota, kdy pacientka konzistentn¢ udava nizsi hodnoty nez
rodi¢. Kromé pocatecniho nizSiho skore v prvnich 2 dotaznicich jsou hodnoty jak u
pacientky, tak rodi¢e bez vyraznych vykyvi a trenda zlepSeni ¢i zhorSeni skoére. Primérna
hodnota hodnoceni pacientky je 53 ze 100, primérnad hodnota pti hodnoceni rodici je 61

ze 100.

DodrZeni cvi¢ebniho rezimu
Dle zapist do cvicebnich denikil cvicila primérné 4x tydné. Primérna vnimana
zatéz byla 3,5 z 10 (nejméné 1 a nejvice 6). Celkovy pocet cvicebnich jednotek za 3

meésice je 42 z 60 moznych. Tréninkové hodnoty RMT piikladame v ptiloze €. 16.

POPIS VYSLEDKU PACIENTA C. 5

V tabulce 16 srovnavame hodnoty plicnich funkci pacienta ¢.5 pted a po tréninku
a s referen¢nimi hodnotami Zapletala et al. (1977). Oproti referenénim hodnotam pro
zdravou détskou populaci vykazuje pacientka vyraznou restrikci pti VC pouze 21 %
predikované, FVC 22 % predikované, FEV1 24 % predikované hodnoty. Pacientka netrpi
obstrukci. V dynamickych parametrech PIF a PEF je také vyrazn¢ pod limitem (pied
tréninkem byl PIF 1 PEF 20 % predikované hodnoty). Po 3mési¢nim tréninku dychacich
svalil pozorujeme zlepSeni ve vSech funkcich. Pacientka se dostala na hodnoty VC 51 %
predikované, FVC 53 % predikované, FEV1 55 % predikované, PEF 53 % predikované,
PIF 44 % predikované a pouze u poméru FEVI/FVC doslo ke snizeni na 99 %

predikovaného vysledku. Lze tedy pozorovat vyrazné zlepSeni spirometrickych hodnot.
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Referenc¢ni hodnoty Pacient ¢.5
Zapletal et al. (1977) | Pred terapii | Po terapii Rozdil hodnot pied
a po terapii

VC () 2,38 0,50 1,22 0,72
FVC () 2,30 0,50 1,22 0,72
FEV1(l) 1,97 0,46 1,08 0,62
FEV/FVC (%) 89,0 93,3 88,2 -51
PIF (s) 3,26 0,64 1,42 0,78
PEF (I/s) 4,67 0,95 2,49 1,54

Tabulka 16. Srovnani referen¢nich hodnot spirometrie s hodnotami pacienta €. 5 a
rozdil hodnot plicnich funkci pied a po RMT tréninku

VC — vitalni kapacita; FVC — funkcni vitalni kapacita; FEV | — usilovné vydechnuty objem za 1 sekundu,
PIF — maximalni nddechovy proud ; PEF — vrcholovy vydechovy proud

U maximalnich tstnich okluznich tlaki pozorujeme zlepsSeni hodnot po prvnich 6
tydnech cviceni 0 19,4 % Plmax a vyrazné o 93,3 % PEmax. Po dalSich 6 tydnech doslo
stale k ristu Plmax (0 18,9 % oproti kontrolnimu vySetteni), ovSem PEmax pravdépodobné
dosahlo svého plateau. Z tabulky 17 je zifejmé, ze hodnoty maximalnich okluznich tlakt
pacientky byly pied tréninkem znatelné nizko oproti referenénim hodnot pro zdravou

détskou populaci. I po 3mésicnim tréninku nedosahla téchto referencnich hodnot.

Referenc¢ni hodnoty Pacient ¢. 5
(Hulzebos et (Pradi et al. Vstupni Po 6 tydnech Vystupni
al. 2018) 2024) hodnoty hodnoty (po 3
meésicich)
Plmax 96 + 25 81,4 31 37 44
(cmH20)
PEmax 116 +28 90,1 15 29 29
(cmH20)

Tabulka 17. Srovnani referen¢nich hodnot maximalnich ustnich okluznich tlaku s
hodnotami pacienta ¢.5 na za¢atku, v prib¢hu a na konci terapie

Ploc — maximalni nadechovy tlak; PE,... — maximalni vydechovy tlak

Funk¢ni testy (6MWT, A6MCT, 6minutovy test zvykani) nebylo mozné vykonat.
Pro AGMCT nem¢éla pacientka dostate¢nou silu HKK a 6éminutovy test zvykéani nebylo
schopna dokoncit pro bolest zubli a zZvykacich svalt.

Aspekei a méfenim dechové amplitudy nelze konstatovat, ze by doslo tréninkem
k ovlivnéni dechové mechaniky.

U pacientky ¢.5 vidime efekt RMT v pozitivnim ovlivnéni sily dechovych svalt a
ve zlepSeni plicnich funkci. Vnimani tréninku ze strany pacientky i rodice je velmi kladné

a planuji v tréninku pokracovat.
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2.9 Souhrn vysledki kazuistik

2.9.1 Vysledky vySetreni

Maximalni ustni okluzni tlaky

Hypotéza H1

U pacienta €. 1 a pacienta ¢. 2 doslo k mirnému poklesu hodnot Plmax mezi tydnem
7.-12. cvicebni doby. Oba tito pacienti maji diagné6zu SMA typu III. U pacienta SMA
typu Ic (pacient €. 4) bylo po 6.tydnech dosazeno plateau v hodnoté Plmax. U pacienta €.
3 (SMA typu II) a pacienta ¢.5 (SMA typu I) doslo ke zvySeni Plmax i po dalSich 6 tydnech
tréninku, tedy celkové udrzeli trend zvyseni sily nadechovych svali po celou dobu

tréninku, tj. 12 tydna (Graf 1).
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Graf 1. Zména hodnot Plmax v prubehu 3mési¢niho tréninku dychacich svalii u vSech
pacientd

Plyax (cmH>0) — maximalni ustni okluzni nadechovy tlak

Mirny pokles hodnoty PEmax pozorujeme u pacienta ¢. 1 (SMA typ Illa) a ¢. 4
(SMA typ Ic) v obdobi 7.-12. tydnu tréninku. Pacient ¢. 5 dosahl v hodnoté PEmax v tomto
obdobi svého plateau. Pacienti €. 2 a €. 3 vykazali zvySeni hodnot PEmax 1 po obdobi 7.-

12.tydni (Graf 2).
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Graf 2. Zména hodnot PEmax v pribéhu 3mési¢niho tréninku dychacich svalt u vSech
pacientd

PE iy (cmH>0) — maximalni ustni okluzni vydechovy tlak

U vSech pacientii doslo k zvySeni hodnot maximalnich okluznich tlakd Plnax
a PEpax po 3mési¢nim tréninku dychacich svali. Hypotéza H1 (Po 3mésicnim tréninku

dychacich svalit se u deti se SMA zvysi hodnoty Plmax a PEmax.) je tedy platna.

Hypotéza H2
U vSech pacienti doSlo kzvySeni hodnoty Plmax po 6 tydnech tréninku
nadechovych svali (Graf 3).
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Graf 3. Zména maximalniho ustniho okluzniho tlaku Plmax po 6 tydnech tréninku
nadechovych svalil

Plyax (cmH>0) — maximalni ustni okluzni nadechovy tlak
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U Ctyf z péti pacientlh doslo k zvySeni hodnoty PEmax po 6 tydnech tréninku
vydechovych svalti. U pacienta ¢. 3 byla hodnota PEmax po 6 tydnech stejnd, k jejimu
narlstu doslo az po 12. tydnech tréninku (Graf 4).
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Graf 4. Zména maximalniho ustniho okluzniho tlaku PEmax po 6 tydnech tréninku
vydechovych svalli

PE iy (cmH>0) — maximalni ustni okluzni vydechovy tlak

Plati tedy, Ze po 6tydennim tréninku dychacich svali doslo k nartstu hodnoty
Plnax, 0vSem ne hodnoty PEnax. Hypotéza H2 (Po 6 tydnech tréninku dychacich svalii
dojde ke zvyseni hodnoty Plnax a PEmax.) tedy neplati.

Plicni funkce

Hypotéza H3

Z. naseho vzorku 5 pacienti se v plicnich funkcich zlepsili 2 pacienti (pacient
¢.2 - SMA III a pacient ¢. 5 — SMA I), tfi pacienti se zhorsili, a to ve vSech parametrech
(pacient ¢. 4 — SMA Ic), ¢i v hodnotach PIF a PEF (pacient ¢. 3 — SMA II) anebo
v hodnotach FVC a PEF (pacient ¢. 1 — SMA Illa). Hypotéza H3 (TiFimésicnim tréninkem
dychacich svalit dojde ke zlepsent plicnich funkci.) tedy neplati.

Funk¢ni testy
Hypotéza H4
Ani u jednoho pacienta nedoSlo k lepSim vysledkiim funké¢nich testi po

3mésiénim tréninku dychacich svali. Pacient ¢. 5 nemohl byt otestovan kvuli

nevhodnosti zvolenych testl. Pacient €. 1 se zlepSil v 6MWT po 6 tydnech RMT o 30
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metrd (MDC je 21 metrd, MCID je 30 metrti), ale po celkovych 12 tydnech se vratil na
pocatecni hodnotu. Hypotéza H4 (Po 3mésicnim tréninku budou mit pacienti lepsi

vysledky ve funkcnich testech.) je tedy neplatna.

Kvalita Zivota a spanku

Ve vysledcich dotazniku PedsQL nelze pozorovat trend zlepSeni ani zhorSeni
kvality zivota a spanku jak u pacientd, tak u jejich zakonnych zéastupcti. Trimési¢ni
trénink dychacich svalii nema vliv na kvalitu Zivota a spanku. Hypotéza HS5

(Trimesicni trénink dychacich svalit bude mit viiv na kvalitu Zivota a spanku.) tedy neplati.

2.9.2 Hodnoceni zvolenych parametri RMT

Cetnost cvifeni a délka tréninku

Pfi naboru pacientli do studie jsme zjistili, Ze je nutné snizit ptivodni Cetnost
cvi¢eni 5 dni v tydnu a 2x denné€ na pouze 5 dni v tydnu tydné a 1x denné. Pacienti a
jejich zakonni zastupci nebyli svolni zaradit cviceni do denniho rezimu dvakrat.

Dle cvicebnich denikt, které si pacienti nebo jejich zdkonni zastupci vedli, lze
pozorovat snizenou adherenci k cviceni po prvnich 6. tydnech. Nékteti zakonni zastupci
uvedli, Ze bylo tfeba po této dobé vice pacienty do cviceni motivovat. Tii pacienti
dokonce vynechali cviceni i déle nez 5 dni (pacient ¢. 1 celkové 3x7 dni, pacient €. 3

celkoveé 14 dni vkuse). Primérny pocet cvi¢ebnich jednotek z celkovych 60 moznych za

cvwvr

Délka cvic¢ebni jednotky, poc¢et opakovani a pocet sérii

Ctyfi z péti pacienti zvladali cvi¢it dle predepsaného rezimu, tj. 1 minuta nadecht
a 20s pauza, zopakovano 10x, tj. v 10 sériich a 1 minuta vydechi a 20s pauza, zopakovano
10x, tj. v 10 sériich. Casova délka cvicebni jednotky byla tedy 15 minut pro nadechové
svaly a 15 minut pro vydechové svaly, celkové maximalné 30 minut. Pacient ¢. 3 cvicil
krat$i dobu (zhruba 3 minuty) v rezimu 10x nadech proti nadechové pomtcce, poté 10x
vydech proti vydechové pomtcce. Po korekcei po 6. tydnech takového cviceni byla doba
tréninku zndsobena dvakrat, tedy 20x nddechu proti nddechové pomicce, poté 20x
vydech proti vydechové pomticce. Pacient €. 2 piesSel po 6. tydnu na novou vydechovou
pomucku EMST-Lite, skrze kterou nelze nadechovat a pozménil cvicebni rezim, tedy i
délku jednotky, na 5 vydecha proti odporu s 15s pauzou po kazdém vydechu a Imin

pauzou po 1 takové sérii, celkove zopakovano 5 sérii, tedy celkova doba cviceni vydechu
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byla zhruba 7-8 minut.

Intenzita zatéze

Pii vstupnim a kontrolnim vySetfeni jsme nastavili intenzitu zatéZe na vychozich
30 % Plmax a 30 % PEmax, které jsme dale ptenastavili tak, aby byla subjektivné vnimana
z4téz na 5-6 bodech 10stupiiové Borgovy skaly vnimaného usili viz Metodika studie. Pti
prostudovani cvicebnich denikli, kam pacienti zaznamendvali subjektivné vnimanou
z4até€z cviceni v daném dni, jsme zjistili, Ze hned druhy az tieti den po vySetieni klesla
hodnota vnimané zatéze na méné nez 5-6 bodli (nejméné 0, nejvice 4, nejcastéji 2-3 body).
Béhem 6 tydnii tréninku hodnoty u pacienta ¢. 2 a pacienta ¢. 5 nadale klesaly, u zbylych
pacientli ztstavaly konstantni. V druhé poloviné tréninku (7.-12. tyden) byla primérné
udévand subjektivni zatéZ vyss$i nez v prvnich 6 tydnech tréninku (2,7 oproti 2 pro

nadechovy trénink, 2,7 oproti 1,7 pro vydechovy trénink).
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3 DISKUZE

I ptesto, Ze spinalni muskuléarni atrofie patfi mezi vzacnd onemocnéni, podivame-
li se na podet registrovanych piipadii v CR, ktery se aktualné pohybuje kolem 400,
rozhodné nelze fici, Ze je to zanedbatelné¢ Ccislo pacientd. Snoveé zavedenym
novorozeneckym screeningem je otazka, zda ptipadi dokonce neptfibude. Diive SMA
patfila k fatdlnim onemocnéni (pfevazné typy I-II), kdy se pacienti ziidka dozivali
puberty nebo dospélosti v ptipadné typu III. Nyni se ovSem, diky nové dostupné
farmakologické 1é¢bé€, vyrazn¢ méni doba doziti a kineziologicky obraz tohoto
onemocnéni. Rehabilitace je nedilnou soucasti péée o SMA pacienty, jak noveé narozené,
ktefi obdrzi novou 1écbu a vykazuji tak klinicky nizké postizeni, tak predevs§im u pacientt,
kteti dostavaji 1é€bu recentné a jsou tedy jiz ovlivnéni piedeslou degeneraci pohybového
aparatu. V literatuie je ¢asto zmifiovan problém nedostatku metod testovani vhodnych
pro pacienty se SMA, které by dokazaly spolehlivé a citlivé dokumentovat a odhalit riizné
aspekty tohoto onemocnéni, jejich dopad na kvalitu zivota a funkCni stav pacienti, a
predev$im jejich zhorseni. Casto se tak miize stat, Ze je progredujici stav podcenén a
cilena péce zanedbina nebo indikovéana pfili§ pozdé (Birnkrant 2002). Dle naSich
nabytych znalosti a zkuSenosti béhem zpracovavani této prace lze takové podcenéni
potvrdit pravé u péce o dechovy aparat, 1 ptesto, Ze pravé postizeni dechového aparatu
vede k respiraénimu selhdni, tedy hlavnimu divodu pted¢asného umrti téchto pacientd.
Péce o dechovy aparat je Casto spiSe pasivni vyuzitim Cough Assistu pro clearance
dechovych cest nebo ventilaéni podpory ve spanku a pfi nastupujicim respiraénim
selhani. Aktivni pfistup formou cileného cviceni kvality stereotypu, sily a vytrvalosti
dechového aparatu je v literatufe raritni. Pfi ndboru pacienti do této studie bylo pro nas
piekvapenim, ze rodiny nevidély potiebu o oslabené dychaci svaly pecovat, Casto
zminovaly, Ze jejich dité¢ problémy s dechem nemé nebo nemély zajem zakomponovat
novy typ cviceni do jejich denni rutiny (tedy opét nepovazovaly tento typ cviceni za
dostate¢né diilezity). To konstatuje ve své praci i Birnkrant (2020), ktery dava apel
oSetfujicim lékaiim a persondlu k peclivému screeningu dechového postizeni. Dle néj
jsou pacienti i jejich rodiny na deficit dechové funkce jiz zvykly, a proto jej nemusi pii
bézném vysetieni zminit. Je dilezité se cilen¢ doptavat na Spatny spanek, vysokou unavu
rano a bé¢hem celého dne, poruchy soustfedéni béhem dne a pokles vykonu ve Skole,

bolesti hlavy, snizenou kondici, slabost hlasu a zadychavani pti mluvé, neznatelny pohyb

24
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rehabilitace a jeho ptinos u pacientti se SMA, zhodnotit, zda je ptinosny pro vSechny typy
SMA nebo je rozdil efektu mezi mirou postiZeni, resp. zda naptiklad pacienti se SMA
typu III tento trénink opravdu potiebuji. Rehabilitace u SMA cCasto spociva v péci o
pohybovy aparat, kterou vykonava fyzioterapeut v ordinaci a rodi¢e doma, v hippoterapii,
v plavani, v lé¢ebnych pobytech v laznich nebo na spole¢nych rehabilitacnich pobytech
organizovanych neziskovymi organizacemi a spoleenstvim rodi¢t. VSechna tato 1écba
je zavisla na dalsi osob¢ nebo misté, kde 1ze vykonavat. Oproti tomu je trénink dychacich
svall mozné provadét v doméacim prostiedi, je financn€ nendro¢ny a nezavisly na dalsi
osob¢ (pokud pacient udrzi trenazer v ruce sam).

Zajimavy pohled na dulezitost dechového tréninku (IMT, bréni¢ni dychani) i
vramci dopadu na pohybovy apardt muze piinést probihajici studie v Istanbulské
Medipol Mega Hospital (ndzev Two different treatment modalities in patients with Spinal
muscular atrophy), ktera ma za cil ohodnotit vliv dechového tréninku na trupovou
stabilitu a vice versa vliv tréninku trupové stability na silu dychacich svali. Human et al.
(2019) ve sv¢ kazuistice hodnoti zlepSeni posturalni stability pacienta po 6 tydnech IMT.
Autofi si sami kladou otdzku, zda k takovému zlepSeni doslo diky posileni nddechovych
svalill, tedy 1 branice, kterd je posturadlné vyznamnym svalem, nebo spise z diivodu casté
korekce postury v ramci provadéni IMT.

Samotné posilovani u SMA je stale kontroverzni téma a neni stanoveno, na jakych
hranicich zatéze by se silovy trénink mél pohybovat. Dle Bartels et al. (2021) je tinava,
typickd pro SMA, pfimo zavisla na mife oslabeni. Nabizi se tedy pfedstava, Ze zvySenim
sily se zlepsi inava, tedy posilovani svalti povede k mensi tinavé a mohlo by oddalit
nastup respira¢niho selhani.

Jako vychozi bod pro nase testovani bylo zpracovani reSerSe dosavadni literatury.
Cilem reserse bylo najit vysledky testovani dopadu RMT (at’ uz IMT nebo EMT) na silu
dychacich svalti, na kvalitu Zivota, spanku a funkéniho stavu a kondici pacienta a vzit si
z toho vyplyvajici doporuceni ¢i guideliny, které bychom mohli nasledovat nebo z nich
konstruktivné vychazet pro sestaveni designu preexperimentdlni studie. Bohuzel
mnozstvi literatury na téma tréninku dychacich svall u pacienti se SMA je velmi malé a
u existujicich studii nelze data brat jako reliabilni. VétSina studii se zabyva RMT u
pacientli s velmi heterogennimi neuromuskularnimi onemocnénimi obecné, ¢asto vékove
nespecifické, bez rozliSeni vysledki jednotlivych typtit NMO a klinickych obrazii pacientii
mezi sebou. I ptesto, Ze jsou studie vedeny jako statisticka analyza dat, pocet probanda

ve vétsiné piipadi nedostacuje ke konkluzivnim vyrokiim, coz je i podtrzeno tim, ze
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n¢které studie neobsahuji kontrolni skupinu. Studie hodnoti efekt zvoleného tréninku
témet pokazdé jinymi testy, které jsou Casto nestandardizované a prevazné starsi studie
provadéji trénink na vlastnich trenazerech, které sestavily pouze pro ucel studie a jsou
tedy nereplikovatelné. Takovato absence unifikované metodiky vySetfeni, ale i tréninku,
vede k tomu, Ze je velmi obtizné konstruktivné srovnat parametry tréninku a velikost
jejich efektu. VEtsina studii se shoduje v pozitivnim efektu RMT na silu dychacich svalt,
métenou pomoci okluznich ustnich tlakll Plmax @ PEmax, dale se ovSem lisi v dopadu na
plicni funkce a vytrvalost dychacich svalii. V porovnani se SMA bylo provedeno relativné
hodné¢ studii na téma RMT u pacientti s DMD. N¢které maji ve vzorku pacientl pacienty
se SMA (Estrup et al. 1986; Gozal a Thiriet 1999; Human a Morrow 2021; Rodriguez et
al. 2014; Rodriguez Nufez et al. 2013; Wanke et al. 1994; Winkler et al. 2000). To je
odliivodnéno urcitou podobnosti téchto dvou onemocnéni, prevazné ve svalové slabosti a
unavitelnosti a faktu, ze se jedna nejvice o détskou populaci a progresivni onemocnéni.
Zavery z téchto studii tak zdanlive plati nejen pro DMD, ale i SMA. Nicméné SMA se od
DMD v mnoha smérech lis§i. Prvné se jedna o onemocnéni motoneuronu, kde neni
primarn¢ postiZen sval jako u Duchennovy muskularni dystrofie. U DMD je realné riziko
poskozeni svalil ptili§ velkou zatézi (rozpad svalovych vlaken), u SMA je pravdépodobné
zhorSena schopnost regenerace a adaptace svalu po nadmérné zatézi a tim muze dojit k
urychleni procesu svalové atrofie (Haque a Yokota 2024), zaroven vyssi a delsi tinava
pretizenych svalll vystavuje pacienty zvySenému riziku respiracni insuficience, méné
efektivnimu odkaslavani a no¢ni hypoventilaci. Pro nasi praci je velmi relevantni rozdil
postizeni dychacich svalii. U DMD jsou postizeny dychaci svaly v€etné branice, naopak
u SMA je brénice relativné usetiena (LoMauro et al. 2016; Wang et al. 2007) a proto je,
prevazné pro nadech, kineziologie dychani odliSna, tedy i klinicky obraz pacientt (napf.
typicky bell-shaped hrudnik u SMA). Je proto na misté¢ pochybnost, zda trénink
nadechovych svalli u pacientd se SMA ma mit opravdu stejné vysledky jako u pacienti
s DMD. Nabizi se predstava, ze zachovald funkce branice zajisti obecné vyssi vychozi
hodnoty Plmax u SMA nez u DMD pacientil, a naopak jeho niZ§i nartist v porovnani
s narastem PEmax, kde branice nehraje tak vyznamnou roli. Takové tvrzeni lze ovSem
zpochybnit hned z n€kolika hledisek. Prvné posileni samotné branice pravdépodobné
zvysi hodnotu Plmax. Pro odliSeni, zda se pii zvySeni Plmax jednd o nartst sily
interkostalnich nddechovych svalii nebo spise o posileni branice, by se nabizelo vySetieni
a porovnani Plmax vleze a vsed¢ (vsed¢ je podil branice na nddechu 70 : 30 oproti pozici

vleze 90 :10 (Druz a Sharp 1981)), ptfipadné elektromyografické vySetfeni branice
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stimulaci n. phrenicus pied a po terapii. Je otazkou, zda by zde poslouzilo i kineziologické
vySetieni exkurzi hrudniku aspekcei ¢i méfenim dechové amplitudy (s predpokladem, ze
pii posileni interkostalnich svalii dojde k lepsi expanzi hrudniho koSe, a tedy i k vyssi
dechové amplitud¢). Dalsi hledisko, které mize zpochybnit piedstavu o relativné vySSim
nartistu PEmax oproti nariistu Plmax u SMA oproti DMD je fakt, Ze branice pfispiva
k zvétSeni elastické energie plic béhem nadechu, kterd pomahéd vypuzeni vzduchu pfi
inicidlni fazi vydechu (Gransee et al. 2012). Tato rozdilnost kineziologie dychani u obou
diagnoz podtrhuje dileZitost provadét studie na skupin€ pacienti SMA bez jinych
diagnoz. Dal$im nedostatkem literatury je testovani efektu tréninku na pacientech
s mirnym postizenim, respektive nedostatecny pocet studii, které by testovaly miru efektu
tréninku dychacich svalii na tézce postizenych pacientech. Ve své studii Wanke et al.
(1994) provedli srovnani dopadu tréninku na pacientech s VC < 25 % predikované oproti
mén¢ postizenym pacientim a konstatovali, Zze jsou vysledky téchto pacienti
nesignifikantni. Z toho vychazelo dale n¢kolik dalsich studii, které proto takové pacienty
ani nezahrnuli. Casto se v inkluzivnich kritériich do¢teme, Ze pracovali s pacienty, ktefi
neméli deformitu hrudniku a patete, zatéZovou duSnost, ortopnoické dychani nebo
paradoxni dychani, hypersomnolenci nebo problémy se spankem (Koessler et al. 2001;
Winkler et al. 2000; Topin et al. 2002). Zahrnovali tak i pacienty se SMA typu III.
Uzaviraji tak své studie stim, ze trénink méa vyznam piedev§im v ranych fazich
onemocnéni nebo u mensiho postizeni dechové funkce. Proto je dobré nepodcenit i mirné
oslabeni dychacich svall a pacienty vSech typti SMA vcasné testovat. U naSich pacientli
typu III (pacient €. 1 a €. 2) a pacienta typu II (pacient €. 3) se potvrdilo, ze 1 pies absenci
dechovych obtizi a pii normalnich hodnotach statickych plicnich funkci vykazuji oslabeni
dychacich svalll (pod normy zdravé détské populace) a ma tedy smysl u nich trénink
provadét. Dle Humana et al. (2017) méa nejznatelnéjsi efekt trénink u nechodicich
pacientll. Vzhledem k malému vzorku pacientd nelze z nasi prace vyvodit zavér, zda ma
trénink vétsi nebo mensi efekt u riznych typtt SMA. Z tabulky 6 vidime srovnani miry
zlepSeni naSich pacientli v rdmci maximalnich ustnich okluznich tlakd, tedy sily
dychacich svali, viici jejich vstupni vitalni kapacité. Pacient €. 5, ktery ma nejvyssi miru
postizeni z naSich pacientd (vstupni VC 21 % predikované, SMA typu I) prokazal
zlepSeni v hodnotach Plmax (0 42 %) a PEmax (0 93,3 %) a plicnich funkcich. Pacient s dg.
SMA typu Ic oproti tomu zvy$il hodnoty Plmax pouze 0 11,6 % a PEmax 0 17,1 %. Zaroven
pacient €. 2 se SMA typu III, jehoZ funkéni stav je z naSich pacientl nejlepsi a jehoz VC
je na 99 % predikované, prokazal zlepseni v Plmax 0 123,9 % a PEmax 0 66,7 %. Nejmensi
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narust byl u ¢tyfletého pacienta €. 3 v PEmax. Je otdzkou, zda to neni zpiisobeno jiz tak

vysokou vstupni hodnotou PEmax (57 cmH20 z 77,4 cmH20 pro déti ve véku 4-11 let dle

Pradi et al. (2024)).

SMA Illa SMA 111 SMA 11 SMA Ic SMA 1
(pac.&.1) | (pac.&.2) | (pac.&.3) | (pac.&.4) | (pac.&.5)
Plnax 59,6 % 123,9% | 176 % 11,6 % 42 %
PEmax 10,2 % 66,7 % 3,5% 17,1 % 93,3 %
Vstupni VC (procento 102 % 99 % 98 % 61 % 21 %
z predikované hodnoty)

Tabulka 18. Procentudlni nartist maximalnich ustnich okluznich tlakt u nasich pacientti
po 12 tydnech RMT a jejich vstupni hodnota VC (procento z predikované hodnoty)

Plnax — maximalni ustni okluzni tlak v nadechu; PEmna — maximalni ustni okluzni tlak ve

vydechu; VC — vitalni kapacita

Pro nasi praci jsme se rozhodli sledovat efekt tréninku dychacich svali na jejich
silu pomoci maximalnich ustnich okluznich tlak, na hodnoty plicnich funkci
spirometrickym vysetfenim, na funk¢ni stav a kondici pacienta vyuzitim funkénich testl
(6MWT, A6MCT, 6MMT) a na kvalitu zivota a spanku pomoci dotazniku PedsQL.
Ocekavali jsme pozitivni dopad na vSechny tyto sledované parametry, nicméné pozitivni
zménu u vSech péti pacientl ukazaly pouze hodnoty maximalnich ustnich okluznich tlaka
(pramérné zlepSeni nasich péti pacientll v Plmax za 12 tydni tréninku bylo 82,6 % a PEmax
bylo 38,2 %). V tom se shodujeme s vysledky studii od Aslana et al. 2014; Gozala a
Thirieta 1999; Humana a Morrowa 2021; Martina et al. 1986; Rodrigueze et al. 2014;
Rodriguez Nuieze et al. 2013; Topina et al. 2002; Winklera et al. 2000; Koesslera et al.
2001; Wankeho et al. 1994), kterym se podafilo prokazat vliv tréninku dychacich svali
na jejich silu nebo silu a zaroven vytrvalost. Zhodnoceni plicnich funkci se rozhodla
sledovat vétSina autorti, nicméné stejné jako my neprokazuji signifikantni zmény
(DiMarco et al. 1985; Aslan et al. 2014; Gozal a Thiriet 1999; Human et al. 2019; Martin
et al. 1986; Rodriguez Nufiez et al. 2013; Topin et al. 2002; Winkler et al. 2000; Wanke
et al. 1994). Klinicky vyznamny je nalez Koesslera et al. (2001), ktefi ve své
longitudinalni 2leté studii zjistili mensi pokles VC u trénovanych jedinct. Estrup
pozoroval po 4tydennim silovém (6x10s na 100 % Plmax) a vytrvalostnim (7-15 minut na
70 % Plmax) IMT tréninku zvySeni VC a ERV, zatimco kontrolni skupina zvySila pouze

ERV. Zajimavym vysledkem v nasi praci je zdanlivd korelace hodnot PIF a PEF
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s hodnotami Plmax a PEmax, kterd je vidét na vysledcich vstupniho vysetieni, ovSem po
vystupnim vysetfeni, tedy po tréninku, v piipad¢ pacienta €. 3 a €. 4 neplati, naopak je
zde velka diskrepance. Pacient €. 2 tuto korelaci prokéazal. Dalsi zajimavé pozorovani je
v pfipadé pacienta €. 3 a €. 4, kdy se pacient ¢. 3 (SMA II) zlepsil v hodnotach Plmax a
PEmax signifikantné, jeho spirometrické hodnoty se celkovée zhorsily a v ptipad¢ pacienta
¢. 4 (SMA Ic) se Plmax @ PEmax zvySily relativné malo (respektive 11,6 % a 17,1 %) a
taktéz doslo k celkovému poklesu hodnot spirometrie. Je mozné, ze bychom pozorovali
vy$§i narast hodnot maximalnich ustnich okluznich tlaki i u pacienta €. 1 a €. 3, pokud
by plné dodrzeli cviebni rezim. U pacienta ¢. 1 byla mezi vstupnim a kontrolnim
vySetieni aplikovdna Spinraza, kterda muize byt odpovédnd za zlepSeni maximalnich
okluznich tlaki a vysledku 6MWT v tomto obdobi.

Nas predpoklad, ze bude mit RMT vliv na funk¢ni kapacitu pacienta, respektive
ovlivni kondici pacienta diky efektivnéjsi dechové praci béhem zatéze, se skrz vySetfeni
6MWT a A6MCT nepotvrdil. Vykon nasich pacientl byl relativné konstantni a doslo-li
k poklesu vzdalenosti ujit¢é nebo ujeté¢ za 6 minut, bylo to pravdépodobné dané spise
aktudlni Unavou pacienta. Ze vSech péti pacienti se ukazala unavitelnost béhem
funk¢niho testu pouze u pacienta €. 1 (primérny rozdil 1stMWD a 6th MWD byl 23 %).
Funk¢éni test 6BMWT se rozhodli do své studie zatradit Rodriguez Nunez et al. (2013),
nicmén¢ jejich pacienti cvi€ili RMT v kombinaci s kardiotréninkem (2x tydné¢ 20min
chiize na béZicim péase v 50 % tepové rezervy), je tedy otazkou, zda je za lepsi vysledky
6MWT v jejich ptipadé odpovédny trénink dychacich svalii nebo kondi¢ni kardiotrénink.
Mador et al. (1993) a Romer a Polkey (2008) popisuji, Ze u velmi zdatnych zdravych
probandi se prodlouzila doba vykonu pifi sniZzeni dechové prace pomoci dechové
podpory, ne ovSem u mén¢ zdatnych. Je tedy mozné, Ze tinava dychacich svali je limitem
zatéze az ve velkych intenzitdich u velmi zdatnych jedincii a netyka se tedy naSich
pacienti, ktefi z podstaty onemocnéni nejsou schopni dosdhnout tak vysoké zatéze.

V posledni fad¢€ nés zajimalo, zda miize mit RMT pozitivni dopad na kvalitu
zivota a spanku. Vyuzili jsme jediny validovany dotaznik pro détskou populaci
s neuromuskularnim onemocnénim PedsQL 3.0 — modul pro neuromuskularni
onemocnéni. Vysledky tohoto dotazniku neukdzaly ani pozitivni ani negativni dopad
tréninku na kvalitu zivota pacienta, jak ze strany pohledu pacienta, tak jejich opatrovnik.
Tento dotaznik vyuzili pro svou studii i Human a Morrow (2021), ktefi si kladli za cil
ohodnotit mimo dopadu na kvalitu Zivota 1 bezpec¢nost tréninku. Spise, nez vysledky

PedsQL jsou zajimavé vypovédi jejich pacientd, ze kterych vyplyva, ze hodnoti RMT
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velmi pozitivné (1épe se jim dychd, dusnost prichazi pozdéji béhem zatéze, citi se ve veétsi
kondici, zvladnou delsi fyzicky vykon, mohou se vice zapojit do kolektivnich her a sport
s vrstevniky). Stejné jako Humana a Morrowa (2021) nas zajimalo, zda diky RMT klesne
cetnost onemocnéni dychacich cest nebo se zlepsi jejich zvladani. Z dotaznikii nic
takového nevyplyva, nicméné u pacienta €. 4 rodice zminili rychlejsi rekonvalescenci po
respiraCnim onemocnéni, a to misto standardnich 14 dnii pouze 3 dny a pfisuzuji to prave
RMT. Dal§im zajimavym detailem je u pacienta ¢. 5 zlepSeni sily hlasu b&hem
tréninkového obdobi.

Pro trénink dychacich svalii jsme zvolili délku 3 mésice (12 tydntll) s Cetnosti
cvieni 5x tydné. Z ptivodniho naroku trénovat 2x denné jsme museli slevit na pouze
jednu cvicebni jednotku za den, a to z diivodu odmitnuti pacientl a jejich peCovatelt
provadét trénink castéji nez 1x denné (uvedené divody byly prevazné nabity denni
program pacienta s povinnou $kolni dochazkou a potfeba provadéni dalSich pohybovych
cvi¢eni béhem dne). Vznikly tak obavy, zda bude trénink vibec efektivni, jelikoz ve
studované literatuie o RMT obecné i 0o RMT u neuromuskularnich onemocnéni je téméet
vzdy vyuZivéan rezim 2 cvi€ebnich jednotek s rozestupem 6 hodin za den (kromé DiMarca
et al. (1985); Martina et al. (1986); Rodrigueze et al. (2014)). I piesto, Ze nemizeme
vyvozovat statisticky relevantni zaveéry ze vzorku 5 pacientli, vidime, Ze k nartstu sily
dychacich svalt dle vySetfeni maximalnich ustnich okluznich tlakti doslo a to vyrazné.
To reportuji i Rodriguez et al. (2014) a Martin et al. (1986). Nabizi se tedy tvrzeni, ze by
cvic¢eni 1x denné mohlo byt dostacujici pro zvysSeni sily dychacich svali.

Nastaveni intenzity odporu byl parametr tréninku, ktery v literatufe nejvice
varioval. Doporucovanych 30 % Plmax ¢i PEmax u zdravé populace se zda byt bezpecna
hranice i pro pacienty s neuromuskularnim onemocnénim (Wanke et al. 1994; Winkler et
al. 2000; Rodriguez Nufiez et al. 2013; Human a Morrow 2021; Topin et al. 2002).
McConnell (2013) pouzivali 15 % Plmax jako tréninkovou hodnotu kontrolni skupiny, u
které piredpokladali nulovy nebo minimalni efekt IMT. V ramci pravidla specificity by se
dala navrhnout intenzita vyssi, abychom tak zacilili na silovy trénink, nicméné v ptipadé
SMA je tfeba zvySovat zatéZ postupné a mit na paméti riziko zhorSeni unavitelnosti a
pretizeni postizenych svaltl (Koessler et al. 2001). I presto n¢ktefi autofi zvolili podstatné
vys$$i odpor v rozmezi 50-100 % Plmax nebo PEmax (Estrup et al. (1986); Rodriguez Nufiez
et al. 2013; Winkler et al. 2000; Koessler et al. 2001; Wanke et al. 1994) a nepozorovali
negativni u€inky takového tréninku. Dokonce se v jejich pfipadé zvysila nejen sila, ale

hlavn¢ vytrvalost dychacich svalti. Na téma unavitelnosti dychacich svali byla
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zpracovana studie kolektivem Kant-Smitse (2022), jejiz vysledky ukazuji vysokou
pravdépodobnost tinavy dychacich svalii u SMA pacientt pti 55 % Plmax béhem testovani
(to spocivalo v poctu vykonanych dechii proti riznym hladindm odporu, s maximem 60
dechitt). Unava dychacich svali u zdravych se dostavuje pfi stejném testu v intenzitd 60
% Plmax. Tento maly rozdil SMA pacienti oproti zdravé populaci je piekvapivy (proti
koncetinovym svallim se zdaji dychaci svaly méné nachylné na unavitelnost) a znamena,
ze lze pravdépodobné dychaci svaly téchto pacientl zatizit vy$§im odporem. Oproti tomu
pacienti s DMD méli vysokou pravdépodobnost tnavy dychacich svali o 20 % niZe nez
SMA pacienti (coz je piekvapivé, jelikoz dle Bartelse et al. (2020) a Montese et al. (2013)
trpi SMA vyssi unavitelnosti koncetin nez DMD). To je pravdépodobné¢ dané rozdilem
oslabeni branice, ktera je u SMA proti DMD relativné zachovala. Kolektiv Kant-Smithse
momentalné provadi studii, ktera mé za cil ohodnotit efekt RMT u SMA pacienti. Jako
vychozi intenzitu odporu zvolili ovS§em taktéZ 30 % Plmax @ PEmax. Po zhodnoceni
literatury jsme se rozhodli nastavit intenzitu odporu na 30 % Plmax @ PEmax, s naslednou
individualizovanou modifikaci hodnoty odporu dle vnimané intenzity zatéze pacientem
pomoci 10stupniové Borgovy Skaly vnimaného usili. Cilem bylo najit dostatecnou miru
odporu (body 5-6 z Borgovy Skaly), na které bude pacient cvi¢it, aby mohlo dojit
k adaptaci na zatéz a zaroven aby pacient nebyl pietizen. Ve vétsin¢ piipadl jsme odpor
na trenazerech zvysovali, abychom dosahli chténych 5-6 bodti vnimané zatéze. I tak byl
odpor pravdépodobné nizsi, nez byl jeho potencial — z cvic¢ebnich denikili bylo patrno, ze
v domacim prostfedi je vnimand intenzita niz$i nez béhem vySetfeni v ordinaci. Zde je
nutno podotknout, Zze u nékterych pacientti vyplitoval deniky rodi¢ dle svého dojmu
(pacient €. 1 a €. 3). Estrup et al. (1986) zminuji rozdilné zapojeni dychacich svali pfi
intenzity nastavené zatéze na trenazeru vici vysledku vysSetfeni. Pii tomto kroku jsme se
také potykali s problémem vnimani a schopnosti reflektovat subjektivni pocit intenzity
zatéze u détskych pacientti. Pacienti ukazovali body na Skale velmi nedtvéryhodné (napf.
pii nastaveni mnohem vyssiho odporu ukazovali stejné jako pii nastaveni nizS§iho odporu
nez 30 %). V takovém ptipad¢ jsme se drzeli vychozich 30 % Plmax @ PEmax a pozorovani
usili pacienta pti dechu proti trenazeru. Je mozné, ze zde hraje roli i relativné nové zjisténa
snizena aference z propriceptort (Shorrock et al. 2019). Neni tak zcela jasné, zda pacienti
opravdu cvicili s adekvatni z4tézi ¢i pro n€ byla pfili§ nizkd nebo pfili§ vysokd. Pro
budouci zkoumdni u détskych pacienti tedy doporucujeme fixni hodnotu odporu

z procent maximalnich ustnich okluznich tlakd, aby se daly vysledky 1épe interpretovat.
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Co se tyce poctu opakovani v sérii a poctu sérii, tedy také délky cvicebni jednotky, zvolili
jsme rezim 1 minuta dychani proti odporu a 20s pauza jako 1 sérii, celkové zopakovano
10 sérii pro nadech a 10 sérii pro vydech. Doba cviceni tak neptesdhla 30 minut. VétSina
pacientl takovou délku hodnotila kladné a jako maximalni moznou, kterou jsou ochotni
témet kazdy den cvicit. Zaroven je mozné, ze cvi€ili proti odporu, ktery vnimali jako
prilis jednoduchy, a proto pro n¢€ bylo mozné zacvicit 30minutové cviceni. U pacienta €.
2 doslo pfi zméné vydechové pomiicky a zaroven pirenastaveni nadechové pomucky
skokové na vyssi odpor k horsi toleranci 30minutového cviceni. Pro Ctyfletého pacienta
¢. 3 byl trénink pfili§ dlouhy na udrZeni pozornosti, matka ho tedy zkratila na 10 nadechii
proti nadechovému trenazeru a 10 vydechti proti vydechovému trenazeru (tedy zhruba na
1 minutu nadechtt a 1 minutu vydechi), po kontrolnim vySetifeni po 6 tydnech pocet

zdvojnasobili.

Limity naSi preexperimentalni studie jsou pievazné v podstat¢ studie jako
takové — nizky pocet probandii (celkové 5), absence kontrolni skupiny, vysoka
heterogenita SMA typi a jejich klinického manifestu nemoci (navic ovlivnéno aplikaci
1é¢by v rizném veku). Dva z péti pacientl nedodrzeli stanoveny rezim tréninku — pacient
¢. 1 cvicil v druhé poloviné 3mésicniho tréninku pouze polovinu ¢asu (tj. 3 tydny misto
6 tydnt), pacient €. 2 cvicil ve stejném obdobi 2 tietiny Casu (tj. 4 tydny z 6) a celkové
cvicil oproti odhadovanym 30 minutdm pouze zhruba 3 minuty v prvnich 6 tydnech a 7
minut v druhych 6 tydnech. Oba tito pacienti by v pfipadé statistického vyhodnocovani
byli vyfazeni ze studie. My ovSem prezentujeme kazuistiky s popisnym vyhodnocenim,
a proto jsme pacienty do vysledkl zahrnuli, jelikoz povazujeme za diilezité zminit jejich
obtize s dodrzenim reZimu a efekt na jejich vysledky.

Snazili jsme se vybrat vhodna a spolehliva vySetteni k sledovani efektu terapie. I
presto jsme narazili na omezeni, komplikace a ptekazky spravného provedeni vySetieni.
VySetieni maximalnich ustnich okluznich tlakli PImax a PEmax je zavislé na porozuméni
instrukci k maximalnimu naddechu nebo vydechu a na motivaci pacienta, coz predstavuje
ptevazné u piedskolnich déti problém a miize podcenit silu dychacich svali (Fauroux a
Khirani 2014). To se nam potvrdilo v ptfipadé naSeho 4letého pacienta, a to zejména pii
méfeni maximalniho nadechového tlaku Plmax. Stejny problém naro€nosti vySetieni Plmax
popisuji Tomalak et al. (2002). Khirani et al. (2013) zmifiuje velké intrapersonalni rozdily
hodnot béhem vySetieni Plmax oproti PEmax. U jednoho naSeho pacienta bylo nutné

asistovat pridrzenim retniho uzavéru, aby nedochazelo k tiniku vzduchu kolem naustku
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pti vydechovém manévru. Dle Estrupa miize dojit az ke 30% rozdilu v hodnotach PEmax,
pokud se rty manudln¢ drzi ¢i nikoliv. Néktefi pacienti méli obtizZ rty obejmout naustek
nebo ho zuby ptidrzet v puse, aby mohli manévr dobte provést. V takovych ptipadech se
nabizi vyuzit oblicejovou masku anebo vysetfeni SNIP. To je doporucovano hlavné u
mladsich pacientii jako kognitivné snaz§i manévr a u pacientli, ktefi maji oslabené
oblicejové svaly. Nékteti autoii ho doporucuji oproti vySetieni Plmax @ PEmax (Human
2017, Fauroux 2007 a 2014, Ferreira), nicmén¢ hrozi podcenéni sily respiracnich svalt
pii obstrukci nosni dutiny nebo pfi ptiliSném oslabeni respiracnich svalli (Fauroux et al.
2009; Veldhoen et al. 2022). Ve své studii Koulouris et al. (1988) srovnavali vliv typu
naustku na hodnotu Plmax a PEmax a potvrdili, Ze i ndustky z jiného materidlu dokazi
zpusobit rozdilné vysledky. K dal§imu podcenéni sily vydechovych svalti mize dojit pfi
vySetieni PEmax z dlvodu oslabeni nadechovych svali, které snizuji potencial
vydechovych svalli generovat maximalni silu pfi jejich nedostateném protazeni
v nddechu (Gozal 2000). Pfi vyhodnocovani vysledkl je tfeba brat zietel na to, ze
normativni data jsou sestavena pro zdravou détskou populaci a mohou byt tedy zavadéjici.
Rozhodli jsme se v nasi préaci prezentovat dva zdroje referencnich dat pro maximalni ustni
okluzni tlaky a to od Hulzebose et al. (2018) a Pradiho et al. (2024) - Ptiloha ¢. 4 a Pfiloha
¢. 5. Zajimavé je jejich srovnani. Hulzebositiv kolektiv stanovil vlastni originalni data pro
holandské déti ve véku 8-18 let, Pradiho kolektiv prezentuje vysledné data z metaanalyzy,
kterd srovnavala originalni referencni data z dosavadnich studii. Jejich hodnoty pro déti
ve véku 4-19 let jsou vyrazné niz8i nez ze studie Hulzebose a zdaji se byt realnéjsi, zvlast
pro déti s neuromuskularnim onemocnéni. Rizikem srovnavéani dat interpersonalné¢ i
intrapersonalné je rozdilnost zptisobu vySetfeni a to napt. vychozi pozice, ze které se tlak
méfi. Pro nadechovy tlak lze vyuZzit méfeni z rovné rezidudlniho objemu, tedy po
maximalnim mozném vydechu, kdy hraji roli pasivni elastické slozky hrudniho koSe (a
muze se tak precenit sila nddechovych svalil), nebo méteni z irovné funkéni rezidualni
kapacity, tedy z objemu na konci klidového vydechu, kde maximalni nadech provadi Cisté
aktivni svalova prace nadechovych svali (Fauroux a Aubertin 2007). My jsme vyuzili
testovani z irovné RV, nicméné je pravdépodobné, Ze ne vzdy déti opravdu vydechly
maximalné. Dle Sudreze et al. (2002) lze pouzit méfeni PEF a PCF k odhadu sily
dychacich svalii, pokud nelze provést vysetieni maximalnich tstnich okluznich tlaka. U
dvou z naSich péti pacientil ovSem i pies signifikantni zvySeni hodnot Plmax a PEmax doSlo
k poklesu hodnot PEF, proto by bylo vhodné Suarezovo tvrzeni ovéfit na vét§im vzorku

pacientd.
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Vysetieni funk¢éni kapacity pomoci chiizového testu 6MWT jsme zatadili na
zéklad¢ tvrzeni Montese et al. (2013), ze snizena respiracni kapacita miize ovlivnit vykon
bcéhem tohoto testu, a ptedpokladali jsme, ze pti zvySeni sily dychacich svalil, pfevazné
tedy nadechovych, dojde k efektivnéjsi dechové praci béhem zatéze a nebude tak proto
dechovy systém vykon tolik limitovat. Tento ptfedpoklad se nam ovSem nepotvrdil —
celkové vzdalenost za 6 minut se signifikantn¢ nezvysila béhem 3 mésicii tréninku (u
pacienta ¢.1 doSlo mezi vstupnim a kontrolnim vySetieni po 6 tydnech k nartistu 6MWD
0 30 metrti, coZ je vyssi neZ MDC a srovna se MCID, ale na vystupnim méteni se 6 MWD
vratila na vstupni hodnotu), ani se nezménil rozdil vzdalenosti ujité v 1. a 6. minut¢ testu.
Bartels et al. (2020) zpochybiiuji citlivost GoMWT k unavé u chodicich SMA a navrhuje
zatfazeni Endurance Shuttle Walk Testu. Dalo by se diskutovat, zda pacienti, kteii jsou
schopni 6MWT vykonat, maji postiZzeni dechového aparatu takové, které by mohlo vykon
limitovat, jelikoz se jedna o jedince se SMA typu III, ktefi oproti ostatnim typtim I a II
nemaji dechové funkce natolik postizeny (Montes et al. 2013). Proto jsme se rozhodli
testovat 1 nechodici pacienty se SMA typu I a II, a to rumpéalovym testem A6MCT, ktery
je pro tyto pacienty vhodny. Ani u tohoto vySetfeni se ovSem nepodafilo potvrdit
predpoklad, Ze se za 3 mésice dechového tréninku zlepsi jejich vykon. Nicméné i piesto,
ze tento test je u déti se SMA validovany, z nasi zkusenosti bylo tézké pro déti udrzet
pozornost a submaximalni vykon béhem 6 minut, v porovnani s chiizovym testem, kde
byla realnd, vizualni vzdalenost moznd vice motivujici. Tepova frekvence pted a po
A6MCT ve vétsing pripadl pfili§ nenarostla, 1ze tedy usuzovat, Ze pacienti nedosahli
submaximdlniho vykonu. DalSim pfekvapivym pozorovanim bylo, ze oproti
piedpokladanému snizeni ujeté vzdalenosti v 6. minuté vic¢i 1. minuté byl Casty opak
(tedy véEtsi ujetd vzdalenost v posledni minuté). Dle Tanga et al. (2023) mtze byt pficina
v malé snaze pacienta béhem zacatku testu v porovnanim s motivaci v zavére¢né minuté,
jelikoz tito pacienti nemusi byt na takovy typ delsi submaximalni aktivity zvykli a nemusi
proto podavat dostate¢ny vykon jiz od zacatku testu. Pro pacienty, ktefi nejsou schopni
vykonat AGMCT, se nabizi 6minutovy test Zvykani, ktery jsme zatfadili do vySetfeni
pacienta ¢. 5. BohuZel pacient test nedokoncil pro bolest zubi, tohoto pacienta jsme tedy
nemohli v ramci funkéni kapacity testovat. Limitem tohoto testu je horsi objektivizace
(po€et zvykacich cykli je vyhodnocen aspekéné vySetfovatelem na zakladé
videonahravky) a zpochybnéni, zda je vhodny pro pacienty mladsi 8 let, jelikoZ dle Gisel
(1988) dozrava zvykaci funkce az kolem 8. roku.

Dopad tréninku na kvalitu Zivota a spanku se nam nepodatilo prokazat. Je otazkou,
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zda zvoleny dotaznik PedsQL — 3.0 modul pro neuromuskularni onemocnéni je
dostate¢né citlivym nastrojem pro hodnoceni efektu tréninku dychacich svala. Naptiklad
v piipad¢ tézce postizenych pacientt, ktefi vyzaduji pti véts§iné ADL pomoc druhé osoby,
je témét polovina otazek vsekci somatického fungovani cilenych na zménu
v sobéstacnosti ADL nerelevantnich, protoze pro jejich zlepSeni by byla tfeba zména
spiSe v hybnosti a sile koncetin nez dychacich svali. Sekce komunikace a socialniho
fungovani je taktéz velmi obecné pojata a nelze diky ni odhalit zménu na zéklad¢ cviceni
zaméteného na dychaci svaly v ramci tydnt az mésica.

ProtoZe nas zajimalo, do jaké miry mize RMT ovlivnit kineziologii dychani u
SMA pacientt, zafadili jsme do vySetfeni méfeni dechové amplitudy. Mimo standardni
méieni maximalni amplitudy jsme vySetfovali i klidovou amplitudu jako potvrzeni teze,
7e je u téchto pacientil omezené rozvijeni hrudniho koSe. Toto se ndm potvrdilo. Rozdil
klidového nadechu a vydechu se pohyboval v hodnotach 0 cm, 0,5 cm a 1 cm. Kdyz
k tomuto jesté pridime otaznik, zda je viibec mozné hodnotit klidovy nadech a vydech,
(pokyn ,,dychej normalné, jak jsi zvykly* nebo ,,dychej klidné* pravdépodobné nezaruci,
ze nedojde k mirné zvySenému usili dechu), jsou to hodnoty velmi nizké a ukazuji na
velmi slabé rozvijeni hrudniku. Maximalni amplitudy dosahovaly hodnot od 0 do
maximaln¢ 4 cm. Hodnoty maximalni amplitudy pod 2,5 cm jsou hodnoceny jako
patologické, nicméné ve zdrojich neni uvedeno, zda to plati 1 u déti pfedskolniho a raného
Skolniho vé&ku, kde bychom vzhledem k velikosti hrudniku ocekévali hodnoty mensi.
Nutno poznamenat, ze prave kvili nizkym exkurzim hrudniku béhem maximalniho i
klidového dychani, je vySetfeni dechové amplitudy v tomto piipad¢ zatizenou velkou
nepiesnosti (necitlivosti méfeni) — na terénu nizkych hodnot se vice projevi chyba méfeni.

Castou vytkou diivéryhodnosti efektu terapie byva zmifiovany tzv. learning effect,
na zakladé né¢hoz mlze byt zpochybnéna mira zlepSeni v daném vySetieni diky terapii
vici pouhému zdokonaleni se v testu (napi. lepsi koordinace, efektivnéj$i pohybovy
vzorec). U funkénich testli lze learning effect vyloucit — doba mezi jednotlivym
testovanim 6 tydni je pfili§ velka (Dunaway Young et al. (2016) vyloucili learning effect
u 6MWT po 1 mésici testovani). U vySetfeni Plmax @ PEmax vétSina autorti podil learning
effectu zamitd a predklada rizné argumenty. Topin et al. (2002) popisuji signifikantni
zlepseni v intervencni skupiné oproti kontrolni skupiné, DiMarco et al. (1985)
argumentuji postupnym zlepSovanim sledovanych hodnot béhem 6 az 12 tydnt terapie,
Human a Morrow (2021) taktéZz tvrdi, Zze podil learning effectu po 2 tydnech terapie mizi

a dalsi zlepseni je diky tréninku. Naopak autofi Sheel (2002), Estrup et al. (1986), Winkler
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et al. (2000), Tomalak et al. (2002) mu ptisuzuji velky podil na zlepSeni hodnot. Pokud
nas ovSem zajima klinicky dopad na pacientliv funkcni stav, je dilezité, ze dochazi
k celkovému zlepSeni, at’ uz je to zlepSenou koordinaci nebo zvysSenou silou dychacich
svali.

Vyhodnoceni, zda se jedna o signifikantni a klinicky vyznamné zmény, je zavislé
na srovnani s referen¢nimi daty. Ty pro détskou populaci se spindlni muskularni atrofii
chybi pro vSechny zvolené testy kromé¢ 6MWT. Neni proto mozné validné¢ vyhodnocovat
vysledky pied a po terapii — zda se jedné o klinicky vyznamnou zménu ¢i chybu méfeni
nebo zanedbatelny vysledek.

Z téchto divodu je tieba nase vysledky interpretovat s obezietnosti a nelze je
povazovat za reliabilni pro vyzkum. Poslouzi vSak alespoini jako mapovani potieb
vyzkumu, pozadavkl pacientl a jejich rodicl a k selekci parametri tréninku a vySetfeni

pro dalsi studii s vy$$im poctem probandll a kontrolni skupinou.

Vychodiska pro dalsi vyzkum

Po zhodnoceni limith a prekazek naSeho badani bychom doporucili pro dalsi
vyzkum ¢ast¢jsi testovani maximalnich okluznich tlakti a pfenastaveni trenazerd. Aslan
et al. (2014) kontroloval hodnoty Plmax a PEmax kazdy tyden, Human a Morrow (2021)
kazdé 2 tydny, my jsme se rozhodli hodnotit efekt po 6 tydnech i proto, abychom
minimalizovali pfekazky pacientli Gcastnit se studie, coz by Cast&jsi navstéva FN Motol
predstavovala. Dle zaznamu v cvicebnim deniku pacientl vidime, ze vnimani narocnosti
tréninku klesalo jiz nékolik dni po zvySeni odporu na trenaZzerech a pravdépodobné tak
vznikla ptilezitost k zvySeni tréninkové zatéze. Je otdzkou, zda by Castéjsi zvySeni vedlo
k vys§imu nebo rychlejSimu naristu sily dychacich svali, na druhou stranu, zda by tak
nehrozilo pfili§ ambicidoznim piistupem pretrénovani. U tfech naSich pacientt byl nartst
Plmax vyS$$i v prvnich 6 tydnech oproti druhym 6 tydnlim tréninku, u Ctyfech pacient
tomu tak bylo v piipadé PEmax. Nabizi se pfedpoklad, Ze delSim tréninkem nutné neziska
pacient vyssi hodnoty (dosahne plateau). Koessler et al. (2001) ovSem popisuji dosazeni
plateau hodnot az po 10 mésicich tréninku. Argumentem pro snizeni celkové doby
tréninku je pozorovani snizené adherence pacientti k cviceni po 7. tydnu. Pro rodice bylo
béhem vice dni za sebou, a i n€kolik tydnil z celé tréninkové doby. Je mozné, ze jsou tyto
vysledky ovlivnény nacasovanim studie — u vétSiny pacientd vychéazela druhd faze

tréninku (druhych 6 tydnli) na prelom konce skolniho roku a prazdnin, kdy pacienti odjeli
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na dovolenou a v jiném prostfedi, bez standardni denni rutiny, necvicili vibec. Rodice
vidi smysl v tréninku, a proto jsme doporucovali udrzet trénink v rezimu nizsi frekvence
(2-3 x tydn€) se zachovalou intenzitou, jak doporucuje McConnell (2013). Stézejni je za
nas zvySeni sily pfed obdobim Castych respiracnich infekei, kdy by bylo vyhodné trénink
opét zaradit v plné formé, tedy alesponn 1x denné, 5 dni v tydnu. Pro zvyseni adherence
k tréninku u détskych pacienti by bylo dobré trénink zatraktivnit formou gamifikace.
Koessler et al. (2001) a Wanke et al. (1994) ve své studii vyuzili trenazery, které davaly
okamzitou zpétnou vazbu pacientovi, zda dosahl tréninkové hodnoty. Predpokladaji, ze
takovyto, vice interaktivni, pfistup zvysil motivaci jejich pacienti do tréninku. Gozal a
Thiriet (1999) uz pted 25 lety popisovali slibny efekt pocitaCovych her spojenych
s tréninkem dychacich svalli, nicméné Vilozni et al. (1994) tvrdi, ze 1 pies vyuziti
takovychto technik zaznamenali niZ§i pocet absolvovanych cvicebnich jednotek. Je
mozné, ze vedeni offline cvi¢ebniho deniku nebo takového online cvi¢ebniho deniku,
ktery by umoznil ukéazat ptehledové pocet celkové vykonanych jednotek nebo primérny
pocet cviceni béhem tydne, by mohlo pacientim davat Iépe zpétnou vazbu na jejich
dodrzovani cvicebniho rezimu a v pfipadé maélo odcvicenych jednotek oproti
pozadovanym je Iépe motivovat rezim dodrzZovat.

Pied zahajenim RMT by bylo vhodné zatadit nacvik spravného dechového
stereotypu, oSetfeni hrudniku, ramennich pletencli, branice, kréni patefe a trupové
stability, tak aby byl pacient schopny trénink dychacich svalti provadét co nejkvalitnéji,
bez zbytecného zapojovani pomocnych naddechovych svalll na tkor zapojeni branice a
interkostalnich svalt.

Bylo by ptinosné vysSetfovat dopad na vytrvalost dychacich svali, jako to provedli
ve svych studiich (Estrup et al. 1986; DiMarco et al. 1985; Martin et al. 1986; Rodriguez
et al. 2014; Rodriguez Nufiez et al. 2013; Topin et al. 2002; Winkler et al. 2000; Koessler
et al. 2001; Wanke et al. 1994) . Béhem respiracni tisn€¢ nebo pfi zatézi je dulezitd nejen
sila dychacich svall, ale také pravé jejich vytrvalost. Proto by bylo vhodné zatadit
vytrvalostni trénink dychacich svall a nabizi se otdzka, jaké by mély byt jeho parametry,
zda se u oslabenych pacientli se SMA vyrazné lisi od hodnot silového tréninku, tedy zda
silovym tréninkem nelze dosdhnout i vyssi vytrvalosti dychacich svalii. Topin et al.
(2002) konstatuji, ze pii 10minutovém tréninku na hodnotach 30 % Plmax doslo ke zvySeni
vytrvalosti nddechovych svall. Je tedy mozné, ze 1ze tyto hodnoty vyuZit jak ke zvySovani
sily, tak vytrvalosti, nicméné je tfeba, aby bylo na toto t¢éma provedeno vice studii.

Pti tivaze, jakym zplisobem vyjit vstiic pretizenosti pacientll v ramci jejich denni

99



Diplomova prace Optimalizace parametr( silového dechového
tréninku u pacientl se spinalni muskularni atrofii

rutiny ruznych cviceni a zefektivnit tak RMT, aby netrval pfili§ dlouho, je zajimavy
podnét k pfemysleni, zda by nestacil ke zlepSeni funkce respiratni pumpy pouze trénink
nadechovych svall. Ten je také Castéji v literatufe pfedmétem zkoumani oproti tréninku
vydechovych svald. Pro spravnou expektoraci je potfebny dostate¢ny nadech, pro
prevenci omezeni hybnosti hrudniho kose také, a aby mohly vydechové svaly vyuzit svij
potencial, je tieba jejich protazeni v nddechu. Mohlo by tak posilenim nadechovych svalt
dojit k efektivnéjSimu zapojeni vydechovych svall, ne ovSem k jejich posileni. Pohledem
z druhé strany miiZzeme polemizovat, zda by naopak trénink vydechovych svali nebyl
dostatecny ke zlepSeni dechové prace. Pti usilovném vydechu je tfeba zapojit bfisni svaly.
Jejich posilenim by mohla byt nasledné ovlivnéna funkce branice, kterd pii nadechu
stlacuje obsah bfi$ni dutiny a nema-li protihrace, kteti udrzi bfi$ni sténu v adekvatnim
napéti, dojde k vyklenuti bfisni stény, branice se nemiize opfit a rozsifit tak dolni zebra,
ktera se proto paradoxné v naddechu vtahuji smérem dovnitt. Déle je diky maximalnimu
vydechu potencial pro nadechové svaly aktivovat se z vyhodnéjsi pozice a k nadechu také
v tu chvili pfispiva elastickd energie ulozend v hrudnim komplexu. Bylo by tedy zajimavé
pozorovat dvé skupiny pacientll, jedny s IMT a jedny s EMT a u obou téchto skupin
vySetfovat oba maximalni okluzni tlaky.

K zodpovézeni otdzky mechanismu uc¢inku RMT u pacienti se SMA by mohlo
pomoci vySetieni povrchové elektromyografie (Kant-Smits et al. 2022) a ultrasonografie
svalu. Studie na toto téma chybi. Predpoklada se obecny efekt zvySeni oxidativniho
metabolismu svalu, zvySeni poctu kapilar a hustoty mitochondrii u zachovalych
svalovych vldken (DiMarco et al. 1985). Které svaly ovsem RMT trénink ovliviiuje u
pacientli s muskularni atrofii? Jde o posileni zachovalych interkostalnich svali nebo je za
zvyseni Plmax odpovédna silnéjsi branice a za zvySeni PEmax silnéj$i bfi$ni svaly? Dochdzi
k posileni svalu nebo k efektivnéjsi koordinaci a ndboru motorickych jednotek?

Ke zkoumadni, jaké je optimalni nastaveni odporu na trenazerech, by bylo tfeba
sestavit studii, kterd by obsahovala né€kolik skupin — skupinu kontrolni, ktera by cvicila
na zanedbatelné hodnoté, napt. 5 % maximalnich okluznich tlakl, skupinu cvi¢ici na
hodnoté€ 30 % maximalnich okluznich tlakl (jelikoz v literatufe je tato hodnota ukazana
jako efektivni) a skupinu s hodnotou odporu nastavenou na 45 % maximalnich okluznich
tlakl (protoze pii 55 % vyrazn€ stoupa riziko Unavy dychacich svalil). Porovnani miry
efektu na silu (a pfipadné vytrvalost) dychacich svalli by pomohlo sestavit guideliny pro
RMT u pacientti se SMA.

Po ukonceni tréninku dochazi ke ztraté nabitych hodnot Plmax @ PEmax. Dle Martina
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et al. (1986) detrénink nastupuje jiz po 4 tydnech, dle Gozala a Thirieta (1999) po 3
mésicich a dle Wankeho et al. (1994) po 6 mé&sicich. Bylo by piinosné zaradit do dalsi
studie follow up vySetieni po 6 tydnech, po 3 mésicich a piipadné po 6 mésicich, pokud

by se na piedeslych follow up vySetfenich ukézalo, ze efekt stale pretrvava.

Klinicky pfinosna zména po RMT pro pacienty s neuromuskularnim onemocnéni
by mohla byt ve zlepSeni vnimani zatéze a dechového usili, které popisuje Gozal a Thiriet
(1999). Tzv. respiratory load perception (RLP) je u pacientli s neuromuskuldrnim
onemocnénim zvySeny, a proto pii ne pfili§ vysokém zvySeni dechové prace reaguji
pocitem zvySeného naroku na ventilaci a dusnosti (tzv. air hunger) a mohou tak diive
dospét k zavedeni ventilani podpory. Proto se nabizi zvySeni prahu této reakce silovym
tréninkem, ktery zvySuje toleranci zatéZe. Gozal a Thiriet (1999) ve svém experimentu
testovali, jakym zplGsobem se zméni hodnoceni Gsili po RMT. Pacienti byli vyzvani
k ohodnoceni vnimaného usili na Skale 0-10 pti dychani proti nastavenému odporu, jehoz
hodnotu neznali. Po 6mési¢nim tréninku bylo jejich hodnoceni tsili k pfekonani odporu
mirngjs$i.

Novodob¢ vznikaji dalsi otazky, jaky dlouhodoby efekt bude mit nova genova
1é¢ba SMA pravé na dychaci svaly, ptipadné pokud ne ptimo na tyto svaly, jak ovlivni
dechové postizeni zlepSeni v pohybovych funkci koncetin a trupu. Aboussouan (2009)
prokazal, ze po silovém tréninku prsnich svali doslo ke zvySeni sily PEmax. K tomu
zminuji Human a Morrow (2021) vztah mezi omezenim funkce horni koncetiny a
snizenim plicnich funkci, pfevazné FEV1 a FVC. Zajimava je kombinace IMT s aplikaci
rustového hormonu oxandrolonu, kterd dle autora studie vede k navyseni efektu IMT —
narlstu sily dychacich svalll (zvySeni hodnot Plmax a PEmax), ovSem bez efektu na plicni
funkce (Ortenzi-Nunes 2006).

Kromé dopadu na sledované parametry by mohl mit RMT vliv na leps$i polykaci
funkce, fonaci a expektoraci. Jeho benefity lze také vyuzit v pted 1 pooperacnim stadiu
jakékoli operace, ale predevSim u operativ skoliéz. Bohuzel zatim neni dostatecné
otestovan u pacientli se SMA, nejsou vytvofeny guideliny, ani jasnd doporuceni pro
klinickou praxi, a neni proto v CR piedepisovan lékati. Je tfeba vice kvalitnich,
randomizovanych studii s vétSim poctem probandu, pro dokazani jeho pozitivniho efektu
na zdravi pacientl, pro vylouceni nezadoucich U¢inki, stanoveni rizik a vydefinovani

indika¢nich kritérii.
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ZAVER

Ve své teoretické Casti tato prace pojedndva o onemocnéni spindlni muskuldrni
atrofie se zaméfenim na dechové postizeni pacientd a o tréninku dychacich svali, u
kterého na zéklad¢ dostupné literatury porovnava jednotlivé tréninkové proménné a jejich
dopad na vydefinované sledované parametry. Prace definuje slaba mista dosavadniho
vyzkumu na téma RMT u pacientii se SMA, kterymi jsou pfevazné€ nizky pocet probandii
a jejich rozmanitost v typu onemocnéni, Castd absence kontrolni skupiny, nesourody
vybér vySetieni a sledovanych parametri, pouziti riznych i nestandardizovanych
trenaZerii a nejednotna délka studie. Zadna studie se nezabyva zkoumanim efektu RMT
specificky u pacientl se SMA. VSechny studie jsou zahrani¢ni prace, zZadna takova prace
nebyla publikovana v Ceské republice.

Cilem praktické c¢asti bylo sestavit design preexperimentalni studie s pretest-
posttest metodikou, tento design otestovat na kazuistikdch a na zdklad¢ vysledk
pojmenovat piekazky, limity a piinosy takového vyzkumu v naSich podminkach, a
nasledné vydefinovat doporuceni pro optimalizaci budouci studie.

Na péti détskych pacientech s diagné6zou SMA typu I-1II jsme testovali dopad
zvolenych parametrii tréninku na silu nadechovych a vydechovych svali pomoci
vySeteni maximalnich Gstnich okluznich tlakii PImax @ PEmax, spirometrickym vySetfenim
jsme zkoumali ovlivnéni plicnich funkei, k hodnoceni kondice jsme provadéli funkéni
testy 6MWT u chodicich pacienti a A6MCT u nechodicich pacienti. 6MMT pro
pacienty, ktefi nejsou schopni vykonat AGMCT, jsme z dlivodu bolesti zubti pfi testovani
nevyuzili. Pro méteni vlivu tréninku na kvalitu Zivota a spanku jsme zatadili validovany
dotaznik PedsQL — 3.0 modul pro neuromuskulérni onemocnéni. Zvolili jsme tfimési¢ni
trénink, ktery zapocal po vstupnim vySetfeni s nastavenim trenazerti, obsahoval kontrolni
vySetieni po 6 tydnech (tedy v poloviné tréninkové doby) s pfenastavenim hodnot na
trenazeru a kontrolou sprdvného provedeni cviceni, a byl zakonen vystupnim
vySetfenim. Rezim tréninku byl nastaven na cviceni 5 dni v tydnu, jednou denné, v 10
sériich, kazda série trvala 1 minutu (dychéni s trenazerem) a 20 vtefin (odpocinek), na
odporu v hodnoté€ 30 % maximalnich okluznich ustnich tlaku.

U vSech pacientl doSlo k nartstu sily dychacich svalt béhem 12 tydni tréninku
(primérné zlepsSeni v Plmax za 12 tydni tréninku bylo 82,6 % a PEmax bylo 38,2 %). U
Ctyfech pacientll doslo k zvySeni v prvnich 6 tydnech, u dvou pacientd se zvysila sila

nadechovych svalii i v druhych 6 tydnech a dva pacienti zvysili silu vydechovych svala
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v druhych 6 tydnech. Ke zlepseni plicnich funkci doslo pouze u dvou pacienti, tii pacienti
se ve spirometrickych parametrech zhorsili. Funk¢ni testy neprokazaly efekt RMT na
kondici a funkéni stav pacientli, stejné¢ tak vyhodnocenim dotazniku PedsQL
nepozorujeme vliv 3mési¢niho RMT na kvalitu zivota a spanku. NaSe vysledky se shoduji
s vysledky publikované literatury.

Limity nasi studie jsou nizky pocet probandu s velkou heterogenitou klinického
obrazu a typu SMA, s tim souvisejici absence kontrolni skupiny, a tedy randomizace a
srovnani s neintervenéni skupinou. Vysledky proto nejsou hodnoceny statistickymi
metodami vyzkumu a nelze je tedy povazovat za konkluzivni. Povazujeme je ovSem za
prinosné pro dals$i vyzkum v tomto tématu, a to jako vychozi doporuceni pro sestaveni
reliabilni studie s vétSim poctem probandii a s kontrolni skupinou. V naSi praci se
osvédcila doba tréninku 6-12 tydnli jako maximélni doba pro cviceni 5 dni v tydnu, tedy
pro vyrazné zvyseni sily svali. Na naSich pacientech se ukazalo, Ze trénink 1x denné je
efektivni a vyhovuje pacientim a jejich opatrovnikiim. Pro monitorovani dopadu na
kvalitu Zivota a spanku by bylo vhodné zvolit citlivéjsi dotaznik se zamétenim na dechové
obtize a kondici. Doporucujeme pied zahajenim tréninku oSetfit struktury pohybové
soustavy Ucastnici se dychani a zkorigovat dechovy stereotyp s vyuZzitim trenazeru na
minimalnim odporu. Zarazeni funkcnich testl se zda byt zbyte¢né a na misto nich by bylo
vhodnéjsi otestovat efekt tréninku na vytrvalost dychacich svalti. Hodnoceni efektu
tréninku na plicni funkce by mohlo pfinést zajimavé vysledky v ptipadé vétsiho poctu
proband.

Trénink dychacich svali je efektivni, bezpeCny a predstavuje financné
nenakladnou a lehce proveditelnou formu terapie u pacientt s oslabenim dychacich svalt,
ktera mé potencidl snizit mortalitu a morbiditu téchto pacientti a oddalit nutnost ventila¢ni

podpory kviili respiraénimu selhani.
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PRILOHY

Piiloha &. 1: Stav registru SMA v CR, verze z 23.6.2014 (www.ready.registry.cz)
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Piiloha ¢. 2: Atypické formy SMA bez vazby na mutaci SMN1 genu (Haberlova

2016)
Atypické formy Dédi¢nost | Klinicky obraz Vék nastupu obtizi Gen /lokus
SMA bez vazby na
mutaci SMN1 genu
SMA + AR SMA + VVV mozku Ihned po narozeni ¢i EXOSC3,
pontocerebeldrni (atrofie klry, mozecku béhem 6 mésicl zivota | VRK1,EXOSC8
hypoplazie i mozkového kmene)

SMA + respiracni AR Generalizovand SMA Prvni mésice zivota IGHMBP2
insuficience (SMARD) + paréza brénice +

kontraktury
SMA + kontraktury | X vdzany typ | SMA + kontraktury Prenatalnf Xp11.3-g11.2
SMA + bulbarni X vazany typ | SMA + bulbérni Ve vétsiné pfipadd Expanze CAG
pfiznaky insuficience + v dospélém véku, tripletd genu
(Kennedyho nemoc) endokrinopatie vyjimecné 2. dekdda androgenového

véku receptoru

Skapuloperoneélni | AD Skapuloperoneélni SMA | Ihned po narozeni U ¢asné formy
SMA (heterogenni ¢i ¢asnda dospélost TRPV4
skupina)

AR — autosomalné recesivni; AD — autosomalné dominantni; VVV — vyvojové vady
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Priloha €. 3: Pirehled vybranych vySetieni a jejich hodnoty ve vztahu k
postupujicimu respiraénimu selhani - (Zirkova a Shudeiwa 2012)

normalni vyvijejici se respiracni selhani respiracni selhani
HCD (indikace pro NIPV)
polykani bez potizi unik slin, dysfagie aspirace
prichodnost DC bez obstrukce protruze jazyka, dysartrie obstrukce jazykem
Ventilace
PI_. (cmH,0) >50 30-50 <30
PE_,. (cmH,0) > 60 45 -60 <45
VC (ml/kg) > 30 10-20 <10
pCO, (mmHg) 36-44 45-50 >50
Oxygenace
SpO, (%) >95 90 -95 <90
rtg plic bez nélezu mikroatelektazy infiltrace

HCD - horni cesty dychaci; DC - dychaci cesty; rtg - rentgen; SpO, — % vyjadfeni kysliku méfena pulznim
oximetrem; NIPV — neinvazivni plicni ventilace

Ptiloha ¢. 4: Referencni hodnoty maximalnich tstnich okluznich tlaki pro zdravou
détskou populaci ve véku 8-18 let (Hulzebos et al. 2018)

8-9 let 10-11 let 12-13 let 14-15 let 16-18 let
Chlapci
PlyecemH20 | 89+ 13 97+ 20 118 £ 27 125+ 26 126 £24
PEyoccmH20 | 117 £25 117 £31 132 £26 151 £32 161 £43
Divky
PlyaxemH20 | 93 +24 91122 96 + 25 112£23 110£32
PEpicmH20 | 105 +£20 106 + 26 116 £ 28 134 £33 127 £33

Pl,oc— peak inspiratory pressure; PEn..— peak expiratory pressure; - smérodatna odchylka

Piiloha €. 5: Normalni hodnoty maximalnich tstnich okluznich tlaki pro déti ve
véku 4-19 let (Pradi et al. 2024)

4-11 let 12-19 let

Chlapci
Pl cmH20 76.1 95.6
PE, 0 cmH20 84.7 108.3
Divky
PlyaxcmH20 66.4 81.4
PE 0 cmH20 74.8 90.1

Plax— peak inspiratory pressure; PE,q.— peak expiratory pressure
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Priloha €. 6: Souhlas Etické komise

r

ETICKA KOMISE FAKULTNi NEMOCNICE V MOTOLE A
2. LEKARSKE FAKULTY UNIVERZITY KARLOVY V PRAZE
Ethics Committee of the University Hospital Motol and
FN MOTOL 2" Faculty of Medicine, Charles University in Prague
V avalu 84, 150 06 Praha 5, telefon 224 431 195, fax 224 431 196
e-mail:etickakomise@fnmotol.cz, www.fnmotol.cz

STANOVISKO ETICKE KOMISE K VYZKUMNEMU PROJEKTU
OPINION OF THE ETHICS COMMITTEE ON RESEARCH PROJECT

Nézev vyzkumného projektu / The title of the research project:

Optimalizace parametri silového dechového tréninku u pacientu se
Spinalni muskularni atrofii /

Parameter optimization for respiratory muscle training in Spinal muscular
atrophy
-absolvetska prdace magisterského studia

Zadavetel / Sponsor: 2. 1éka¥ska fakulta, University Karlovy v Praze

Zadatel a hlavni fesitel /Applicant and Principal Investigator:
i Bc.’ Anna MareSovi, studentka 2. roéniku NMgr. studia Aplikovana fyzioterapie, 2. LF UK,
¥ V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

Vedouci prace / Supervisor:
PhDr. Marcela Safafova, Ph.D.

EK vydava /EC issues souhlasné stanovisko / favourable opinion

Datum pfijeti / Date of Submission: 15.3.2024  Jednaci €. / Reference No.: EK- 194/24
Datum jednéani EK / Date of EC Session: 20. 3. 2024 z

20. 3.2024 MUDr. Vratislav Smelhaus \
Datum / Date predseda/ Chairman

[
| FAK
|

| 1¢: 00064203

—— ]
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Priloha €. 7: Informovany souhlas

Informovany souhlas zakonného zastupce s ucasti nezletilého ditéte ve vyzkumném
projektu
udéleny ve smyslu ¢l. 63 nafizeni Evropského parlamentu a Rady (EU) 2017/745

a
se zpracovanim osobnich udaju
udéleny ve smyslu zékona ¢. 110/2019 Sh., o zpracovani osobnich daj.

Informace o vyzkumu:

Vyzkumny projekt se kona v ramci fe$eni diplomové prace s nazvem Optimalizace parametri silového dechového
tréninku u pacientl se Spinalni muskulami atrofii, fesitelkou je Bc. Anna Maresova, studentka NMgr. studia
oboru Aplikované fyzioterapie na 2. lékaiské fakulté Univerzity Karlovy, vedoucim prace je PhDr. Marcela Safafova
Ph.D.

Resersni diplomova prace se sérii kazuistik se zabyva nastavenim optimalnich hodnot pro silovy trénink dechovych
svalli u pacientii s onemocné&nim SMA typu 1-3.

Cilem prace je prozkoumat dosavadni zku$enosti s tréninkem nadechovych a vydechovy svali u SMA pacienti
pomoci dechovych trenazérii Threshold a najit optimalni parametry pro $kalovani odporu tak, aby dochazelo k
pozitivnimu ovlivnéni svalové sily dechovych svall. Timto tréninkem pfedpokladame u probandi zvy$eni kvality Zivota
a spanku, sniZeni namahové dusnosti a zlepSeni celkové kondice.

Pribéh vyzkumu:

o Ucastnici absolvuji celkové 3 vysetfeni v Détské &asti Kliniky rehabilitace a t&lovychovného lékarstvi 2. If UK a
FN motol s odstupem 6 tydnu. Prvni vySetfeni je vstupni, druhé vysetieni kontrolni, treti vy$etfeni vystupni.

e Vsechna tfi vySetfeni budou obsahovat méfeni maximalnich Ustnich okluznich tlakii pomoci MicroRPM,
zatéZovy Sestiminutovy chuzovy test (angl.6BMWT) &i asistovany $estiminutovy rumpalovy test (angl. AGBMCT)
dle stavu pacienta a vyplnéni dotazniku kvality Zivota PedsQL-3.0-modul pro neuromuskularni onemocnéni.
Spirometrické vysetfeni je sou¢asti pouze vstupniho a vystupniho vysetfeni.

e Nad ramec té&chto vysetieni bude telefonicky & emailem v intervalu 2 tydni proveden sbér vysledki dotazniku
kvality Zivota PedsQL-3.0 Modul pro neuromuskulami onemocnéni, ktery bude zakonnym zastupciim pfedan
na vstupnim vysSetieni. Pacient nebo jeho zakonny zastupce bude v ramci cvi¢eni vypliiovat cvicebni denik.

e Po vstupnim vy$etfeni bude pacient a jeho zakonny zastupce instruovan ke cviéeni dechovych svalli pomoci
trenazéri POWERbreathe Medic Plus a Threshold PEP s konkrétni, individualn& nastavenou hodnotou
odporu na zakladé vysledki tohoto vy$etfeni. Pacient a jeho zakonny zastupce budou vyzvani k dodrzovani
nastaveného cvi¢ebniho planu a k evidenci cvi¢eni do archu, ktery od feSitele obdrZi pfi prvnim vysetieni.
Revize hodnot s pfipadnym zvySenim odporu prob&hne po kontrolnim vysetfeni po 6 tydnech.

e Trenazéry Threshold PEP a POWERbreathe Medic Plus budou uéastnikim zaji$tény skrze fesitele prace.
Pokryti nakladu na trenazéry poskytne pojistovna s éasteénym doplatkem ze strany pacienta, pokud nebude
dohodnuto jinak.

e Viechna tato vySetfeni jsou neinvazivni a bez provokace bolesti. ZatéZové vysetfeni BMWT/ABMCT mize
provokovat dusnost (pocit dechové nedostatecnosti).

e Moznou komplikaci plynouci z charakteru vyzkumu je Ginava pacienta po probéhlém vysetreni.

e Doba potfebna na jedno vySetfeni je pfiblizné 60min (20 minut spirometrické vySetfeni, 30 minut zbyla
vysetieni).
e Béhem vySetfeni a terapie budou pofizovany foto a video zaznamy potfebné pro vyhodnoceni testu.

Vyzkum probiha ve Fakultni nemocnici v Motole, se sidlem V Uvalu 84, 150 06 Praha 5, ICO: 00064203, (dale jen
,FN Motol“), ktera je sprdvcem osobnich udaji obsaZenych o pacientovi (i&astnikovi vyzkumu) ve zdravotnické
dokumentaci (v tomto smyslu dale jako “spravce”), zaroven je poskytovatelem zdravotnich sluzeb odpovédnym za
poskytovani zdravotnich sluzeb ve smyslu zakona o zdravotnich sluzeb.
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Informace o nezletilém ucastnikovi vyzkumu:
Jméno a prijmeni:

Datum narozeni:
Trvalé bydlisté:

Ja, nize podepsany
Jméno a pfijmeni: Email:

Datum narozeni: Telefon:
Trvalé bydlisté:

jakozto zakonny zastupce nezletilého G¢astnika vyzkumu

e jsem se seznamil/-a s informacemi o cilech a prib&hu vyse popsaného vyzkumu (déle té2 jen ,vyzkum®);

e dobrovolné souhlasim s U¢asti svého ditéte v tomto vyzkumu;

e rozumim, Ze mohu béhem vyzkumu klast otazky feSiteli prace (Bc. Anna Maresova,
anickahulkova@gmail.com);

e rozumim tomu, Ze se mohu kdykoliv rozhodnout ve své G¢asti na vyzkumu nepokracovat;

e jsem srozumén/a s tim, Ze jakékoli nové vzniklé kontraindikace nebo prekazky k pokraovani ve vyzkumu
jsem povinen/povinna hlasit fesiteli vyzkumu neprodlené (neschopnost pokraovat ve vyzkumu, nemoc
pacienta, vysoka Unava pacienta, zhor$eni stavu pacienta)

e jsem srozumén/a s tim, Ze jakékoliv uZiti a zvefejnéni anonymizovanych dat a vystupl vzeslych z vyzkumu
nezaklada mdj narok na jakoukoliv odménu & nahradu, tzn. Ze veskera opravnéni k uziti a zvefejnéni dat a
vystupt vzeslych z vyzkumu poskytuji bezuplatné.

dale souhlasim se zpracovanim osobnich tdaju (inicialy, vék, diagnéza, foto/video dokumentace neodhalujici
identitu ucastnika vyzkumu a jeho zastupcii) za ucelem:
e hodnoceni vysledkl ve vy$e popsaném vyzkumném projektu;
e prezentace prib&hu a vysledkl vyzkumu komisi pfi obhajobé diplomové prace a prezentace priib&hu a
vysledkl vyzkumu studentim 2. LF UK a uastnikiim odbornych seminaf( a kurzl pofadanych ve FN Motol;
e publikace na odbornych konferencich, v odborném casopise ¢i v odborné knize

Souhlasim s tim, aby FN Motol zpfistupnila zdravotnickou dokumentace vedenou ve FN Motol, vy$e uvedenym
fesitelim vyzkumného projektu a predala jim Gdaje ze zdravotnické dokumentace pro G&ely realizace vyzkumu.

Souhlasim, aby fesitelé vyzkumu nahlizeli do mé zdravotnické dokumentace vedené ve FN Motol pro téely vyzkumu,
pofizovali z ni vypisy, opisy a kopie.

Souhlasim se zpracovanim osobnich Gdajl obsazenych ve zdravotnické dokumentaci fesiteli vyzkumu v déle
popsaném rozsahu:

Souhlasim, aby fesitelé vyzkumu tfidili, pseudonymizovali a/nebo anonymizovali a/nebo predavali je takto upravené k
dal$imu zpracovani a hodnoceni v rdmci vyzkumu. Pokud budou vysledky vyzkumu prezentovany, nebudou v nich
nikde uvadény udaje, které by mohly vést k identifikaci osoby.

Osobni Udaje budou pro ucely dalSiho pfenosu anonymizovany a/nebo zpfistupnény tretim osobam
pseudonymizované. Takto upravené Gdaje nevedou k pfimé identifikaci konkrétni fyzické osoby, mohou byt dale Sifeny
a/nebo zpfistupriovany tfetim osobam jakozZto zaznamy, a to vcelku nebo po Eastech, pocitacovou nebo obdobnou
siti, mohou byt zpracovany do odbornych publikaci uréenych ke zvefejnéni na odbornych konferencich a/nebo
zpfistupnéni odborné vefejnosti, a to vcelku nebo po Eastech, potitacovou nebo obdobnou siti a/nebo tiskem.

Resitel diplomové prace je Spravcem osobnich Udaju ziskanych v ramci vyzkumu a je opravnén zpracovavat osobni
(daje pouze v souladu s vy$e uvedenym u€elem, nebo pro legitimni potfebu statnich kontrolnich organu a organu
¢innych v trestnim Fizeni.
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Resitel je dale opravnén poskytnout osobni Udaje mého nezletiého ditéte pouze subjektim spolupracujicim s
feSitelem na dosazeni primarniho Gcelu, pro ktery je udélen tento souhlas. S takovymi subjekty se fesitel zavazuje
uzavfit smlouvu obsahujici stejné podminky pro zpracovani osobnich udaji mého nezletilého ditéte. Seznam dalich
zpracovateld je dostupny na vyzadani u Fesitele.

Zpracovani osobnich Gdaju bude probihat v souladu se znénim zékona & 110/2019 Sb., o zpracovani osobnich udajt,
a s Nafizenim Evropského parlamentu Rady (EU) 2016/679 ze dne 27. dubna 2016 o ochrané fyzickych osob v
souvislosti se zpracovanim osobnich Udaju a o volném pohybu t&chto Gdaju a o zrueni smérnice 95/46/ES (obecné
nafizeni o ochran& osobnich udaju).

Dale jsem byl/a v souladu s pfislusnou legislativou pou¢en/a:

e 0 svém pravu tento souhlas odvolat, a to i bez udani divodu,

e 0 svém pravu pfistupu k osobnim Gdajim a pravu na jejich opravu,

e 0 svém pravu na vymazani téchto Gdajl, pokud dochazi k jejich zpracovani v rozporu s ochranou definovanou
prislusnou legislativou nebo v rozporu s timto souhlasem, nebo byl souhlas odvolan,

e 0 svém pravu podat stiznost u Uradu pro ochranu osobnich udajt.

Byl/a jsem také poucen/a o tom, Ze tato sva prava mohu uplatnit:

1. v pisemné podobé s Gfedné& ovéfenym podpisem a doruéenim postou nebo osobné na podatelnu spravce,

2. v elektronické podobé opatiené kvalifikovanym elektronickym podpisem =zaslané na adresu

podatelna@fnmotol.cz,

3. prostrednictvim vefejné datové sité z datové schranky Zadatele do datové schranky spravce, id datové
schranky — nk8bxj3,

4. ustné do pisemného protokolu u povéfence - povéfencem pro ochranu osobnich Gdaji ve FN Motol je Mgr.
Radek Knop, LL.M., MBA (e-mail: dpo@fnmotol.cz, tel.: 224 437 151)

Vy$e uvedena svoleni a souhlasy poskytuji na dobu potfebnou ke zpracovani Gdajd, tj. do odevzdani diplomové
préce, které je tento vyzkum souéasti nebo do jeho odvolani. Beru na védomi, Ze odvolani tohoto souhlasu mize
ovlivnit dosazeni Gcelu, pro ktery byl tento souhlas vydan.

Potvrzuji, Ze jsem prevzal/a podepsany stejnopis tohoto informovaného souhlasu.

Podpis zakonného zastupce
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Ptiloha ¢. 8: MicroRPM pro méreni maximalnich ustnich okluznich tlaki
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Ptiloha €. 9: Ukazka dotazniku PedsQL - 3.0 modul pro neuromuskularni
onemocnéni — dité 5-7 let

{ Identifikacnf &slo:

Datunx

PedsQL"

Neuromuskulami modul

Verze 3.0

ZPRAVA O MALEM DITETI (5-7 let)

Pokyny pro tazatele:

Zeptam se 1é na veci, které mohou nékterym détemn délat potize. Rad bych védél, jak velké
potiZe tyto veci délaji tobé

UkaZte ditéti Sablonu a ukazujte na ni b8hem cteni odpovédi.
Jestli ti to nikdy nedéfa potiZe, ukaz na usmivajici se oblicej.

Jestli ti to nékdy déla potiZe, ukaZ na prostiedni oblicey.

Jestli ti to skoro vZdychy déla potize, ukaz na zarmyaceny oblicej
Kazdou otazku piectu. Ukaz na obrazek, at’ vimn, jak velké potiZe ti tato véc déld. Nejdiive si to
vyzkousSime.
Nikdy Nékdy Skoro
vzdycky
Je pro tebe t&zké lusknout prsty? [I @ ®

PozZadejte dité, at' luskne prsty, aby bylo mozné zjistit, zda byla otazka spravné
zodpovézena. Zopakujte otazku, jestiize dité predvede odpovéd lisici se od jeho
jednani.

Zamysli se nad tim, jak se ti vedlo v poslednich nékolika tydnech. Poslouchej pozorné

kaZdou vétu a fekni mi, jak velké potize s tim mas.

Po precteni polozky ukazte na Sablonu. Jestlize dité vaha nebo se zda, Ze nechape, jak ma
odpovédét, prectéte moznosti odpovédi a ukazujte pfitom na obliceje.

5.8nist jidlo mi trva dlouho 0 2 4
16.V noci je pro mé tézké otocit se 0 2 4
17.S mym vybavenim je pro mé tézké se nékam dostat 0 2 4
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Mentikadni Cislo:

Ped\sL‘:m

Neuromuskulami modul

Verze 3.0 - Czech {Czech Republic)

ZPRAVA RODICU o MALEM DITETI (5-7 let)

POKYNY

Déti s nervosvalovymi poruchami nékdy mivaji zviastni problémy.
Sdélte nam, prosim, jak velky problém kaZda véc znamenala pro vase dité
v pribéhu posledniho JEDNOHO mésice, zakrouzkovanim:

0 jestliZze neni problém nikdy

1 jestlize neni problém skoro nikdy
2 jestlize je problém nékdy

3 jestlize je problém ¢asto

4 jestlize je problém s koro poiad

KaZda vaSe odpovéd je spravna.
Jestlize nerozumite otdzce, poZadejte o pomoc.

Jak velky problém byly nasledujici véd pro vase dité za posledni JEDEN mésic ... -

O NERVOSVALOVE NEMOCI MEHO DITETE Nilaiyly|pskoro) [N Ekdvy JCastol (RS ko
(problémechs...) nikely porad
1. Mému diéti se tézko dychéa 0 1 2 3 4
2. Mé dité snadno onemocni 1] 1 2 3 4
3. Mé dité miva bolaky ahebo vyrazky 0 1 2 3 4
4. Mé dité bolfvajl nohy 0 1 2 3 4
5 Mé dité se citi unavené 1] 1 2 3 4
6. Mé dité mira ztuhla {(neohebné) zada 0 1 2 3 4
7. Mé dité se probouzi unavené 0 1 2 3 4
8. Mé dité ma slabé nuce {je pro né obtizné néco uchopi) 0 1 2 3 4
9. Pro mé dité je tézké pouzit toaletu {napr. dostat se 0 1 2 3 4
z mwvaldniho voziku na zachod nebo sviéknout si
kahoty)
10.Pro mé dfté je tézké, pokud chce pibrat nebo ubrat na 0 1 2 3 4
vaze
11_Pro mé dfté je tézké pouzfvat ce 0 1 2 3 4
12_Pro mé dfté je tézké polykat potravu 0 1 2 3 4
13 _Koupéani nebo sprchovani mému ditéti douho tiva 0 1 2 3 4
14_Mé dité se snadno nahodné porani 1] 1 2 3 4
15_Mému diéti douho tiva snist jidio 0 1 2 3 4
16_Pro mé dfté je v noci tézké otoCit se 0 1 2 3 4
17 _Pro mé dité je té7ké se nékam dostat s pomuckami, 0 1 2 3 4
které ma
KOMUNIKACE (problémy v oblasti...) Nikdy | Skoro [ Nékdy | Casto | Skoro
nikdy pofad
1. Pro mé dité je tézké fici kanm a sestram, jak se citi 0 1 2 3 4
2 Pro mé dité je tézké ptat se ekani a sester 0 1 2 3 4
3. Pro mé dité je tézké vysvétiovat jmym lidem, jakou méa 0 1 2 3 4
nemoc
O NASICH RODINNYCH MOZNOSTECH (problémech s...) | Nikdy f‘:‘:d'; Neékdy | Casto ;:‘;é’z
1. Pro naSirodinu je tézké planovat cinnosti, jako 0 1 2 3 4
napiklad dovolenou
2. Pro naSirodinu je téZké mit dostatek odpoCinku 0 1 2 3 4
3. Myslim, Ze penize jsou v nasi rodné problém 0 1 2 3 4
4. Myslim, Ze naSe rodna ma mnoho problému 0 1 2 3 4
5. Mé dité nemé pomicky, které potiebuje 0 1 2 3 4
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Ptiloha ¢. 10: Borgova Skala duSnosti a vnimaného usili — déti

Borg Scale Borgova skala duSnosti

6 Silné&jsi dusnost

10
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Priloha €. 11: Nadechovy trenaZzer POWERDbreathe Medic Plus

-
= p A
(% .
; %,gge

—
—
-

Priloha €. 13: Trénink vydechovych svalii s trenaZzerem Threshold PEP
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Priloha €. 14: Cvic¢ebni denik v tiSténé verzi

ZAZNAM PRO 5 CVICICICH DNU, CVICENI 1x DENNE
Datum a ¢as cviceni
Jak se ted’ citi§? (Napis$ Cislo od 1 do 5 kde : 1 - Je
mi skvéle, 5 - Jsem hodné unavena/unaveny)
Jak se ti ted’ dycha? (Napis €islo od 1 do 5 kde: 1 -
Velmi dobfe, 5 - Velmi Spatné)

TRENINK NADECHOVYCH SVALU
Zvladnul/a jsem cviéit NADECHOVE svaly |Ano/Ne | Ano/Ne | Ano/Ne [ Ano/Ne [ Ano/Ne

Jak hodnotim naroénost pravé probéhlého cviceni?
(Napis cislo 0-10 kde: 0 - zadna namaha, 5 - ponékud
velka namaha, 10 - maximalni namahy, nelze
pokracovat)

TRENINK VYDECHOVYCH SVALU
Zvladnul/a jsem cviéit VYDECHOVE svaly|Ano/Ne |Ano/Ne [ Ano/Ne | Ano/Ne | Ano/Ne

Jak hodnotim naroénost pravé probéhlého cviceni?
(Napis Cislo 0-10 kde: 0 - zadna namaha, 5 - ponékud
velka namaha, 10 - maximalni namahy, nelze
pokracovat)

Priloha €. 15: Online cvicebni denik

Jak se ted citis? *

Cvicebni denik pro ...

1 2 3 4 5

Cvicebni denik pro G¢astniky vyzkumu Op ep silového tréninku — O 0O O 0O O Jsem hodné
u pacientd se Spindlni muskularni atrofii. unavend/unaveny.
Vypliiuje pacient nebo jeho zédkonny zéstupce v peni paci
Vypliiujte prosim s kazdym cvicenim.

ypiuftep v Jak se ti ted dycha? *
Cviceni nadechovych a vydechovych svalil by mélo byt provedeno 1x denng, 5 dni v tydnu, 1 2 3 4 5

vzdy 10 x 1 minuta nadechi a 20s pauza proti trenazeru POWERbreathe Medic Plus a 10x

1 minuta vydechii a 20s pauza proti trenaZeru Threshold PEP. Velmi dobe. O O O O O vemisame

Trénink NADECHOVYCH svaldl Trénink VVDECHOVYCH sval(i

trenazér POWERbreathe Medic Plus trenazér Threshold PEP

) | Zvladnul/a jsem cvigit VYDECHOVE svaly *
Zvladnul/a jsem cvicit NADECHOVE svaly *
D Ano, dokongil/a jsem cviéeni dle zadani. (10 cykld - 1 cyklus je Tmin vydechd a 20s
D Ano, dokongila jsem cviceni dle zadani. (10 cykli - 1 cyklus je Tmin vdechi a 20s odpoginku )
odpocinku) D Ne, musel/a jsem béhem cvieni pfestat. (Napisi v moznosti "Dalsi" prog.)

D Ne, musela jsem béhem cviceni prestat. (Napisi v moznosti "Dal$i" proc.) (] other:

Jak hodnotim nédrocnost pravé probéhlého cviceni? (nadechy) *
Jak hodnotim ndrocnost pravé probéhlého cviceni? (vydechy) *
(O 0-vibec z4dné namaha
(O 0-vibec zddna namaha
(O 1-nepatrné namaha
(O 1-nepatrna ndmaha
(O 2-velmi lehké namaha
O 2 - velmi lehka nédmaha
(O 3-lehka ndmaha
(O 3-lehka namaha

(O 4-stiedné velkd namaha e
O 4 - stfedné velka ndmaha

O 5-ponékud velké némaha (O 5-ponékud velka némaha

(O 6-velkd namaha QO 6-velkandmaha

(O 7-velice velké némaha O 7-velice velka namaha

(O 8- velmi, velmi velka némaha O 8- velmi, velmi velké némaha

(O 9-extrémné velké namaha (O 9-extrémné velké némaha

O 10 - maximalni ndmaha, neslo mi cvi¢eni dokonéit (O 10-extrémné velké namaha, neslo mi cvigeni dokongit
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Piiloha €. 16: Tréninkové hodnoty naSich pacientii na dechovych trenazerech

TRENINKOVE HODNOTY RMT  1.-6.tyden 7.-12.tyden
Pacient ¢. 1

IMT s POWERbreathe Medic Plus 15 cmH»0 28 cmH»0
EMT s Threshold PEP 16 cmH»0 19 cmH»0
Pacient ¢. 2

IMT s POWERbreathe Medic Plus 26 cmH»0 50 cmH,0
EMT s Threshold PEP/EMST Lite 20 cmH»0 25 cmH»0
Pacient ¢. 3

IMT s POWERbreathe Medic Plus 8 cmH»0 16 cmH,0
EMT s Threshold PEP 18 cmH,0 19 cmH,0
Pacient ¢. 4

IMT s POWERbreathe Medic Plus 16 cmH,0 16 cmH,0
EMT s Threshold PEP 10 cmH»0 15 cmH>»0
Pacient ¢. 5

IMT s POWERbreathe Medic Plus 9 cmH,0 11 cmH»0
EMT s Threshold PEP 4,5 cmH,0 9 cmH,0

RMT — trénink dychacich svalii;, IMT — trénink nadechovych svalii; EMT — trénink vydechovych svalii

Piiloha €. 17: Vysledky PedsQL naSich pacienti a jejich rodicu

Vysledky PedsQL L. 2. 3. 4. 5. 6. 7.
Pacient ¢. 1

Dité (pocet bodl ze 100) - - - - 14 15 22%
Rodi¢ (pocet bodu ze 100) - - - - 23 18 17
Pacient ¢. 2

Dité (pocet bodti ze 100) 11 11 11 11 16 19 18
Rodi¢ (pocet bodti ze 100) 24 14 21 19 18 16 20
Pacient ¢. 3

Ditg ** - - - - - - -
Rodié (pocet bodt ze 100) 24 24 25 23 24 24 24
Pacient ¢. 4

Dité (pocet bodl ze 100) 61 61 61 61 61 61 61
Rodi¢ (pocet bodl ze 100) 63 63 62 62 62 62 62
Pacient ¢. 5

Dité (pocet bodl ze 100) 43 44 55 60 57 57 55
Rodi¢ (pocet bodl ze 100) 63 56 61 65 60 63 60

Body na skale 0-100 (nejvetsi problém), vypliiovdano kazdé 2 tydny.
*Posledni dotaznik vyplnén na dovolené v Chorvatsku, kde bylo prostredi méné ergonomicky

prizpiisobeno potirebam pacienta a pecujici osoby. ** Pacient ¢. 3 je 4lety, dotaznik nevypliuje
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Priloha €. 18. Maximalni nadech (A) a maximalni vydech (B) (pacient ¢. 4)

Priloha €. 19. Bell-shaped hrudnik, maximalni nadech (A) a maximalni vydech (B)
(pacient ¢&. 5)
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