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Abstrakt

Diplomova prace ,,SniZzeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako ¢asny piiznak u déti
s chorobou CMT 1A* se zabyva chorobou Charcot-Marie-Tooth a ¢asnymi projevy tohoto
onemocnéni u détskych pacientl. V teoretické Casti prace jsou na zaklad€ literarni reSerse
shrnuty poznatky o chorobé CMT, o specifikach této choroby u détskych pacientti, casnych
projevech choroby, jejim prabehu v détstvi a vyznamu zmén funkce hlezenniho kloubu u
pacientl s chorobou CMT 1A. V praktické ¢asti prace jsou hodnoceny ¢asné projevy nemoci u
deseti déti s chorobou CMT 1A ve vékovém rozmezi 3 — 10 let. V rdmci préce byla
posuzovana moznost vyuZziti testu stoje na patach jako jednoduchého testu pii Casné
diagnostice choroby CMT 1A u déti jiz od tii let véku. Pfedmétem vyzkumu bylo také
posouzeni rozsahu casnych projevli nemoci a porovnani naméienych vysledkl se skupinou

zdravych déti.
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Abstract

The diploma thesis “Decreased Ankle Joint Dorsal Flexion as Initial Symptom of Children
with CMT 1A Disease” is concerned with Charcot-Marie-Tooth disease and its early
symptoms in children. The theoretical part of the paper summarizes the knowledge about the
CMT disease on the basis of a research of available literature and it particularly focuses on
specific characteristics of the disease in children patients, initial symptoms of the disease,
development of the disease in childhood and the importance of functional changes of the ankle
join in patients diagnosed with CMT 1A disease. The experimental part of the paper analyses
initial symptoms of ten children in age range from 3 to 10 years diagnosed with CMT 1A
disease. The thesis further critically evaluates the heel standing test as an easy diagnostic
method in the early stages of the CMT 1A disease available for children from three years of
age. The research also includes qualitative analysis of initial symptoms and comparison of the

experimental results with a control group.
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SEZNAM ZKRATEK

AD autozomaln¢ dominantni typ pfenosu

Amp amplituda

AR autozomalné recesivni typ pfenosu

CHN Kongenitalni hypomyelinizacni neuropatie

CMAP sumacni motoricky akéni potencial (,,compound motor action potencial®)
CMT choroba Charcot-Marie-Tooth

Cv rychlost vedeni (,,conduction velocity*)

DNA deoxyribonukleova kyselina

DK dolni konéetina

DKK dolni koncetiny

EDB extensor digitorum brevis

EMG elektromyografie

FN fakultni nemocnice

GD gonozomalné dominantni typ pienosu

HK horni koncetina

HKK horni koncetiny

HMN Hereditarni motorické neuropatie

HMSN Hereditarni motorické a senzitivni neuropatie

HSN Hereditarni senzitivni neuropatie

KC krokovy cyklus

Lat latence

2. LF UK 2. l¢ékarska fakulta Univerzity Karlovy

LNZ leh na zadech

LTV 1écebna télesna vychova

m. musculus

MCV rychlost vedeni motorickymi vlakny (,,motor conduction velocity*)
mm. musculi

MUAP akéni potencidl motorické jednotky (,,motor unit action potencial®)
n. nervus
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PMP periferni myelinovy protein
PMV psychomotoricky vyvoj
SCV rychlost vedeni senzitivnimi vlakny (,,senzory conduction velocity*)
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UvOoD

Choroba Charcot-Marie-Tooth (CMT) neboli dédicné periferni neuropatie jsou
heterogenni skupinou geneticky podminénych nervosvalovych onemocnéni. Odhaduje se, ze v
Ceské republice trpi nékterou z forem tohoto onemocnéni dva az &tyfi tisice osob (Kobesova
et al., 2007). Nejcastéj$im typem onemocnéni je typ CMT 1A — primarné demyelinizaci typ
s autozomaln¢ dominantnim typem dédicnosti. Typ CMT 1A zaujima 60-70 % ze vSech
dédicnych neuropatii (Haberlova et al., 2006). Typicky nastup obtizi je v prvni dekadé veku,
kdy pacient pozoruje poruchu chiize ¢i deformitu nohou. V klinickém nélezu se objevuje
distalni svalova slabost, areflexie dolnich koncetin se svalovymi atrofiemi s distalnim
maximem, deformity nohou, zkraceni Achillovy Slachy ¢i porucha ¢iti.

U détskych pacientt lze jiz kratce po narozeni pozorovat zmény elektromyografickych
parametrti. Mezi prvnim a téetim rokem véku mohou rodi¢e pozorovat neobratnost v chizi,
pady a zakopavani. Mozny je také opozdény pocatek samostatné chuize ¢i si rodi¢e vSimnou,
ze jejich déti nestaci svym vrstevnikiim. Diagnostika této choroby u jinak asymptomatickych
déti bez znamé rodinné zatéze je ovsem slozitd. Publikované studie (Berciano et al., 2003;
Garcia et al., 1998) poukazuji na snizenou schopnost stoje na patach u jiz velmi malych déti
s chorobou CMT 1A, u kterych jsou jinak jen velmi mirné projevy nemoci. V této préaci
bychom chtéli porovnat schopnost stoje na patach u skupiny déti s chorobou CMT 1A se
skupinou zdravych déti. Posoudit, jak Casto se porucha stoje na patach vyskytuje spoleéné
S ostatnimi ¢asnymi symptomy choroby CMT 1A a jaké jsou mozné prvotni pfi€iny snizené¢ho
rozsahu dorzalni flexe. Dale posoudit moznost vyuZiti testu stoje na patach jako jednoduchého

testu pii Casné diagnostice choroby CMT 1A u déti jiz od tii let véku.
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1. PREHLED POZNATKU
1.1.Choroba Charcot-Marie-Tooth

Dédi¢né periferni neuropatie obvykle oznacované jako choroba Charcot-Marie-Tooth
jsou nejéastéj$im geneticky podminénym nervosvalovym onemocnénim (Haberlova et al.,
2006). Choroba Charcot-Marie-Tooth byla objevena a popsana v roce 1886 dvéma Francouzi
a jednim Angli¢anem, podle jejichz jmen také dostala svij nazev. Choroba postihuje jak
motorickd, tak senzitivni vlakna perifernich nervi, proto je také uzivan nazev hereditarni
motorické a senzitivni neuropatie (HMSN) (Newman et al., 2006). Jedna se o skupinu Klinicky
podobnych nemoci, které se vSak liSi geneticky, elektrofyziologicky a biopticky. Prevalence
onemocnéni je cca 1:2500 — 1:5000, patii tedy mezi nejCastéj$i geneticky podminéna
nervosvalova onemocnéni a odhaduje se, Zze v Ceské republice trpi nékterou z forem 2 az 4
tisice osob (Kobesova et al., 2007).

V klinickém obrazu typicky dominuje distalni svalova slabost s atrofiemi a poruchou
citlivosti nejdiive na dolnich a pozdgji i na hornich koncetinach. Jedné se o chronické pomalu
progradujici onemocnéni. Klinicky jsou typické deformity nohou nejcastéji typu pes cavus.
Pfesnd patogeneze ani kauzalni terapie neni dosud zndma. Onemocnéni nezkracuje délku
Zivota, ale mize vyrazné ovlivnit jeho kvalitu. (Kobesova et al., 2007; Kobesova, Horacek,
2002)

1.1.1. Klasifikace dédicnych polyneuropatii

Vyvoj klasifikace se ménil spolecné s pfibyvajicimi védomostmi o patogenetickych
mechanismech choroby. V roce 1993 byla Dyckem navrzena zakladni klasifikace rozdé€lujici
skupinu do tii jednotek dle typu postiZzeni nervovych vlaken (Seeman, 2004 a).

e Hereditarni motorické a senzitivni neuropatie (HMSN) — synonymum choroba

Charcot-Marie-Tooth
e Hereditarni senzitivni neuropatie (HSN)

e Hereditarni motorické neuropatie (HMN)
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Klasifikaci na zakladé elektrofyziologickych nalezti uvedl Lambert a Dyck v roce
1968. Rozd¢lili dédi¢né neuropatie CMT dle rychlosti vedeni perifernim nervem na primarné
demyeliniza¢ni formu neboli CMT 1. typu a primarné axonalni formu neboli CMT 2. typu
(Haberlova et al., 2006).

Dalsi mozné déleni je dle typu dédi¢nosti. U choroby CMT byly popséany vSechny typy
dédiénosti. Vétsina CMT se dédi autosomalné dominantnim ptenosem, ale vyskytuje se také
X-vazany gonozomaln¢ dominantni typ a autozomaln¢ recesivni typ (Seeman, 2004b).

Nejptesnéjsi typ déleni je dle typu genetické abnormality (Tabulka 1.).

typ CMT dle typ CMT dle typ dédiénosti gen chromozomalni
elektrofyziologie kliniky lokus
a genetiky
demyelinizaéni CMT CMT 1A AD PMP22 17p11.2p-12
CMT 1B AD PO protein 1g22-g23
CMT 1C AD LITAF 16p13
CMT 1D AD EGR2 10g21.1-g22.1
CMT 1E AD PO protein 1g22-q23
HNPP AD PMP22 17pi1.2-pi2
AD, AR PMP22, 17pi1.2-pi2
HIMSM (1] AD, AR PO protein 11g22-q23
AD, AR EGR2 10g21
AR Periaxin 18¢13.13-g13.2
o AD PMP 22 17pi1.2-pi2
AD, AR EGR 2 10g21.1-g22.1
AD PO protein 1g22-g23
CMT 4E AR EGR2 10g21.1-g22.1
CMT 4F AR Periaxin 19g13.1-g13.2
axonaini CMT CMT 2A2 AD MFINZ 1p36.2
CMT 2B AD RAB7 3q13-g22
CMT 21,J AD P protein 1g22-923
CMT 2A AR Lomin A/C 1g21.2
CMT 2K AR GDAP1 gen Bg21.1
intermedialni CMT CMT X XD Cx 32 Xg13.1

Tabulka 1. Klasifikace CMT s dostupnym genetickym vySetfenim v CR (Haberlova et
al., 2006)
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1.1.2. Patogeneze choroby CMT

Patogeneze choroby CMT zlstava objasnéna jen castecné. Klinicky podobné typy
CMT jsou podminény mutacemi v riznych genech a rizné mutace v jednom genu mohou mit
fenotypy velmi odlisné. Bylo identifikovano 35 genti a nejméné 40 chromozomalnich lokust

s vazbou k chorobé CMT (Haberlova et al., 2006).

1.1.3. Klinicky obraz choroby CMT 1A

Choroba CMT je heterogenni skupinou onemocnéni. Nejcastéj$im typem je typ CMT
1A — primarn¢ demyelinizaci typ s AD typem dédi¢nosti podminény duplikaci genu PMP 22
lokalizovaném na 17. chromozomu. Zaujima 60-70% ze vSech dédi¢nych neuropatii
(Haberlova et al., 2006).

Typicky pocatek obtizi choroby CMT 1A je v prvni dekadé véku. Mezi nejcastéjsi
subjektivni obtiZze patii akralni svalova slabost na dolnich koncetinach projevujici se ¢astym
zakopavanim, neobratnou chiuizi a poruchou stability. Od druhé dekady véku jsou casté
deformity nohou, otlaky, mohou se objevit i bolesti patefe a porucha jemné motoriky hornich
koncetin (Kobesova et al, 2007).

V objektivnim nélezu lze pozorovat u vétSiny pacienta hyporeflexii, svalové atrofie
s distalnim maximem, deformitu nohy pes cavus s retrak¢nim drZzenim prstd ve flexi
(kladivkové prsty). U pfiblizné¢ 10 % pacientli 1ze pozorovat naopak planovalgozitu nohy
(Kobesov4 et al., 2007). Dale je v klinickém obraze typické zkraceni Achillovy Slachy, otlaky
az ulcerace na chodidlech, svalové oslabeni predominantné na distalnich ¢astech dolnich i
hornich koncetin. PostiZzeni senzitivnich nervii miize byt pfi¢inou parestezii ¢i disestezii
puncochovitého charakteru na dolnich koncetinach, mtze byt postizeno hluboké ¢iti, byva
piitomna porucha stability. Cast&ji neZ v bé&Zné populaci se vyskytuji poruchy patefe
(Kobesova et al., 2007). Také byva popisovano palpaéné hmatné zdufeni nervi (Garcia et al.,
1998).

Variabilita klinického obrazu i progrese onemocnéni byva velika, a to i v rdmci jedné
rodiny (Mazanec, 2000).
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1.1.4. Diagnostika choroby Charcot-Marie-Tooth

Pro stanoveni diagnézy CMT je nutné kompletni neurologické vysetieni, velky diraz
je kladen na odebrani GpIné osobni a rodinné anamnézy, EMG vySetieni a vySetfeni genetické
(stanoveni rodokmenu a molekularné genetické vysSetieni). Déle je mozné vyuzit pomocnych

vysetieni, kterymi jsou evokované potencialy, CT patefe ¢i MRI mozku (Nevsimalova, 2000).

Hlavni diagnosticka kriteria (Kobesova, Horacek, 2002)
1. Zacatek obtizi koncem prvni ¢i za¢atkem druhé dekady véku a pomalu progredentni
prubéh.
Normalni intelekt a obvykle i psychomotoricky vyvoj.
Familiarni vyskyt.
Slachosvalové reflexy vymizelé &i vyrazné snizené.
Pes cavus bilateralné, deformity nohou, pozd¢ji i deformity rukou.
Poruchy citlivosti, parestezie, pallhypestezie.
Svalové atrofie na koncetinach, ptevazné distalné.

Obvykle normalni zakladni biochemie.

© © N o g > w D

Typicky obraz v EMG vySetfeni, ktery u typu CMT 1A zahrnuje vyrazne zpomaleni
vedeni a ¢asto redukce EMG kiivky s normalni amplitudou potencialt motorickych
jednotek.

10. Genetické vySetieni.

11. Nervova biopsie — ve spornych ptipadech.

Pro kvantifikaci neurologického deficitu ¢i pro sledovani pacientt s CMT chorobou Ize
pouzit nékterou z validizovanych $kal napf. Neuropathy Impairement Scale ¢i CMT

Neropathy Score (Haberlova et al., 2006).

1.1.5. Stadia progrese choroby Charcot-Marie-Tooth

Dynamiku progrese svalového postiZzeni popisuje funkéni klasifikace dle Vinciho
(Vinci, 2001; Kobesova, Mazanec, 2008). Pacienti jsou zafazovani do jednoho ze sedmi stadii

podle stupné svalového oslabeni a deformity chodidla. 55 % pacientt se nachazi ve stadiu 1 az

14
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3, U 45 % prograduje choroba do dalsich stupii (Kobesova, Horéacek, 2002). Jen minimalni
pocet pacientu je postizen do té€ miry, ze nejsou schopni samostatné lokomoce ¢i sebeobsluhy

(Kobesova, Mazanec, 2008).

Funkéni Kklasifikace HMSN dle Vinciho (zKkracena verze) (Kobesova, Mazanec, 2008)
1. stadium:

e oslabeni mm. interossei, mm. lumbricales, m. flexor hallucis brevis

¢ subluxace metatarzophalangedlnich kloubii

e pii¢né plochonozi

e Kkladivkové prsty
2. stadium:

e oslabeni mm. peronei, relativni pfevaha_m. tibialis ant. a post.

e pretizeni lateralni hrany chodidla, rotace (supinace) nohy, otlaky

e varozita paty, Achillovy Slachy

e piepadavani Spi¢ky nohy pii chizi (stepaz)

3. stadium:
e oslabeni anterolateralni svalové skupiny bérce, hlavné m. tibialis anterior
e vyrazné¢ oslabend dorsalni flexe nohy
e equinozita nohy v ptipadé kontraktury m. triceps surae

e chuize po $pickach

4. stadium:
e oslabeni plantarnich flexord — m. triceps surae
e pfii chizi vdzne odraz
e pacient se nepostavi na Spicky, obtize pii chiizi z kopce a ze schodi
e cCapi chize*
e pretizeni m. quadriceps a glutedlnich svalt

e zhorSeni stability, nebezpeci pada

5. stadium:

e oslabeni ischiokruralnich svald

15



Diplomova prace SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
Casny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

¢ insuficience flexe v koleni proti gravitaci
e kompenzace — rotace panve pii chiizi, vyrazné zkraceni kroku

e obtize udrzet vzpiimené drzeni

6. stadium:
e oslabeni m. quadriceps na stupen 3 svalového testu a méné

e omezeni extenze v koleni

7. stadium:
e oslabeni m. gluteus maximus z denervace, Castéji z dekondice
e omezeni extenze v ky¢li
e zkraceni m. iliopsoas

e znacné obtiZe pii udrzeni vzptimeného stoje

1.1.6. Moznosti 1é¢by choroby Charcot-Marie-Tooth

Kauzalni 1écba této choroby neexistuje. Podstatnou a ¢asto nejucinngjsi slozkou terapie
je rehabilitace a protetickd péfe. Vyznamna je také ortopedicka péce zvlast€é u pokrocilych
deformit nohy. Dalsi slozkou 1écby je podplrna farmakoterapie. Pacientim je také doporuceno
vyvarovat se pozivani alkoholu a dalSich neurotoxickych latek, které mohou neuropatii a tim i

jeji klinicky obraz zhorSovat (Kobesova, Horacek, 2002).

1.1.6.1. Rehabilita¢ni 1é¢ba

Rehabilitace se stdva trvalou soucésti pacientova zivota od stanoveni diagnozy.
Pravidelné cvi¢eni miZe zpomalit progresi onemocnéni, udrzuje dobrou fyzickou kondici a
piedchazi sekundarnimu vertebrogennimu algickému syndromu (Kobesova, Horacéek, 2002).

Cilem je zpomaleni zhorSujici se pohyblivosti a svalové sily, zabranéni rozvoje
svalovych kontraktur a tim i rozvoje deformit nohy a ruky, udrzeni co nejlepsi kvality chiize a
zajisténi co nejlepsi stability pii stoji a pfi chlizi. Vyznamna je prevence pretéZovani hybného
systému a také prevence a terapie kloubnich a vertebrogennich bolesti. Mezi dalsi cile patii

udrzeni co nejlepsi kvality motoriky hornich koncetin, dobré télesné kondice a funkce
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kardiovaskularniho aparatu. Snahou je udrZet pacienta v takove kondici, kterd by mu umoznila
vykondavat jeho zaméstnani nebo alespon zékladni sebeobsluhu. Ve spolupréaci s ortopedem a
protetikem je nutné zajistit vhodné kompenzacni pomucky. Ergodiagnostika je vyznamna u
déti ke stanoveni vhodného vzdélani a budouciho povolani a u dospélych k eventualnimu
vybéru nového povolani (Kobesova et al., 2007; Kobesové, 2000).

Lécebny postup stanovujeme na zakladé objektivniho vySetfeni a subjektivnich obtizi
pacienta (Kobesova, 2000).

Pted zacatkem rehabilitace posuzujeme predevsim stupen svalového oslabeni koncetin,
kvalitu chiize a ostatni pohybové stereotypy a strategie, rozsahy pohybtl, tonus tkani a jejich
trofiku. PopiSeme svalové atrofie a kontraktury, kostni deformity a pfipadné otlaky.
Vysettujeme vSechny kvality ¢iti, poruchy rovnovahy. Vysetieni patefe provadime stejné jako
u pacientd s jinymi diagnézami. VySetiujeme funkci hlubokého stabiliza¢niho systému patete.
Zjistime, zda pacient jiz pouziva n¢jaké kompenzacni pomucky a zda je pouziva spravnym
zpusobem. Mozné je také doplnit vySetfeni o plantogram, fotodokumentaci ¢i vysetfit pacienta
na tenzometrické ploging Balance Master®. Je také vhodné poloZit si n&kolik otazek, které by
nam mély byt voditkem pii stavbé rehabilitatniho planu, jako naptiklad: ,,Co pacienta nejvice

obtézuje?, Co pacient oéekava?* a dalsi (Schreier B., Kobesova A. 2006; Kobesova A., 2000).

Rehabilitaéni techniky pouZivané u pacienti s chorobou CMT
1) Terapie a prevence svalového oslabeni a atrofie (Kobesova, 2000; Kobesova et al.,

2007)

e Jednoduché facilitani prvky — poklep na Slachu, kartd¢ovani, mickovani, vibrace.

e Terapie podle Kenny — teplé z&baly, pasivni protahovani svali.

e Vodolécebné procedury — vitivé a perlickové 1azn€, subakvalni masaze.

e Techniky na neurofyziologickém principu - Vojtova reflexni lokomoce,
proprioceptivni neuromuskularni facilitace, senzomotoricka stimulace. Aktivovat
muzeme jen svaly, které jsou ,, pseudoparetické, které byly pouze ve funkénim
utlumu. Podafi-li se nam zlepsit kvalitu pohybového vzoru, dojde casto k

soucasnému zvyseni svalové sily u téchto svall, které byly ptivodné oslabeny. K
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normalizaci svalové sily dochazi také casto po zlepSeni situace na periferii
stabilizaci hlezna AFO ortézou ¢i adekvatni upravou obuvi.
Elektrostimulace a elektrogymnastika - u denervovaného svalu nema
elektrostimulace prakticky vyznam. Elektrogymnastika miize byt jednou z metod,
jak zabranit rychlé atrofii do¢asn¢ inaktivniho svalu napt. po dlouhodobé imobilizaci
v disledku operace.
Posilovani - ma smysl u svali oslabenych sekundarné z inaktivity. Posilovani proti
odporu neni indikovano u svalii primarné oslabenych v diisledku denervace. U téchto
svalii vede posilovani naopak k oslabeni, atrofii a je$t¢ vétSimu prohloubeni
svalovych disbalanci. Tento fakt se typicky projevuje pii vzniku tzv. ,overuse

weakness* (Vinci et al., 2003).

2) Terapie a prevence poruch stability (Kobesova et al., 2007)

Uvolnéni chodidel pomoci mobilizaci perifernich kloubii, mékkych technik a
protazeni zkracenych svald.

Nacvicovani ,,pada do zdi“, krokové strategie. Vyuziti modifikace kroku — chiize
cik-cak, bokem, pozpatku, ptekracovani piekazek, slalom, modifikace chtize v tai-
chi.

Senzomotoricka stimulace (SMS) — vyuZivdme tsece, balan¢ni sandaly, balony,
trampolinu, twister, swinger, specialni labilni polstate z pénového materialu
(Airex), balony, slapani oblazku, specialni rohoze v kombinaci s Slapacimi
stiidavymi koupelemi.

Stabilometrické plosiny (napf. Balance Master®) — vyuziti feedbacku.

3) Terapie a prevence svalovych a kloubnich bolesti na DKK a HKK (Kobesova et al.,
2007; Truc, 2003)

Protahovani svalu a $lach s tendenci ke zkraceni.
Pasivni procvicovani kloubti, mobilizace, trakce.
Masaze, mékké techniky, mickovani, strecink plosky a dlané.

Nacvicovani aktivni funkce nohy.
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e Vodolécebné procedury - vitivky, perlickové lazné, Slapaci stiidavé 1azné dolnich
koncetin, LTV v bazénu, subakvalni masaze.

e Elektrolécba - napt. TENS, nizko a stfedofrekvencni proudy, ultrazvuk, laser ¢i
rizné formy termoterapie.

e Poftizeni ortopedickych vlozek a prodiskutovani vhodné obuvi.

Terapie a prevence deformit patete (Kobesova et al., 2007)
Fyzioterapie je spolu s korzetoterapii sloZkou konzervativni ¢asti 1é¢by skolidéz. Jen
fyzioterapie je provadéna u kiivek do 20 stupnii dle Cobba. Od 20 do 40 stupiiti je
nutné zvazit korzetoterapii a kiivky nad 40 stupni dle Cobba se jiz obvykle fesi
operativné. Z fyzioterapie lze vyuzit:

e Klappovo lezeni

e (Cviceni podle Schrotové

e Vojtovu reflexni lokomoci

Terapie a prevence bolesti patete

Bolesti patete vznikaji nejcastéji jako dusledek vadnych pohybovych stereotypil,
skoliozy a nevhodného Zivotniho stylu. Oslabeni dolnich koncetin je u pacientd s CMT
kompenzovano ostatnimi oblastmi pohybového aparatu, které jsou chronicky
pretézovany. K vycCerpani téchto kompenzacnich mechanismt dochazi nejcastéji kolem

45. az 50. roku (Kobesova, Horacek, 2002).

Vyuzivame stejnych rehabilitacnich technik, jako u ostatnich vertebrogennich obtizi
(Kobesova, 2000; Truc, 2003; Horacek, 2004):

e LTV dle kineziologického rozboru

e Metody manuélni mediciny

¢ Vojtova reflexni lokomoci

e Senzomotoricka stimulace

e Flektrolécba, vodolécba

e Aktivace hlubokych stabilizatorii patete
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6) Terapie postiZzeni jemné motoriky (Jezkova, Hlochova, 2006)
e Ergoterapie - zlepSeni koordinace, pieuceni na druhou ruku, vybér pomucek pro

domécnost, Gprava pracovniho mista, testovani funkéni kapacity pacienta.

7) Kardiovaskularni trénink (Kobesova, Horacek, 2002)
e Pfiméfend a pravidelnd fyzicka aktivita pfedev§im vytrvalostniho charakteru (jizda

na kole, plavani).

8) Rehabilitani péce po ortopedickych operacich (Kobesova et al., 2007)
K pooperacni rehabilitaci jsou pacienti pfijimani na 3 tydny 7-10 dni po sejmuti
sadrového obvazu. Individualni cvi¢eni s fyzioterapeutem probiha dvakrat denn¢ a je
zaméfeno na co nejrychlejsi obnoveni svalové sily a normalizaci rozsahu hybnosti v
kloubech DKK. Idealni je, pokud mtze pacient pokracovat v ambulantni rehabilitaci

ttikrat tydn€, poptipade pokud absolvuje lazeiisky pobyt.

9) Lazenska péce (Kobesova et al., 2007)
Pacienti s CMT chorobou maji narok na lazenskou lécbu jedenkrat za dva roky.
Nejcastéji indikovanymi ldznémi jsou: Janské Lazné, Velké Losiny, Klimkovice,
Dubi, Vréaz, Jachymov, Teplice v Cechach, M3ené a Bilina. Lazetiska 16¢ba ma velky

efekt na celkovou kondici fyzickou i psychickou.

1.1.6.2. Ortopedicka 1écba

Hlavnim ortopedickym projevem je pes cavovarus a kycelni dysplazie. Pii
nefixovanych deformitach za¢ina 1é¢ba nohy pouzivanim ortéz (AFO, event. KAFO) (Dungl a
kol., 2005). U pokrocilych deformit nohy je jiz nutnd operacni lécba. SouCasna strategie
ortopedické 1éby je metoda postupnych operaénich zakrokt. Casto se uplatiiuji postupné tfi
faze operacni 1écby:

1. tenotomie a prolongace zkracenych svalt, transpozice §lach a svall
2. minimalni korekéni vykony na skeletu — korekcni osteotomie (napi. Dwyerova
operace, osteotomie |. metatarsu)
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3. dézy kloubt nohy — troji déza sub talo aZz pantalarni déza nohy

Po vykonech na svalech a Slachach je nutna imobilizace operované konéetiny po dobu
minimalné Sesti tydnd, po vykonech na kostech je nutné pocitat s imobilizaci po dobu alesponl
ttech mésicu (Kobesova et al., 2007). Po takto dlouhé imobilizaci dojde vzdy k atrofiim. Na
druhé¢ stran¢ dlouhodobé¢ odkladani opera¢niho vykonu muze vést k takové progresi deformity
nohy, ze dal$i moznosti feSeni jsou velice omezené. Mezioborovd spoluprace je tedy
nezbytnou soucasti pti rozhodovani o operacni indikaci (Kobesova, Horacek, 2002).

Kycelni dysplazie se vyskytuje az u 10 % pacienti s chorobou CMT (Ushiyama,
Tanaka, 2003). Kyc¢elni dysplazie postupné prograduje a projevuje se v adolescenci. LéCi se
kombinaci acetabularni osteotomie a varizacni osteotomie femuru (Dungl a kol., 2005).

Skoliéza se v adolescentnim véku vyskytuje u 37 % pacienti a ortopedickd terapie
probiha podobné jako u skolidzy idiopatickeé (Dungl a kol, 2005).

Pti ztrat¢ addukce a opozice palce na hornich koncetinach je mozné transponovat m.

flexor digitorum superficialis na misto adduktoru palce (Dungl a kol., 2005).

1.1.6.3. Proteticka péce (Kobesova et al., 2004)

Vhodn4 obuv a individualné zhotovené vlozky do bot maji velmi dobry efekt. Snahou
je piinést ulevu od bolesti, korigovat postaveni nohy, do uréité miry zabranit progresi deformit
a vzniku otlaku, zaroven pak zlepsit stabilitu a stereotyp chiize.

Nutné je, aby vlozka byla zhotovena individualné na zakladé plantogramu a
trojdimenzionalniho naslapu. Vlozky maji zmékéeny ptedni dil, aby byl sniZen tlak na
hlavicky metatarsi a podlozeni exkavace nohy. Korektory na prsty DKK mohou sniZit
progresi kladivkovych prstu ¢i hallux vagus, a tak i minimalizovat bolestivé otlaky.

Obuv musi byt lehkd. Pod $pickou by méla byt pevnd podrézka, aby byla opora pro
oslabené lumbrikalni a interossedlni svaly a nedochazelo ke zbyte¢nému pietéZovani
extenzort prstii. V predni ¢asti boty musi byt dostatek mista, aby nevznikaly deformace prsta
a otlaky. Bota by méla byt vyssi, nejlépe kotni¢kova, aby stabilizovala kotnik, s vysokym
pevnym $nérovanim ptes mekky jazyk, ktery zabrani otlakim na dorsu nohy. PodraZzka musi

byt z pevného, ale ne tvrdého materialu, aby absorbovala otfesy pifi chuizi. Vhodné jsou
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zejména basketbalové boty. Je vhodné, aby pacient nosil obuv s pevnou podrazkou i doma a
vyhybal se chlizi naboso.

Podle stadia postizeni je vhodné pacientovi zajistit také pomicky pro lokomoci
(vychazkovou hul, francouzské hole, choditka), aby chlize byla minimaln¢ energeticky

naroc¢né a bezpecna.

1.1.6.4. Podpirna farmakoterapie (Kobesova, Horacek, 2002)

Jedna se predevSim o vitaminoterapii, napt. vitamin E a Befothiamin. Dale se podévaji
vazoaktivni preparaty a kyselina alfa-lipova pro zlepSeni energetického metabolismu. Pro
zmirnéni neuropatickych bolesti se doporucuje Neurontin. Nejsou vhodné megadavky
vitamini A, B6 a penicilinu a ostatnich latek, které mohou pisobit neurotoxicky, a tim

zhorSovat symptomy nemaoci.
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1.2. Choroba Charcot-Marie-Tooth v détském véku

Choroba CMT je u déti nejcastéji se vyskytujici formou periferni neuropatie
(Haberlova, 2007). Nejcastéji se vyskytujicim typem CMT je u déti stejné jako u dospélych
typ CMT 1A. Prvni symptomy choroby CMT se objevuji typicky béhem prvni a druhé dekady
zivota. Choroba prograduje a ve tieti dekadé je jiz vétSinou ptritomen plny rozvoj klinickych
ptiznakt. U typu CMT 1A plati, ze ¢im diive se prvni pfiznaky objevi, tim téz§i neurologicky
deficit se vyvine (Kobesova et al., 2007).

Chorobu CMT mohou déti jak zdédit po rodicich, tak mize dédi¢na vloha vzniknout u
ditéte nové jako de novo mutace, nejcastéji pii tvorbé pohlavnich bunék (Haberlova, 2007).
Neni zfejmé, zda se vyskytuje u déti oproti rodicim casnéjsi vznik obtizi a klinicky tézsi
postizeni. Dle studie prof. MUDr. Nevsimalové (2000) 1ze pozorovat u déti oproti rodi¢iim
Casngjsi vznik obtizi, klinicky téz8i postiZzeni, Castéjsi mozeCkové priznaky a vyraznéjsi EMG
nalez. Naopak Garcia et al. (1998) uvadi mirnéjSi postizeni déti oproti rodi¢im. Variabilita
klinickych pfiznakll je ovSem velikd a vétSina pacientl ma téméf subklinické postizeni
(NevSimalova, 2000). Lécba onemocnéni se nelisi od 1éEby v dospélém véku (Haberlova,
2007).

1.2.1. Diagnostika choroby CMT v détském véku

Diagnostika se v zasad¢ nelis$i od diagnostiky u pacienti v dospélém véku a to
nemoci. U zdanlivé asymptomatickych pacientt s pozitivni rodinou anamnézou je mozné
diagnostikovat chorobu CMT pomoci genetickych metod, ty ovsem mohou chorobu CMT jen
potvrdit, nikoliv vylou¢it. Nutné je tedy i klinické neurologické vySetieni, zaméfené na
ptitomnost typickych prvnich symptomu a elektrofyziologické vysetieni (Feasby et al., 1992).
Podle Feasbyho (1992) lze typ CMT 1A detekovat spolehlivé jesté pred dovrSenim jednoho
roku véku. Uvadi, Ze rychlost nervového vedeni je vyznamné sniZena jiz pted prvnim rokem.
Také Garcia at al. (1998) uvadi provadéni kondukcnich studii jako spolehlivou metodu na

identifikaci nositelit CMT 1A genu jiz v prvnim mésici Zivota.
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Je-li vroding¢ znama mutace pfislusného genu, je mozna piesna prenatdlni diagnostika.
TiZe postizeni u typu CMT 1A, pomérné Casty vyskyt subjektivné asymptomatickych nosici
mutace a dosavadni nemoznost piesné predikce fenotypu na zaklad¢ zjisténého genotypu vSak
celosvétoveé nejsou povazovany za dostateény divod pro preruseni t€hotenstvi z medicinské

indikace (Seeman, 2004b).

1.2.2. Prvni symptomy choroby CMT 1A

U nejcastéjsitho typu CMT 1A je typicky néstup obtizi v pozdnim predSkolnim ci
raném Skolnim véku. Existuji v8ak i jiné mén¢ Casté typy CMT, kdy obtize mohou byt patrné
Naopak existuji typy CMT, kdy mohou byt détsti pacienti zcela asymptomatiéti. U klinicky
Casnych typi CMT muZze byt od narozeni patrné nizké napéti svali, opoZzdény
psychomotoricky vyvoj, ¢i opozdény nastup samostatné chuize. Obtize mohou nastupovat i
okolo 2. - 4. roku véku, coz je napiiklad typické pro typ CMT 2A podminény mutaci genu pro
mitofusin (Haberlova, 2007).

1.2.2.1. Atypicka chlize

Atypicka chtize ¢i béh s Castym zakopavanim a pady patii mezi typické prvni obtize.
Mén¢ Casto byva prvnim problémem opozdény nastup samostatné chiize okolo dvou let véku
(Haberlovd, 2007). Mezi typické charakteristiky chuize patii oslabeni dorzalni flexe
(,,footdrop*) a supinace nohy. Tyto symptomy jsou piipisovany slabosti dorzalnich flexort a
prondtorii nohy jako charakteristickému znaku nemoci (Newman et al., 2007). Nicmén¢
prvotni problémy schtizi souviseji s abnormalni architekturou nohy, ktera ma piic¢inu
v selektivni denervaci kratkych svald nohy (Berciano et al., 2003). Pod vlivem denervace a
nasledné atrofie dochazi u kratkych svali plantarni strany nohy k fibrze a kontrakturam

plantarnich fascii (Berciano et al., 2000).
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1.2.2.2. Deformity nohou

Nejcastéjsi deformitou nohy je u pacienti s HMSN pes cavovarus (Obrézek 1.).
Nicméné pes planovalgus se také vyskytuje a u typu HMSN II se vyskytuje dokonce Castéji
nez cavovarus. (Wines et al., 2005). Nekteré studie také udavaji Cast&j$i vyskyt pes
planovalgus nez pes cavovarus u détskych pacientii (Feasby et al., 1992; Exner, 1987).

Pes cavovarus je definovan jako noha, ktera ma pii plném zatiZzeni vardzni nastaveni
vertikdlni osy rozdélujici posteriorni oblast tibie, kotniku a paty, ma zvySenou podélnou
klenbu nohy a redukuje kontaktni plochu chodidla, ktera spojuje patu a pfednozi (O’Connell et
al.,, 1998). Je patrna kontraktura plantarni fascie a mékkych tkani v plosce nohy, prsty
zaujimaji drapovité postaveni a v oblasti hlavicek metatarst se vyskytuji otlaky (Sosna et al.
2001). Dle Berciana et al. (2003) jsou prvotni deformity nohy zptuisobeny sekundarné diky
postizeni Cisté kratkych svalii nohy s nepostizenymi ,extrinsic** svaly. Naopak dle Manna a
Missiriana (1988) je duvodem rozvoje pes cavovarus svalova nerovnovaha mezi silnym m.
peroneus longus a slabym m. tibialis anterior a silnym m. tibialis posterior a slabym m.

peroneus brevis.
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= Obréazek 1. A) Fyziologické postaveni nohy pfi stoji. B) Postaveni pes cavus pri stoji
(Schwend, Drennan, 2003)

Pes planovalgus je definovan jako noha, ktera ma pfi plném zatizeni valgozni nastaveni
vertikalni osy rozd¢€lujici posteriorni oblast tibie, kotniku, paty a snizenou medialni podélnou
klenbu (O’Connell et al., 1998). Dochazi k poklesu talu plantarné¢ a medialné¢ a k abdukci
pfednozi. Medialni klenba se za fyziologického vyvoje stava zietelnou ve druhém roce Zivota

(Sosna et al. 2001).
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Pokud se jiz deformita vyskytuje, je vzdy bilateralni, nicméné symetrické jsou
deformity jen pfiblizné u méné nez poloviny piipadd. Mezi dal$i nejCastéj$i problémy
doprovazejici deformity nohou patii slabost, bolestivé otlaky, metatarsalgie, instabilita

hlezenniho kloubu a problémy s obuvi (Wines et al., 2005).
1.2.2.3. SniZena schopnost stoje na patach

VétSina déti s chorobou CMT svede stoj na Spickach bez jakychkoliv problémii,
naopak stoj na patach byva pro vétSinu z nich neproveditelny (Obrazek 2.). Tento problém je
Casto spojen s dalSimi pfiznaky choroby jako je pes cavus, drapovité postaveni prstii, zkraceni
Achillovy Slachy, oplosténi transversalniho plantarniho oblouku a atrofie kratkych svali nohy.
Za moznou piicinu vzniku problému s chiizi po patach je mozné povazovat dysbalanci svalt
dolni koncetiny v dusledku selektivniho oslabeni skupiny peronealnich svala (Berciano et al.,
2003). Tento problém je také spojovan s ¢asnym oslabenim m. tibialis anterior (Faesby et al,
1992).

= Obrazek 2. Stoj na $pi¢kach a stoj na patach u pacienta s chorobou CMT 1A
(Berciano at al., 2003)
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1.2.2.4. Atrofie kratkych svali nohy

Atrofie kratkych svalil nohy se projevuje predevs$im jako atrofie m. extensor digitorum
brevis (EDB), ktera je obvykle spojena s atrofii m. abduktor hallucis. Atrofie EDB je u déti
vekove vazany znak, ktery je spojovan s postupnou redukci CMAP amplitudy n. peroneus na
EMG zaznamu (Berciano et al., 2000). Atrofie a slabost lumbrikalnich a ostatnich kratkych
svalli nohy zpiisobuji dorziflexi v metatarsofalangealnich kloubech prsti, kterd se manifestuje
jako dynamické drapovité postaveni prstii a oplosténi transversalniho plantarniho oblouku
(Berciano et al., 2003). Berciano et al. (2000) nachazi atrofii EDB béhem prvnich péti let jen u
minority pacientl, zato po patém roce zivota je témef konstantnim piiznakem. Nicméné

vyraznou atrofii nachazi az v druhé dekad¢ Zivota.

» Obrazek 3. Atrofie m. extensor digitorum brevis (Berciano et al., 2000)

1.2.2.5. SniZen& svalova sila

Pomalu se zhorSujici slabost svalstva na dolnich a pozd¢ji 1 na hornich koncetinach je
typickym piiznakem CMT. PiedevSim je postizeno bércové svalstvo, kde se objevuji i
nejvyraznéjs$i svalové atrofie. U nékterych progradujicich forem onemocnéni dochazi k
slabosti celkové, ktera postihuje i horni koncetiny (NevSimalova, 2000). Carter et al. (1995)
uvadi, ze vSechny svaly jsou u pacienti s CMT slabsi v porovnani se zdravymi lidmi stejného

véku a pohlavi.
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Mezi autory neni shoda, které svaly jsou oslabené v poc¢ateénich stadiich choroby i
ptesto, Ze tato informace by byla zasadni pii prevenci vzniku deformit a volbé terapie (Vinci et
al., 2006). Berciano et al. (2002) i Vinci et al. (2006) uvadi, Ze prvni udalosti mize byt slabost
lumbrikalnich a ostatnich kratkych svalii nohy, které zptisobuji primarni deformity nohou.
Slabost peronedlnich svali i m. tibialis anterior uvadi jako pfiznak charakteristicky pro
pozdé¢;jsi stadia choroby.

Piedpoklada se, Ze pii¢innou slabosti svali je vyznamna redukce poctu motorickych

axonu, které tyto svaly inervuji (Berciano et al., 2000).

1.2.2.6. Ostatni prvni symptomy

DalSimi prvnimi pfiznaky byvaji snizené reflexy dolnich koncetin, zkraceni Achillovy
Slachy a jeji prominence a atrofie jinych nez kratkych svali nohy, pfedev§im peronalnich
svali (Berciano et al., 2003). Muze byt pfidruzena i porucha Citi a to zejména taktilniho.
Poruseno miize byt 1 Citi hluboké a u ¢asti pacientii je ptidruzen i klidovy tfes, mozeckové

ptiznaky a vzacn¢ i ur¢ité kozni zmény (Nevsimalova, 2000).

1.2.3. Zmény parametrt elektromyografického vysetieni

Prioritni pro CMT 1A jsou konduktivni studie senzitivnich (SCV) a motorickych
(MCV) nervovych vlaken. Zpomaleni rychlosti vedeni je uniformni na vSech nervovych
vlaknech. Jehlovd EMG je v diagnostice CMT 1A méné vyznamna. (Mazanec, 2000).

Pfi narozeni jsou u CMT 1A rychlosti vedeni jest¢ v mezich normy, ale jiz v prub¢hu
prvnich Sesti mésict se stavaji abnormalnimi (Mazanec, 2000). Tyto nalezy nasvédcuji faktu,
Ze pocate¢ni porucha myelinizace u typu CMT 1A zacina blizko narozeni na terminalnich
castech nervovych vldken a brzy poté zahrnuje zbyvajici ¢asti periferniho nervového systému
(Garcia et al. 1998). Do péti let se rychlost vedeni perifernim nervem u déti s chorobou CMT
1A oproti zdravym détem vyrazné zpomaluje a dale se jiZ rychlost podstatné neméni. Hrani¢ni
rychlost vedeni pro stanoveni diagnézy CMT typu I ve véku nad pét let je rychlost vedeni
motorickymi vlakny (MCV) n. medianus pod 38 m/s (Mazanec, 2000). Vyrazné zpomaleni

rychlosti vedeni v détstvi odpovida té¢z§imu priabéhu nemoci v dospélosti (Dyck et al., 1989).
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Déle nach&zime v prabéhu zivota pokles amplitudy sumaéniho svalového potencialu
(CMAP), coz odpovida sekundarni degeneraci axonu. V pokroc¢ilych stédiich choroby jiz
CMAP nemusi byt viibec vybavena (Mazanec, 2000).

Snizena rychlost vedeni nervovymi vlakny neodpovida stupni klinického postizeni u
CMT 1. typu. Vramci jedné rodiny miizeme nalézt pii elektrodiagnostickych studiich
obdobny nalez i presto, Ze variabilita klinického obrazu je vyraznad (Mazanec, 2000).
Ptedpoklada se, ze prudka redukce poctu motorickych axonl inervujicich oslabené svalstvo je
pii¢ina slabosti a amyotrofie vazané na vék (Dyck et al., 1989). To Ze neni piitomna atrofie u
déti do péti let a zmény nervového vedeni jsou piitom jiz stejné jako v dospélosti, svéd¢i pro
fakt, Ze demyelinizace plné nevysvétluje pfitomnost atrofie peronedlniho svalstva (Garcia et
al., 1998).

Elektrofyziologické studie spole¢né s molekularné genetickymi analyzami jsou
neocenitelnymi metodami k dosaZeni jisté¢ diagnézy CMT 1A u jinak asymptomatickych déti
(Berciano et al., 2003).

1.2.4. Prubéh onemocnéni v détském veku

Béhem prvnich péti let nedochdzi u vétSiny pacienti k vyraznym projeviim
onemocnéni (Berciano et al., 2003). Nicméné rychlosti nervového vedeni se vyznamné snizuji
jiz béhem prvniho roku (Feasby et al., 1992). Typicka je také hyporeflexie predevsim dolnich
koncetin (Berciano et al., 2003). Kratce po nastupu samostatné chiize se muze projevit
neobratnost v chuzi, ¢asté zakopavani a pady (Haberlova et al., 2006). Od tii let mize byt
pozorovana sniZzena schopnost stoje na patach (Berciano et al., 2003).

Do deseti let véku dochazi typicky k rozvoji deformit nohou. Nejdiive se vyskytuje
vétsinou plochonozi a az pozdé&ji pes cavus. Dochazi k postupnému zkracovani Achillovych
Slach a zvyraznovani atypické chiuize. Svalova slabost byva v tomto stadiu jen lehka, zasahujici
hlavné dorzalni flexory palci (Haberlova, 2007). Od péti do deseti let dochazi k vyraznému
rozvoji atrofie m. extenzor digitorum brevis a ostatnich kratkych svali nohy. Atrofie
peronealniho svalstva se vyskytuje jen velmi ztidka (Berciano et al., 2000). Porucha stoje na

patach se v tomto obdobi projevuje dle Garcii et al. (1998) u vice jak 70 % pacientu.
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Od deseti do dvaceti let dochazi k rozvoji slabosti a k Ubytku svalové hmoty piedevsim
dolnich koncetin (Haberlova, 2007). Dochazi kvyraznému nastupu rozvoje atrofie
peronealniho svalstva u vice jak 50 % pacientli. Deformita nohy se nachazi jiz takika u vSech

pacientt (Garcia et al., 1988). Rozviji se porucha ¢iti a zvySuje se riziko skoliosy (Haberlova,

2007).
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1.3. Vyznam zmén funkce hlezenniho kloubu pro lokomoci u pacienth CMT

1.3.1. Role hlezenniho kloubu v jednotlivych ¢astech krokového cyklu
1.3.1.1. Krokovy cyklus (KC) (Perry, 1992)

Krokovy cyklus je povaZzovan za zakladni jednotku chiize. Sklada se ze stojné a
Svihové faze. Béhem stojné faze (,,stance phase®) je jedna nebo ob& nohy v kontaktu
s podlozkou. Pro Svihovou fazy (,,swing phase“) je charakteristické vedeni nohy vzduchem
nad podlozkou. (Pfiloha ¢. 1)

Podle jednotlivych ,,vyznamnych® udalosti lze také rozdglit krokovy cyklus na osm
¢asti (Ptiloha ¢. 2):

1. Pocatecni kontakt (,,initial contact*): 0 - 2 % KC
Stadium zatézovani (,,l0ading response®): 2 - 10 % KC
Mezistoj (,,midstance*): 10 - 30 % KC
Konecny stoj (,,terminal stance*): 30 - 50 % KC
PtedSvihova faze (,,preswing phase®): 50 - 60 % KC
Pocatecni $vih (,,initial swing*): 60 - 73 % KC
Mezisvih (,,midswing*): 73 - 87 % KC
Konec¢ny Svih (,,terminal swing®): 87 - 100 % KC

© N o g M w D

1.3.1.2. Zmény v hlezennim kloubu béhem jednotlivych fazi krokového cyklu

(Perry,1992)

1. Faze pocateéniho kontaktu - v okamZiku Uderu paty Svihové nohy do podlozky se
hlezenni kloub nachazi ve stiednim postaveni 90°. Klicovymi svaly, které ve
sttednim postaveni nohu stabilizuji, jsou m. tibialis anterior, m. extensor digitorum
longus, m. extensor hallucis longus.

2. Stadium zatézovani - noha referované dolni koncetiny pada ptes plantarni flexi na
podlozku, a to valivym pohybem pies patu (tzv. pivot patni - ,,heel rocker®). Patni
kost zustava v kontaktu s oporou. M. tibialis anterior, m. extensor digitorum longus

a m. extensor hallucis longus excentrickou aktivitou zpomaluji pad nohy na
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podlozku, zaroven za sebou strhavaji tibii vptfed, a tak nepiimo napomahaji flexi
kolena. Noha se staci do pronace, talus ztraci podporu kalkaneu a rotuje hlavou
smérem dovnitt (7°). Dochazi tak k natoCeni osy hlezenniho kloubu medidln¢ a
zaroven k vnitini rotaci tibie.

3. Mezistoj - ptednozi stojné dolni koncetiny je v pronaci, noha je celou plochou
v kontaktu na podlozce. Stfed otaCeni se z paty presouvd do stfedu hlezenniho
kloubu (tzv. pivot hlezenni - ,,ankle rocker*). Cela konéetina je rolovana dopiedu
pies pevné opienou nohu. Plantarni flexe hlezna ptfechéazi ptes neutralni pozici
v dorzélni flexi (4°), kterd je zpomalovéna excentrickou aktivitou m. souleus.

4. Konecny stoj - stied otaCeni se posouva az na hlavicky metatarst a na pfilehlé baze
proximalnich ¢lankt prstd (tzv. pivot pifednozi - ,forefoot rocker). Tésné pred
nadzvednutim paty stojné dolni koncetiny od podlozky, je v hlezennim kloubu
dosazeno maximalni dorzalni flexe (10°). Po odlehceni paty, v souvislosti se
zacatkem aktivni plantarni flexe, kterd je zplisobena aktivitou m. gastrocnemius, je
opora nohy o podloZku pouze v oblasti pfednozi (,,forefoot support®). Klicovymi
svaly jsou m. hallucis longus, ktery podporuje oporu palce o podlozku a také m.
soleus, ktery v hlezennim kloubu navozuje plantarni flexi a v skloubeni subtalarnim
podporuje spole¢né s m. tibialis anterior inverzi nohy. Oba svaly tim napoméahaji
proti everznim sildm peronedlnich svald.

5. Predsvihova faze - noha zustava v kontaktu s podloZkou, ale nenese jiZ celou vahu
téla, protoze mezitim na podlozku dokrocila kontralateralni koncetina. Odleh¢eni
budouci Svihové dolni koncetiny umoziiuje nejen zvétsit rozsah plantarni flexe
(40°), ale i dosahnout hyperextenze (55°) v metatarzofalangealnich kloubech nohy.
Aktivita m. triceps surae oproti piedchozi fazi rychle klesa, ale stale podporuje
plantarni flexi v hlezennim kloubu. Klicovym svalem zistava m. flexor hallucis
longus, ktery napoméahé k odrazu dolni konéetiny palcem od podlozky.

6. Pocateéni Svih - v okamZiku odvinuti palce od podloZzky se hlezenni kloub nachazi
v plantarni flexi (20°). Aby mohla byt Svihova dolni koncetina bezpecné a
bezdotykové nesena nad oporou, musi se zmensit plantarni flexe (10°-5°), to se

dgje diky aktivité¢ m. tibialis anterior, m. extensor digitorum longus a m. extensor
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hallucis longus. M. flexor hallucis longus i béhem této faze stale napomaha odrazu
Svihové dolni koncetiny palcem od podlozky.

7. Mezidvih - tibie $vihové dolni koncetiny se dostane vlivem pusobeni setrva¢nych
sil do vertikalniho postaveni, noha ma tendenci piepadavat svoji vahou do plantarni
flexe. Jeji neseni vzduchem je v tuto chvili zabezpeéeno zvétsenim rozsahu flexe
v ky¢li (30°) a aktivitou m. tibialis anterior, m. extensor digitorum longus a m.
extensor hallucis longus, ktera udrZuje neutralni pozice v hlezennim kloubu.

8. Kone¢ny §vih - Svihova dolni konéetina se pfipravuje na realizaci pocatecniho
kontaktu nohy s oporou. Hlezenni kloub je stale aktivné drzen v neutrdlni pozici,
popt. v lehké plantarni flexi (3-5°) diky aktivit¢ m. tibialis anterior, m. extensor

digitorum longus a m. extensor hallucis longus.

1.3.2. Zmény funkce hlezenniho kloubu u pacientti s chorobou CMT

U pacientl s lehkym a stfednim postizenim jsou nejvét§im problémem pii stoji a chlizi
rotace nohy Vv podélné ose, oslabena dorzalni flexe (,,footdrop”) a nedostatecna funkce
plantarnich flexort. U pacientu s téZzkym postizenim je hlavnim problémem pfi stoji a chiizi
vyrazna slabost proximalnich svalli dolni koncetiny, destabilizace kolennich a vyjimecné i
kyc¢elnich kloubu. Téchto pacientt je ptiblizné jen 15 % (Vinci, Perelli, 2002). Jako adaptace
¢i dusledek porusené biomechaniky kotniku a nohy se objevuje zkraceni Achillovy Slachy,
zvétSena vnitini rotace tibie, hyperextenze kolen pfi stoji, zvySend zevni rotace kycle a snizena
addukce kyc¢le pii stoji. Nicméné piima spojitost mezi témito piiznaky a neuropatii je take
mozna diky pozorované snizené sile oproti normé (Vinci, Perelli, 2002; Newman et al.,
2007).

Ohodnoceni miry rotace nohy, oslabeni dorzadlni flexe a nedostate¢né funkce
plantarnich flexorii umoznuje 1épe klasifikovat miru postizeni dolnich koncetin a je nutné

zvazovat je pfi sestavovani rehabilita¢niho planu (Vinci, Perelli, 2002).
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1.3.2.1. Rotace nohy v podélné ose

Rotace nohy v podelné ose je vysledkem disbalance mezi silou pronatord a supinatort
nohy. Noha se nachazi pfevazné v supinaci az inverzi, protoze svaly zajist'ujici pronaci jsou
Castéji oslabeny nez jejich antagonisté, popfipadé nejsou schopny pracovat potiebnou
intenzitou kviili biomechanickym zménam v oblasti nohy. Pfi stoji redukuje rotace kontaktni
plochu chodidla s podloZzkou, coz ma za nasledek snizeni stability a bolest pod lateralnim
okrajem nohy, kde je koncentrovano jeji zatizeni (Vinci, Perelli, 2002). Ve stoji dochazi
nasledkem supinace nohy K vnitini rotaci tibie, flexi v kolennich a ky¢elnich kloubech,
anteverzi panve a nasledn¢ k bolestem Vv oblasti patefe (Vinci, Perelli, 2002; Newman et al.,
2007). Prevence a redukce rotace pii stoji je mozna podloZenim plosky nohy lateralnim
klinem, to vede také k funkénimu protaZeni svalti zplisobujicich inverzi ve Svihové fazi. Je
mozny také operacni zakrok na Slachach poptipadé na kloubech, ve kterych rotace probiha

(Vinci, Perelli, 2002).

1.3.2.2. Oslabeni dorzalni flexe hlezenniho kloubu

Oslabeni dorzalni flexe je zplisobeno multifaktoridlng, poptipadé snizenim sily
dorzélnich flexord. V Casnych stadiich nemoci m. extenzor hallucis longus ani m. extenzor
digitorum longus nejsou oslabeny, ale nemohou pracovat spravné¢ kvuli nestabilité
metatarzofalangedlnich kloubi, kterd je zplsobena oslabenim m. flexor hallucis brevis a
lumbrikalnich svald. Pokud Ghel, ktery svird osa chodidla s osou bérce pii maximalni aktivni
dorzalni flexi, je 90°-100°, noha se stava funkéné delsi. V pozdnich stadiich nemoci je
oslabeni dorzalni flexe zpisobeno slabosti pfedev§im peronealnich svald, které jsou v této fazi
vyznamn¢ neuropatii postizeny (Vinci, Perelli, 2002). Pii oslabeni m. tibialis anterior je uhel,
ktery svird osa bérce s osou chodidla, nad 100°. Kompenzaci nedostate¢né dorzalni flexe nohy
je rekurvace kolennich kloubii (Kobesova, Horacek, 2002). Oslabeni dorzalni flexe ovliviiuje

predevsim fazi Svihu (Vinci, Perelli, 2002).
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1.3.2.3. Nedostatecna funkce plantarnich flexorti

Nedostatecna funkce plantarnich flexori nemusi byt jen zpiisobena sniZzenim svalové
sily, ale také jako nasledek biomechanickych zmén zpisobenych rotaci nohy v podélné ose.
Pokud se objevi equinozni deformita nohy, pfestanou pacienti se slabosti plantarnich flexora
tolerovat obuv s pevnou patou, protoZe m. triceps surae jiZz neni schopny stabilizovat hlezenni
Kloub v plantarni flexi (Vinci, Perelli, 2002). Pi oslabeni m. triceps surae se dostavuji obtize

pii chiizi z kopce a pacienti nejsou schopni postavit se na $pic¢ky (Kobesova, Horacek, 2002).

1.3.3. Charakteristické rysy chlize u pacient s CMT

U pacientl s chorobou CMT je vyrazné¢ zménén pohybovy stereotyp chiize. Prvotni
pii¢inou jsou zmény v oblasti nohy a hlezenniho kloubu. Biomechanicky efekt choroby CMT
neni omezeny jen na distalni manifestaci, ale Usti v globalni modifikaci chtizového vzorce.
Viceurovitovd modifikace chlizového vzorce je u pacientli pozorovana bez ohledu na vek, typ
CMT, subjektivni symptomy a stupen svalového oslabeni (Newman et al., 2007). Rizné
zmény tohoto pohybového stereotypu podminuji i individualni ptistup k terapii (Ounpuu et al.,
2006).

Zmény v pribéhu stojné faze krokového cyklu

Na pocatku stojné faze az do obdobi mezistoje dochazi k redukci plantarni flexe
hlezenniho kloubu. To je vysvétlovano jako adaptace na snizenou addukci kycelniho kloubu,
ktera je pozorovana u pacienti pohybujicich se o Siroké bazi. SniZzena addukce kycle vede k
nevyrovnani COM nad vahu nesouci kon¢etinu béhem chiize. Pohyb téla ve sttedu béhem
pocatku stojné faze facilituje vnitini rotace tibie viuci femuru. Ve fazi kone¢ného stoje se
projevi snizena funkce m. triceps surae snizenim vrcholu plantarni flexe (Newman et al.,
2007).

Pokud se ve stoji zmensSi Uhel mezi bércem a chodidlem pod 90°, objevuje se jako
kompenzace semiflexe v kolennich a ky¢elnich kloubech, dochazi k pietizeni m. gadriceps

femoris a glutedlnich svall, subjektivné se v téchto svalech vyskytuji kiece. Pokud je oslabeni
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m. triceps surae takto vyrazné, je naro¢né udrzet vzpiimené drzeni a dochazi k zhorSeni
stability (Kobesova, Horacek, 2002).
Také se vzrustajici rotaci nohy do supinace a rostouci instabilitou roste ve stojne fazy

riziko distorze hlezna (Vinci, Perelli, 2002).

Zmény v pribéhu Svihové faze krokového cyklu

Béhem celé faze Svihu dochazi k sniZzeni dorzalni flexe hlezenniho kloubu, ktera je
spojovana se snizenim jejiho pasivniho rozsahu. Dale se objevuje predevSim ve fazi
pocatecniho Svihu zevni rotace v kycelnim kloubu, snizena addukce a vnitini rotace bérce vici
femuru (Newman et al., 2007). Déle je patrnd zvySend flexe kolennich a kycelnich kloubt s
cirkumdukci v ky¢li (Ounpuu et al., 2006).

Fakt, Ze Uhel mezi osou bérce a chodidlem v této fazi je vice nez 90° a noha se stava
funk¢éné delsi, vyznamné ovliviiuje kvalitu chiize na boso. Nicmén¢ béhem chiize v obuvi,
ktera ma zpevnénou patu, neni jiz nutné¢ dosdhnout beéhem faze Svihu do 90°, protoze se zméni
Uhel mezi osou dolni koncetiny a te¢nou nejnizSich bodd, které jsou v obuvi posunuty na
podrazku. Obuv s pevnou patou o vysce cca 2 cm, ktera je bézna u sériové vyrabéné obuvi, je
nejjednodussi kompenzaci lehkého oslabeni dorzalni flexe a noSenim této obuvi se lze ¢asto
vyhnout pouziti protetickych pomiicek. Pokud je Uhel mezi osou bérce a osou chodidla mensi
nez 100°, pacienti mohou chodit v obuvi s pevnou patou bez evidentni stepdZe (Vinci, Perelli,
2002). Pokud neni ptitomna rotace chodidla, pacient nemusi zakopavat az do Uhlu 105°
(Kobesova, Horacek, 2002). Pacienti s Uhlem nad 100° - 105° nemohou oslabenou dorzalni
flexi zcela kompenzovat noSenim obuvi s pevnou patou, je tedy nutna ortéza ¢i specialni obuv
(Vinci, Perelli, 2002).

Vzristajici zevni rotace kyCelniho kloubu byla prezentovana v pribéhu celého
krokového cyklu. Zjevny rozdil mezi vzristajici zevni rotaci kycle a vzristajici vnitini rotaci
tibie je vysvétlovan jako biomechanicka kompenzace k zabezpefeni adekvatniho pohybu
nohy. Zevni rotace kycle mize poskytnout kompenzaci pro supinovanou nohu a snizenou
schopnost dorzélni flexe. Vnitini rotace tibie vici femuru mutze byt spojena s chronickou
nerovnovahou bércovych svalli a nerovnovahou mezi lateralnimi a medidlnimi hemstringy

(Newman et al., 2007).
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Pti pokrocilych zménach dochazi ve fazi Svihu spole¢né s oslabenim ischiokruralnich
svalu k insuficienci flexe v koleni a rotaci panve. Pfi oslabeni m. qadriceps femoris na stupen
3 svalového testu a mén¢, oslabeni m. gluteus maximus a zkraceni m. iliopsoas dochazi
k zna¢nym obtizim pii udrZzeni vzpiimeného stoje. Pokud pacient ptestane chodit, dochazi
Kk rychlé atrofii glutedlnich svali a uplné ztraci schopnost stoje a chiize (Kobesova, Horacek,

2002).
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2. CILE AHYPOTEZY

2.1. Cile prace

Hlavnim cilem praktické ¢asti prace je potvrdit, Ze se sniZzena schopnost stoje na patach
objevuje jako Casty prvni ptiznak choroby CMT 1A a zjistit, zda je mozné vyuzit testu stoje na
patéach jako jednoduchého testu pti Casné diagnostice choroby CMT 1A u déti, a to jiz od tii let

veku.

Dil¢i cile:
1. Posoudit, jak ¢asto se porucha stoje na patdch vyskytuje spolecné s ostatnimi ¢asnymi
symptomy choroby CMT 1A.
2. Posoudit mozné prvotni pficiny snizeného rozsahu aktivni dorzalni flexe u détskych
pacientd s CMT 1A.

2.2. Hypotézy

Hol: U déti ve vySetfované skupiné s chorobou CMT 1A nebude sniZen pasivni rozsah
dorzalni flexe hlezenniho kloubu ve vice piipadech nez ve skupiné zdravych déti.

Ho2: U déti ve vySetfované skupiné s chorobou CMT 1A nebude schopnost stoje na patach
omezena ve vice pfipadech nez ve skupiné zdravych déti.

Ho3: U déti ve vySetfované skupiné s chorobou CMT 1A, u kterych je sniZzena schopnost
stoje na patach, nebude soucasné snizen rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu se
soucasnou extenzi v kolennim kloubu a nebude soucasné pozitivni test diepu.

Hod: Pro tfilet¢ déti ze skupiny zdravych déti bude chlize po patidch nezvladnutelnym
ukolem.

Ho5: U déti ve vySetfované skupiné s chorobou CMT 1A se nebudou vyskytovat i ostatni
Casné piiznaky (areflexie, atrofie m. EDB, deformita nohy, snizena svalova sila
extenzort hlezenniho kloubu, extenzort palce a prsti nohy a mm. peronei longus a

brevis).
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3. METODIKA

3.1. Popis souboru

3.1.1. Skupina pacient s chorobou CMT 1A

Skupina byla tvofena deseti détmi s diagnostikovanou chorobou CMT typ 1A. VSichni
probandi byli pacienty Kliniky détské neurologic 2. LF UK a FN Motol. Rodi¢e vSech déti
byli o studii informovani a souhlasili s vySetfenim. Skupinu tvofilo 6 chlapct a 4 divky.
Vékové rozmezi probanda bylo 3 — 10 let. Pramérny veék probandi byl 6 let. Diagnéza CMT
typ 1A byla stanovena dle vysledki neurologického vysetieni, EMG vySetieni a potvrzena
vysSetienim genetickym. U jedné pacientky nebylo na Zzadost rodici provedeno EMG
vySetieni, diagnosa byla potvrzena genetickym testem. Podminkou pro zafazeni do skupiny

bylo, aby probandi neabsolvovali v minulosti zadny operac¢ni zakrok v oblasti dolni koncetiny.

3.1.2. Kontrolni skupina

Skupina byla tvofena tficeti détmi ve vékovém rozmezi 3 — 10 let. Primérny vék
probandu byl 6 let. Skupinu tvofilo 11 divek a 19 chlapct. Anamnestickym kritériem pro ucast
ve studii byla absence neurologické poruchy ¢i ortopedické vady v oblasti dolni koncetiny.
Dalsi podminkou pro zafazeni do skupiny bylo, aby probandi neabsolvovali v minulosti Zadny

operacni zakrok v oblasti dolni koncetiny.
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3.2. Protokol vySetfeni

3.2.1. Sbér anamnestickych dat

U pacientd s chorobou CMT 1A jsme se dotazovali na vyskyt choroby v roding,
charakter a ve&k prvnich ptiznakl, bolesti, parestezie, problémy s jemnou motorikou,

dosavadni 1écbu ortopedickou, protetickou a rehabilitacni.

3.2.2. Klinicka vysetieni

U vSech probandu s chorobou CMT 1A byl/a vysetien/a:

Rozsah dorzalni flexe v hlezennim kloubu
Rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu byl méfen goniometrem ve dvou polohach:
1. Rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu s extenzi v kolennim kloubu
Za fyziologicky byl povaZzovan rozsah pohybu: 15 — 20 stupni (Haladova,
Nechvatalova, 2005).
2. Rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu s flexi v kolennim kloubu
Za fyziologicky byl povaZzovan rozsah pohybu: 20 — 40 stupni (Dungl a kol.,
2005).

Mira atrofie m. extensor digitorum brevis (EDB)
Btisko m. EDB bylo sledovano a palpovano béhem dorzélni flexe prstii proti odporu.
Dle objemu a obrysu bfiska byl m. extenzor digitorum brevis zatazen do jedné ze tii kategorii

(Berciano et al., 2000):

A. Normélni trofika — btisko m. EDB je jasné¢ nad povrchem vici okolnim
strukturam
B. Pocinajici atrofie — btisko m. EDB je v roviné s okolnimi strukturami

C. Pokrocila atrofie — biiSko m. EDB je pod trovni okolnich struktur
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Mira atrofie ostatnich kratkych svali nohy

Atrofie, pokud se vyskytovala, byla hodnocena jako lehka ¢i tézka.

Mira atrofie svali bérce

Atrofie, pokud se vyskytovala, byla hodnocena jako lehka ¢i jako tézka.

Svalova sila dle funkéniho svalového testu (Janda, 1998)
Svaly byly hodnoceny dle stupnice funkéniho svalového testu a ohodnoceny jednim ze

stupiii 0 az 5. Byly hodnoceny svaly ucastnici se téchto pohybii:

e Supinace s dorzalni flexi v hlezennim kloubu
Hlavni sval: m. tibialis anterior

Pomocné svaly: m. extensor hallucis longus, m. extensor digitorum longus

e Plantarni pronace v hlezennim kloubu
Hlavni svaly: m. peroneus brevis, m. peroneus longus

Pomocny sval: m. extensor digitorum longus

e Extenze v metatarsofalangovych kloubech prstti nohy
Hlavni svaly: m. extensor digitorum longus, m. extensor digitorum brevis, m.

extensor hallucis brevis
Deformita nohy

Deformita nohy byla popsana v poloze vleze na zadech a pfi zatizeni ve stoji.

Vysetreni §lachové okosticovych reflexii
1. Reflex patelarni (L2-L4)
2. Reflex Achillovy Slachy (L5-S2)
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Test stoje na Spickach
Probandi byli rozdéleni do dvou skupin podle toho, zda byli ¢i nebyli schopni provést
stoj na Spickach takovym zplsobem, aby pata byla minimalné 2 ¢cm nad podlozkou. Byl

sledovan cely stereotyp provedeni pohybu.

Test stoje na patach
Probandi byli rozd¢€leni do tii skupin podle toho, zda byli ¢i nebyli schopni provést stoj
na patach. Byl sledovan cely stereotyp provedeni pohybu.
e Skupina A — schopni provést stoj na patach bez vyraznych odchylek pohyboveho
stereotypu
e Skupina A+ — schopni provést stoj na patach jen svyraznymi odchylkami
pohybového stereotypu

e Skupina N — neschopni provést stoj na patach

U probandu schopnych stoj na patach provést, byla zméfena vzdalenost od podlozky, na které

proband stal, k hlavi¢ce patého metatarsu nohy.

Test diepu (Lewit, 2003) (Ptiloha ¢. 3)
Test dfepu byl vyuzit k orientanimu vySetfeni zkrdceni m. soleus. Probandi byli
rozdéleni do dvou skupin:
1. Probandi, ktefi byli schopni provést diep, aniz by zvedli paty od podlozky

2. Probandi, ktefi pii difepu neudrzeli paty na podlozce

Stereotyp chiize

Stereotyp chiize byl subjektivné vySetfen aspekci v ramci kineziologického rozboru
pacienti CMT. Sledovali jsme zejména zpusob odvijeni plosek nohou od podlozky, symetrie
pohybti dolnich koncetin, panve a také souhybu hornich koncetin. Sledovali jsme chtzi 1 za

ztizenych podminek (pozpatku, po Spickach, po patach dle moznosti jednotlivych pacienti).
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U probandt z kontrolni skupiny byl vySetien rozsah pasivni dorzalni flexe hlezenniho kloubu,
test stoje na patach, vzdalenost hlavicky V. metatarsu od podlozky a test diepu.

3.2.3. Elektromyografické vySetieni

U hereditarnich neuropatii je rychlost vedeni uniformné zpomalena. Zpomaleni
rychlosti vedeni o vice nez 40% je charakteristické u demyeliniza¢nich neuropatii. Mohou byt
postiZzena jak motoricka, tak senzitivni vlakna, ale ne vZdy nutné ve stejném rozsahu. Rovnéz
termindlni latence miize byt prodlouzena. Blok vedeni nebyva u nejcastéjSich typt HMSN
piitomen. U axonalnich neuropatii, pokud jeden nebo dva rychle vedouci axony zustavaji
intaktni, je rychlost vedeni bud’ normalni, nebo jen lehce snizena. CMAP a SNAP jsou typicky
malé, redukce amplitudy predstavuje miru ztraty poctu axonti.

K vySetieni pacientli byly vyuZzity motorické a senzitivni kondukéni studie.

Princip metody motorick¢é kondukéni studie spociva v bipolarni, povrchové,
supramaximalni elektrické stimulaci motorickych vlaken perifernich nervu, ktera vyvola
Casové vazanou odpovéd ve svalu, ktery je témito nervy inervovan. Katoda stimulacni
elektrody je vzdy umisténa distalné. Supramaximalni stimulus (20-30% nad maximem)
zajistuje, Zze vSechna nejrychleji vedouci vldkna jsou aktivovana. K urceni rychlosti vedeni
nejrychlejSich motorickych vlaken je nezbytné stimulovat nerv na dvou nebo vice
proximalnich mistech. Aktivni povrchova registra¢ni elektroda ma byt vzdy umisténa nad sval
do oblasti nervosvalové ploténky a referencni elektroda distalné do oblasti relativné neaktivni
struktury.

Senzitivni potencialy mohou byt evokovany ortodromni nebo antidromni stimulaci, dle
toho, zda je pfilozena registraéni elektroda proximalné a stimula¢ni elektroda distaln¢ ¢i
naopak. Latence a rychlosti vedeni pfi méfeni antidromni i ortodromni metodou jsou stejné. K
registraci jsou uzivany bipolarni povrchové registracni elektrody nebo prstencové elektrody
piilozené okolo prstu. Elektrody jsou umistény longitudinalné podél nervu s mezielektrodovou
vzdalenosti 2-3 cm.

U kazdého pacienta byl vySetfen minimalné jeden motoricky a jeden senzitivni nerv.

Senzitivni nervy byly vySetteny ortodromni metodou.
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M¢étenymi parametry byly:
e Latence (Lat) [ms] — Gasovy interval mezi zacatkem CMAP nebo SNAP a

stimulaci

e Amplituda (Amp) [mV] ¢i [%] — méfena od bazalni linie k maximu pozitivniho

vrcholu sumacniho svalového akéniho potencialu

e Rychlost vedeni (CV) [m/s] - rychlost, kterou se impuls $iii v nervu

Pro vSechny uvedené parametry byly stanoveny referencni hodnoty. Referen¢ni
hodnoty je nutno zjistit individualné v kazdé laboratofi a lisi se typem pouzivaného pfistroje,
veékem, vyskou, body mass indexem, pohlavim ¢i teplotou. Je dilezité mit referencni hodnoty
pro kazdou vekovou skupinu. Hodnoty ziskané méfenim na dospélych nemohou byt

aplikovany na déti.
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3.3. Popis metodiky vyhodnocovani vysledki

Skupina probandl s chorobou CMT 1A 1 kontrolni skupina byly vybrany ndhodnym
vybérem. Vysledky vySetfeni byly znazornény v tabulkdch a pomoci grafi. Vysledky
vySetieni rozsaht pasivni dorzalni flexe hlezenniho kloubu a vzdalenosti V. metatarsu od
podlozky byly zpracovany statisticky. U obou statistickych souborti byly pomoci t-testu
ovéteny hypotézy o shodé stiednich hodnot za pfedpokladu rovnosti odchylek. T-testy byly
provedeny pomoci statistického programu NCSS. VSechny prizkumy byly testovany na 5 %
hladin€ vyznamnosti. Byla-li zji§t€éna p-hodnota nizs$i nez 0,05 hypotéza o shodé stiednich

hodnot byla na 5 % hladin€ vyznamnosti zamitnuta.

45



Diplomova prace SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
Casny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

4. VYSLEDKY

4.1. Vysledky méteni skupiny probandi s chorobou CMT 1A

Tabulka 2. shrnuje vysledky vysetieni probandt s chorobou CMT 1A. Pro moznost
piehledného porovnéani vyskytu jednotlivych ptiznakl jsou zde spole¢né uvedeny vysledky
méfeni nasledujicich parametrt — rozsah pasivni dorzélni flexe (DF) hlezenniho kloubu se
soucasnou flexi (FL) ¢i extenzi (EXT) v kloubu kolennim, schopnost provést stoj na $pickach,
schopnost provest stoj na patdch, vzdalenost hlavicky V. metatarsu pfi stoji na patach,
schopnost provést diep, vyskyt deformity nohy, vyskyt atrofii m. EDB, kratkych svalti nohy a
svalll bérce a snizeni svalové sily m. tibialis anterior (TA), extenzord hlezenniho kloubu a
mm. peroneus longus a brevis.

Vyskyt jednotlivych ¢asnych ptiznaki onemocnéni CMT 1A ve skupiné probandu je
znazornén graficky na Obrazku 4. U vSech vySetfovanych probandi byla konstantnim
ptiznakem hyporeflexie az areflexie §lachové okosticovych reflextt L2/L4 a L5/S1 a snizeni
rozsahu pasivni dorzalni flexe v hlezennim kloubu se souc¢asnou extenzi v kloubu kolennim.
Dal$imi nejcastéji se vyskytujicimi pfiznaky, které se vyskytly u vice nez 50 % probandi, byly
sniZzeni rozsahu pasivni dorzalni flexe v hlezennim kloubu se souc¢asnou flexi v kolennim
Kloubu, snizena schopnost provést diep a sniZzena schopnost stoje na patach. Sledované
svalové atrofie a sniZeni svalové sily mm. peronei se vyskytlo u méné nez 50 % probanda
s chorobou CMT 1A.

Vysledky elektromyografického vySetieni u jednotlivych probanda s chorobou CMT
1A jsou uvedeny v pfiloze ¢. 4. U pacientky ¢.6 nebylo na zadost rodici vySetieni EMG
provedeno. Vysledky dokladaji vyznamné sniZeni rychlosti vedeni motorickymi i senzitivnimi

nervovymi vlaky u vSech vysetfovanych probandu.
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Tabulka 2. Celkové vysledky skupiny probandi s chorobou CMT 1A

Pacient Pacient Pacient Pacient Pacient Pacient Pacient Pacient Pacient Pacient
¢ 1 ¢ 2 ¢ 3 ¢. 4 &5 ¢. 6 &7 ¢ 8 ¢ 9 ¢ 10
Pohlavi z M M M z z M z M M
Vék 5 8 6 10 3 8 9 10 7 8
S BE S PDK 10 0 4 4 10 4 12 6 6 2
EXT
kolenniho LDK 10 0 0 4 10 4 10 4 4 6
kloubu [°]
S BE S PDK 10 10 10 10 20 14 20 12 20 4
FL
kolenniho LDK 10 10 10 10 20 14 13 6 16 8
kloubu [°]
Stoj na $pickach A A A A A A A A A A
Stoj na patach N A+ A+ N A+ A+ A N A+ N
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[mm]
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Lo . . lehka . . . lehka . lehka .
Atrofie kratkych sv. nohy neni neni bilat. neni neni neni bilat. neni bilat neni
dist. /3 | dist. 1/3 | dist. 1/3 dist. /3 | dist. 1/3
Atrofie sv. bérce neni lytek lytek lytek neni neni neni nenf Iytek Iytek
bilat. bilat. bilat. bilat. bilat.
m. TA 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5
(PDK/LDK)
Extenzory
. | Mezenniho  IEEE 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5 5/5
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Obréazek 4. Vyskyt ¢asnych piiznaki ve skupiné probandi s chorobou CMT 1A

Snizeny rozsah DF s EXT. kol. k
Snizeny rozsah DF s FL. kol. kl.
Hyporeflexie (Areflexie)

Snizena schopnost stoje na patach
Snizena schopnost proveést diep
Atrofie m. EDB

Atrofie kratkych svald nohy
Atrofie sv. bérce

Snizeni svalové sily mm. peronei

10 M pocet probandd

4.2. Vysledky méteni kontrolni skupiny

Vysledky méfeni rozsahu pasivni dorzélni flexe hlezenniho kloubu a vzdalenosti

hlavicky V. metatarsu od podlozky pii stoji na patach jsou znazornény v Tabulce 3. Rozsah

pasivni dorzalni flexe (DF) se soucasnou extenzi (EXT) v kloubu kolennim byl u 90 %

probandti v mezich normy, rozsah se soucasnou flexi (FL) v kolennim kloubu byl v mezich

normy u 87 % probandl. Vzdalenost hlavicky V. metatarsu od podlozky pfi stoji na patach

byla v priméru 2,7 cm. Stoj na patach i test diepu bylo schopno provést 93 % probandi.

Celkové vysledky méteni kontrolni skupiny jsou uvedeny v Pfiloze ¢.5.

Tabulka 3. Vysledky méieni kontrolni skupiny

Vzdalenost V. MT od
podloZky pfi stoji na

Rozsah DF s EXT

Rozsah DF s FL

patach[mm] kolenniho kloubu [°] kolenniho kloubu [°]

Vék PDK LDK PDK LDK PDK LDK

Primér 6,43 27,07 27,93 16,47 17,07 22,03 22,63

Median 7,5 30 30 18 20 21 22,5
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4.3. Rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu

Rozsahu pasivni dorzélni flexe hlezenniho kloubu se souc¢asnou extenzi v kolennim
Kloubu u obou vysetfovanych skupin je graficky znazornén na Obrazku 5. Primérna hodnota
dorzalni flexe se soucasnou extenzi v kolennim kloubu byla u skupiny probandt s chorobou
CMT 1A 5,5°. Primérnd hodnota u kontrolni skupiny byla 16,8°. Rozdil mezi skupinou
probandti s chorobou CMT 1A a kontrolni skupinou v rozsahu pasivni dorzélni flexe

hlezenniho kloubu se soucasnou extenzi v kloubu kolennim byl statisticky vyznamny.

Obrazek 5. Rozsah pasivni dorzalni flexe se soucasnou extenzi v kolennim kloubu u
pacienti s chorobou CMT 1A (CMT) a kontrolni skupiny (KS)
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25,00 -

17,50

Amount

N
4]
o

1

KS_exten CMT_exte
Variables

S)
N T T T T T T B |

&
o
o

Rozsahu pasivni dorzalni flexe hlezenniho kloubu se soucasnou flexi v kolennim
kloubu u obou vysetfovanych skupin je graficky znazornén na Obrazku 6. Primérna hodnota
dorzalni flexe se soucasnou flexi v kolennim kloubu byla u skupiny probandi s chorobou
CMT 1A 12,4°. Primérna hodnota u kontrolni skupiny byla 22,3°. Rozdil mezi skupinou
probandti s chorobou CMT 1A a kontrolni skupinou v rozsahu pasivni dorzélni flexe

hlezenniho kloubu se soucasnou flexi v kloubu kolennim byl statisticky vyznamny.
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Obrazek 6. Rozsah pasivni dorzalni flexe se soucasnou flexi v kolennim kloubu u
pacienti s chorobou CMT 1A (CMT) a kontrolni skupiny (KS)
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4.4. Schopnost stoje na patach

Schopnost provést stoj na patdch u obou vySetfovanych skupin je znazornéna na
obrazku 7. Ve skupiné probandt s chorobou CMT 1A svedlo provést stoj na patach bez
porudeni pohybového stereotypu 10 % probandi, 50 % probandi svedlo stoj na patach jen
s vyznamnymi odchylkami pohybového stereotypu a 40 % probandti nezvladlo stoj na patach

vibec. V kontrolni skupiné nezvladly stoj na patach 3 % proband.

Obrazek 7. Schopnost stoje na patach u pacienti s chorobou CMT 1A (CMT) a
kontrolni skupiny (KS)
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Vysledky méfeni vzdalenosti hlavicky V. metatarsu od podlozky pfi stoji na patach u
probandll s chorobou CMT 1A a u kontrolni skupiny jsou znazornény na Obrazku 8. Primérna
vzdalenost hlavicky V. metatarsu od podlozky pii stoji na patach u skupiny probandu
s chorobou CMT 1A byla 8mm, u kontrolni skupiny 27,5mm. Rozdil mezi skupinou probandu
s chorobou CMT 1A a kontrolni skupinou ve vzdalenosti hlavicky V. metatarsu od podlozky

pfi stoji na patach byl statisticky vyznamny.

Obrazek 8. Vzdalenost V. metatarsu od podlozky pri stoji na patach u pacienti
s chorobou CMT 1A (CMT) a kontrolni skupiny (KS)
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5. DISKUZE

5.1. Diskuze k hypotéze Hol

Zkréceni m. triceps surae je uvadéno autory jako ¢asny ptiznak u pacienti s chorobou
CMT 1A a je spojovano s omezenim pasivniho rozsahu dorzélni flexe hlezenniho kloubu
(Berciano et al., 2006; Gellardo et al., 2006; Garcia et al., 1998). Naopak Dungl (2005) uvadi,
Ze Achillova Slacha nebyva zkracena. Kobesova et al. (2007) uvadi zkraceni Achillovy Slachy
az v pozdgjsich fazich rozvoje deformity nohy. Rozsah dorzalni flexe v nasi skupiné probanda
s chorobou CMT 1A byl vyznamné sniZzen oproti kontrolni skupiné, a to rozsah méfeny
sextenzi i flexi v kolennim kloubu. Rozdil mezi témito dvéma skupinami byl statisticky
vyznamny. Hypotéza Hol piedpokladajici, Ze ve skupiné probandia s chorobou CMT 1A
nebude rozsah pasivni dorzalni flexe hlezenniho kloubu snizen ve vice ptipadech nez ve
skupiné€ zdravych déti, byla tedy zamitnuta. Rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu méteny
se soucasnou extenzi v kolennim kloubu byl snizen u 100 % probandu a se soucasnou flexi
Vv kolennim kloubu u 70 % probandi s chorobou CMT 1A. Zkréaceni m. triceps surae bylo také
potvrzeno porovnanim schopnosti provést test diepu u skupiny probandi s chorobou CMT 1A
se skupinou zdravych déti. Test dfepu nezvladlo provést 90 % probandt s chorobou CMT 1A.
Naopak ve skupiné zdravych déti to z 30 nezvladl jen 1, coZ odpovidéa 3,3 %. Nicméné je
nutno podotknout, Ze test diepu je jen orientacnim vySetfenim zkraceni m. triceps surac a
schopnost provést diep vypovida komplexné o zapojeni a funkci zcastnénych svall i
ostatnich struktur. Tento vyznamny rozdil ve sledovanych parametrech nasvéd¢uje pro ¢asné
malych déti.

Rozsah pasivni dorzalni flexe hlezenniho kloubu nebyl ani u jednoho z probandd
natolik snizen, aby to vedlo k omezenim v béznych ¢innostech a k vyznamnym zménam
chuzového stereotypu. Vinci a Perelli (2002) uvadi, ze pacienti jsou schopni chlize bez
evidentni stepaze, pokud dosahne uhel mezi osou bérce a osou chodidla ve Svihové fazi
alespoii 90° pii chiizi na boso a 100° pfi chiizi v obuvi. Uhlu minimaln& 90° dorzalni flexe pfi
soucasné extenzi v kolennim kloubu dosahli vSichni probandi s diagnozou CMT 1A. Také

Dungl (2002) uvadi, ze prolongace Achillovy §lachy neni u pacientt s CMT 1A vhodnd,

52



Diplomova prace SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
Casny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

protoZe zkraceni m. triceps surae neni u pacienti s chorobou CMT natolik vyznamné, aby

ovlivnilo postaveni nohy, a Ze equinozni postaveni nohy vychazi z deformity piednozi.

5.2. Diskuze k hypotéze Ho2 a Hy3.

Snizena schopnost stoje na patach je spojovana s deformitou nohy, atrofii a oslabenim
kratkych svali nohy, dysbalanci na zaklad¢ selektivniho oslabeni peronealnich svald,
zkracenim Achillovy Slachy a omezenim pasivniho rozsahu pohybu do dorzalni flexe
(Berciano et al., 2003; Garcia et al., 1998). Tento problém je také spojovan s oslabenim m.
tibialis anterior (Faesby et al., 1992). Naopak Garcia et al. (1998) udava poruchu schopnosti
stoje na patadch bez objektivniho oslabeni m. tibialis anterior jako jeden z prvnich znaku
nemoci. Vinci a Perelli (2002) uvadéji, ze v Casnych stadiich nemoci m. extenzor hallucis
longus ani m. extenzor digitorum longus nejsou oslabeny, ale nemohou pracovat spravné kvili
nestabilit¢ metatarzofalangealnich kloubt, kterd je zptsobena oslabenim m. flexor hallucis
brevis a lumbrikalnich svalt.

Ve vySetfované skupiné pacientt s chorobou CMT 1A zvladlo stoj na patach 6 z 10
vySetiovanych probandu, ale jen jeden proband svedl stoj na patach bez vyznamnych odchylek
pohybového stereotypu. Tyto zmény pohybového stereotypu zahrnovaly predev§im
hyperextenzi metatarsofalangealnich kloubti nohy, rotaci prednozi do supinace, hyperextenzi
kolennich kloubii, flekéni pohyb kycelnich kloubli a pohyb hornich koncetin do flexe
kompenzujici nahlé snizeni stability (Ptiloha ¢.6). V kontrolni skupiné zvladlo stoj na patach
97 % déti. Hypotéza Hg2 piedpokladajici, Ze u déti s chorobou CMT 1A nebude schopnost
stoje na patach omezena oproti skupin¢ zdravych déti, byla zamitnuta. Fakt, Zze schopnost
provést stoj na patach je sniZzena, je ziejmy i z vysledkii méfeni vzdalenosti hlavicky V.
metatarzu od podlozky pfi stoji na patach. U probanda ve skupiné s chorobou CMT 1A byla
tato vzdalenost vyznamné nizs§i oproti skupin€ zdravych déti. Rozdil mezi vySetfovanymi
skupinami ve vzdalenosti hlavicky V. metatarsu od podlozky byl statisticky vyznamny. Mezi
probandy s chorobou CMT 1A, u kterych byla schopnost stoje na patach snizena, byl vzdy
zaroven snizen i rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu se soucasnou extenzi v kolennim

kloubu a také byl soucasné pozitivni test diepu. Hypotéza Hy3 byla tedy zamitnuta.
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Dle vysledkt funkéniho svalového testu se nepotvrdila souvislost mezi sniZzenou
schopnosti stoje na patach a selektivnim oslabenim peronealnich svali ¢i oslabenim m. tibialis
anterior, kterou uvadi Berciano et al. (2006) a Feasby et al. (1992). Jednozna¢na souvislost
s atrofii m. EDB, ostatnich kratkych svali nohy a lytkového svalstva, kterou uvadi Berciano et
al. (2006) se také nepotvrdila. Nicméné mirna atrofie alespon jedné z vySetiovanych
svalovych skupin se vyskytla v 90 % piipadi. Tento fakt nasvédéuje také pro moznost, Ze jiz
mirna atrofie a oslabeni pfedev§im kratkych svalti nohy, které se vyskytlo u 60 % probanda
s chorobou CMT 1A, miZe mit vliv na vznik deformit nohou. Po¢inajici deformita nohy se
vyskytovala u 90 % probandt, ale pfima spojitost s vyskytem atrofie kratkych svalii nohy
nebyla prok&zana. Dusledkem i jiz po¢inajici deformity nohy a oslabeni kratkych svali nohy
muze byt poruseni biomechanickych pomért v oblasti nohy a hlezenniho kloubu, které mutze
vyustit ve snizenou schopnost stoje na patach. Tento fakt mtze vysvétlit i ptipady, kdy pacient
neni schopen provést stoj na patach, ale pasivni rozsah dorzalni flexe hlezenniho kloubu neni
vyznamné snizen a ani svalova sila extenzorti hlezenniho kloubu neni vyrazné zménéna oproti
normé& (Pacient ¢. 9). Také Berciano et al. (2003) pfiipisuje prvotni problémy s chuzi po
patach abnormalni architektufe nohy, ktera ma pticinu v selektivni denervaci kratkych svala
nohy. Nicméné naptiiklad proband ¢.7, u kterého se vyskytovala zvySena klenba nohy a
valgozni postaveni pat bilateraln¢, zvladl jako jediny stoj na patach bez vétsi poruchy
pohybového stereotypu. Tento pacient mél soucasné pasivni rozsah dorzalni flexe hlezenniho
kloubu jen minimalné pod normou.

Dle nasich vysledku je tedy nejpravdépodobnéjsi pficinou snizené schopnosti stoje na
patach zkraceni m. triceps surae, popiipadé pocinajici deformita nohy. VéEtSina pacientt, ktefi
stoj na patach nezvladli vibec, poptipadé s vyrazné porusenym provedenim pohybového
stereotypu, méli Casto jako dalsi piiznak také velmi lehké atrofie kratkych svali nohy.
Nicméné piima souvislost mezi poruchou stoje na patich a témito symptomy nebyla

prokézéna.

5.3. Diskuze k hypotéze Hq4

I pfes to, Ze béhem prvnich péti let nedochazi k vyraznym projeviim onemocnéni

(Berciano et al., 2003) mizeme sledovat urcité lehké priznaky onemocnéni jiz od Gtlého veku.
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Mezi typické znaky choroby v tomto obdobi patii areflexie ¢i sniZzeni rychlosti nervového
vedeni. Dle Garecii et al. (1998) Ize pomoci kondukénich studii identifikovat nositele CMT 1A
gend jiz v prvnim mésici zivota. Typicke prvni pfiznaky, kterych si mohou rodi¢e v§imnout u
déti jiz kratce po nastupu samostatné chtize, jsou neobratnost v chizi, pady a zakopavani.
Mozny je také opozdény pocatek samostatné chiize, ¢i si rodi¢e v§imnou, ze jejich déti nestaci
svym vrstevnikim. Také v naSem souboru udavali rodi¢e u vétSiny pacientl problém s chiizi
jako prvni ptiznak, kterého si vS§imli. Naptiklad u pacientky €. 8, u které byla choroba CMT
1A objevena a potvrzena azZ v deseti letech, uvedli jeji rodi¢e problémy s chiizi jiz v batolecim
véku a to, ze si vSimli, Ze nestaci svym vrstevnikiim. Tento nejCastéji se vyskytujici pfiznak,
kterého si maji moznost vSimnout rodi¢e i lékafi, se ovsem jen velice tézko posuzuje a
rozeznava od fyziologické neobratnosti déti tohoto v€ku. Fakt, Ze jinak asymptomatické déti
s chorobou CMT 1A jiz ve velmi nizkém véku nezvladnou provést stoj na patach a popiipadé
nejsou schopny provést diep, mize byt tedy vyznamny pro ¢asnou diagnostiku onemocnéni.

V rdmci této studie byla u 7 déti z kontrolni skupiny ve véku 3 let ovéfena schopnost
proveést stoj na patach. VVSechny z téchto déti zvladly stoj na patach bez obtizi. Hypotéza H5,
predpokladajici, ze pro déti ve veku tfech let ze skupiny zdravych déti bude chlize po patach
nezvladnutelnym Gkolem, byla tedy zamitnuta. Stoj na patach nezvladlo provést viibec ¢i jen s
vyznamnymi odchylekami pohybového stereotypu 90 % probandt s chorobou CMT 1A. Take
vysledky méfeni vzdalenosti hlavicky V. metatarsu od podlozky pfi stoji na patach byly
vyrazné niz§i oproti vysledkim kontrolni skupiny. Vychazime-li z téchto vysledkd, lze
piedpokladat moznost vyuziti testu stoje na patach k ¢asné diagnostice choroby CMT jiZz od
tiech let véku. Pokud jinak zdravé déti ve vékovém rozmezi 3 — 10 let nezvladnou provést stoj
na patdch, je mozné predpokladat jistou pravdépodobnost vyskytu nervosvalového
onemocnéni veetné choroby CMT 1A a je vhodné doporucit vySetfeni détskym neurologem.

Také test diepu nezvladlo 90 % probandi s chorobou CMT 1A. V kontrolni skupiné
test diepu nezvladlo jen 3,3 % déti. Z téchto vysledkt vyplyva, ze i test dfepu by bylo mozné
VyuZit v ramci ¢asné diagnostiky choroby CMT 1A. Vezmeme li ale v Gvahu tendenci m.
triceps surae ke zkraceni, popiipadé i tendenci ke zkraceni m. rectus femoris, nejevi se test
diepu jako zcela vhodny. Nicméné se domnivame, Ze u déti piedSkolniho véku by bylo mozné
doporucit i tento test. Test stoje na patach se ale dle nasich poznatkl jevi oproti testu diepu
jako vhodné;jsi.
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5.4. Diskuze k hypotéze Ho5

U vSech probandii ze skupiny s chorobou CMT 1A se vyskytovaly alespon dva
z nésledujicich ¢asnych ptiznaki nemoci CMT 1A. Hypotéza He4, piedpokladajici, Ze se u

téchto probandu ostatni ¢asné ptiznaky nemoci vyskytovat nebudou, byla tedy zamitnuta.

Areflexie

Areflexie je typickym pfiznakem uvadénym ve vétSin€ literatury, kterd se zabyva
Casnymi piiznaky choroby CMT 1A (Haberlova et al., 2006; Berciano et al., 2003; Garcia et
al., 1998). Berciano et al. (2003) udava ve své studii areflexii jako jediny pfiznak, ktery byl
ptitomny jiz u vSech déti vySetiovanych v rozmezi od narozeni do péti let. Také Garcia et al.
(1998) udava ve své studii areflexii u 50 % déti do péti let, 80 % déti od péti do deseti let a
jako konstantni piiznak u vSech déti ve v€kovém rozmezi 10-19 let. Faesby et al. (1992)
nachazi ¢aste¢nou ¢i kompletni areflexii u 65 % pacientd do deseti let v€ku. S témito poznatky
se shoduji i naSe vysledky. Ani u jednoho probanda nebyly oba z vySetfovanych reflext

Vv normé¢, uplnd areflexie L2/L.4 1 L5/S1 se vyskytovala u 50 % probandu.

Deformita nohy

Nejcastéjsi deformitou nohy je u pacientti s HMSN pes cavus poptipad¢ pes cavovarus
(Kobesova et al., 2007; Wines et al., 2005). U piiblizn¢ 10 % se také vyskytuje pes
planovalgus (Kobesova et al., 2007). Pes planovalgus také miize ¢asto piedchazet rozvoji pes
cavus (Garcia et al., 1998). Feasby et al. (1992) udavaji Cast&jsi vyskyt pes planovalgus nez
pes cavovarus u détskych pacient. Naopak Wines et al. (2005) uvadi u déti do patnacti let
Castéjs$i vyskyt pes cavovarus (71%) oproti pes planovalgus (12 %). Garcia et al. (1998)
nachazi deformitu nohy u vice jak 50 % pacientti do deseti let a u 100 % od deseti do
devatendcti let. Berciano et al. (2003) nachazi deformitu nohy u 58 % pacientti do deseti let
véku. Dungl (2002) udava, ze u pacientd kolem desatého roku v€ku byva noha v sedu se
sveéSenou koncetinou vyrazné vyklenuta, pii zatizeni se klenba ale naopak oplosti a chodidlo se
protahne.

V nami vySetiované skupiné se vyskytovala minimalné lehk4 deformita nohy u 90 %

probandu s chorobou CMT 1A. U jednoho probanda (Pacient ¢. 5) nebyla popsana Zadna
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deformita nohy. Tento vysledek odpovida nizkému véku probanda (3 roky). Nami pozorované
vysledky se blizi tomu, co uvadi Dungl (2002). VleZze na zédech se zvySend klenba
vyskytovala u 75 % pacientt starSich péti let (Pfiloha ¢. 7), pfi stoji se u poloviny z téchto
pacientli projevila deformita nohy naopak jako pes planus ¢i planovalgus. U dvou déti byl
popsan jen pes planus ¢i planovalgus ve stoji (Ptiloha ¢. 8). Tento vysledek poukazuje na
nutnost popisovat pii vysetieni deformitu nohy jak v sedu se svéSenou koncetinou, popiipadé
v lehu na zadech, tak pfi zatizeni ve stoji.

Patogenezi pes cavovarus Mann a Missirian (1988) ptisuzuji svalové nerovnovaze
mezi silnym m. peroneus longus a slabym m. tibialis anterior a mezi silnym m. tibialis
posterior a slabym m. peroneus brevis. Sabir a Lytlle (1984) vychézeji z pfedpokladu, Ze
vSechny svaly jsou sice pod narustajici atrofii, masivnéjsi svaly si ale udrzi svou silu déle. I
kdyZ jsou tedy oba peronealni svaly ovlivnény postupnymi degenerativnimi zménami, protoze
je m. peroneus longus na pocéatku silngjsi a masivnéjsi, jevi se v prabéhu probihajici atrofie
relativné silny oproti ostatnim svalim. Naopak studie poslednich let zabyvajici se vyskytem
deformit nohou u pacientd s chorobou CMT 1A se ptiklanéji k nazoru, Ze jsou prvotni
deformity nohy zpisobeny sekundarné diky postizeni ¢isté kratkych svali nohy (Berciano et
al., 2003; Garcia et al., 1998). Berciano et al. (2003) popisuje, Zze nasledkem atrofie a slabosti
lumbrikalnich a ostatnich kratkych svali nohy muze dochazet k dorziflexi v metatarso-
falangealnich kloubech prstl, kterd se manifestuje jako dynamické drapovité postaveni prstii a
oplosténi transversalniho plantarniho oblouku. Béhem chiize ptedchazi fazi ,,toe-off* (odval
palce) extenze v metatarsofalangealnich kloubech, plantarni aponeur6za je ovinuta kolem
hlavi¢ek metatarst, dochazi ke kontrakci kratkych flexoru, a tim K pfiblizeni pilitt podélné
Klenby a ke zkraceni Achillovy Slachy (Sabir, Lytlle, 1984). Za moznou pfi¢inu vzniku
pozdéjSich deformit nohy povazuje Berciano et al. (2003) dysbalanci svalti dolni koncetiny
v disledku selektivniho oslabeni skupiny peronealnich svala. Tyto rozdily v patogenezi by
mély byt brany v Gvahu pfi planovani terapie ortopedické i rehabilitacni. Pfedpokladu, ke
kterému dosel Berciano et al. (2003) o vlivu predevSim kratkych svalli nohy na rozvoj
pocatecnich deformit nohou, také odpovidaji vysledky v ndmi méfené skupiné probandi
s chorobou CMT 1A. Atrofie m. EDB a ostatnich kratkych svalti nohy se vyskytovala u 70 %

probandii. Naopak oslabeni peronealniho svalstva se vyskytlo 20 % probandi a atrofie

57



Diplomova prace SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
Casny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

bércového svalstva u 50 %. Toto oslabeni i atrofie byly ovSem ve vsech piipadech jen velmi
lehké.

Atrofie m. extensor digitorum brevis

Atrofie kratkych svali nohy je v literatufe Casto zminovana jako jeden z prvnich
priznaki (Kobesova et al.,, 2007, Wines et al., 2005; Gallardo et al., 2006). Nejcastéji
uvadénymi svaly, které jsou prvotné postizeny atrofii, jsou m. EDB a mm. lumbricales
(Berciano et al., 2000; Faesby et al., 1992). Naopak Kimura (2001) uvadi jako prvni atrofii
postiZzené svaly mm. peronei.

Garcia et al. (1998) uvadi m. EDB jako jediny atrofovany sval u déti do 10 let veku.
Berciano et al. (2000) nachazi atrofii m. EDB u 17 % déti do 5 let, 80 % déti do deseti let a u
vSech déti nad 10 let. Také Feasby et al. (1992) pozoroval atrofii m. EDB u 53 % pacientt pod
10 let. V nami sledované skupiné probandt s chorobou CMT 1A se vyskytovala atrofie m.
EDB u 50 % probandt a tize atrofiec dosahovala u vSech stupné B. Z vysledkd dosud
provadénych studii vyplyva, ze atrofie m. EDB je vékové vazany znak. To, ze Casto neni
piitomna atrofie u déti do péti let a je pfitom jiZ pfitomna zména nervového vedeni, stejna jako
Vv dospélosti, svédéi pro fakt, Ze demyelinizace plné nevysvétluje piitomnost atrofie. Take
v nasi studii byla rychlost nervového vedeni u vSech probandi vyznamné sniZzena. Autofi
studii zabyvajicich se atrofii m. EDB (Berciano et al., 2000; Gabreéls-Festen et al., 1992) se
shoduji na pifedpokladu, Ze ztrata distalnich axonti je vyznamnym patogenetickym
mechanismem pii vzniku a progresi atrofie kratkych svalti nohy. Vzhledem k malému poctu
probandti mladSich péti let nelze v ramci této studie porovnavat skupinu déti do péti let
oddé¢len¢. Nicméné by to bylo vhodné vzhledem k vyznamnému rozdilu v progresi atrofie m.
EDB mezi skupinou déti do péti let a skupinou starSich déti, jak je uvedeno v citovanych
studiich.

Miru atrofie svalti jsme kromé u m. EDB sledovali u ostatnich kratkych svalti nohy a
svald bérce. Autofi zabyvajici se projevy choroby CMT 1A v détstvi (Garcia et al., 1998;
Berciano et al., 2003) nenachazeji u déti do deseti let atrofii mm. peronei vibec. U déti od
deseti do devatenacti let dochazi dle téchto autord k rozvoji atrofii mm. peronei u vice jak 60
% pacientl. Naopak Kimura popisuje mm. peronei jako prvni postizené svaly. Atrofii

kratkych svali nohy nachazi Berciano et al. (2003) u 50 % pacientii do deseti let véku.
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V nami sledované skuping do deseti let véku byla atrofie ostatnich kratkych svali nohy
zaznamendna u 30 % probandu schorobou CMT 1A. Atrofie bércového svalstva byla
zaznamenana u 50 % probandi, tato atrofie byla ovSem u vSech jen velmi lehkd, zasahujici
distalni tfetinu bérce. Rozdily mezi vysledky nami provedené studie a vysledky uvedenych
autori. mohou byt dany ptedev§im rozdilnymi ve&kovymi Kriterii a nizkym zastoupeni
probandt do péti let ve skuping.

Atrofie mm. peronei je vékoveé vazany znak a k jeho rozvoji dochazi predevsim po
desatém roce veéku. K rozvoji atrofii m. EDB nejvice po patém roce véku. Pro budouci studie
se nam tedy jako nejvhodnéjs$i zda rozdéleni vySetfované skupiny na probandy do péti let
véku, od péti do deseti let véku a nad deset let v€ku. Toto rozdéleni je ovSem vhodné pro vétsi

skupinu probandi a nemohlo byt tedy vyuZito v ramci této studie.

SniZeni svalové sily

Autofi jednotlivych ¢lanka a studii se neshoduji v otdzce, které svaly jsou oslabeny
v ¢asnych stadiich choroby CMT 1A. Tato informace by nicméné mohla byt zasadni pro
v€asnou indikaci nejvhodnéjsi terapie, ktera by omezila rozvoj svalovych dysbalanci,
naslednou poruchu funkce a rozvoj deformit.

Sabir et al. (1983) uvéadi, Ze prvotni oslabeni postihuje lumbrikalni svaly a Ze naopak
m. tibialis anterior, m. tibialis posterior, mm. peronei a dlouhé flexory prsti palce jsou
oslabeny az dlouho po propuknuti rozvoje deformity nohy. Také Garcia et al. (1998) popisuje
slabost m. tibialis anterior jako pozdé&jsi pfiznak choroby. Naopak Faesby et al. (1992) uvadi
oslabeni m. tibialis anterior od po¢atku onemocnéni. V ostatni literatufe se dle Vinciho et al.
(2006) mizeme setkat v ¢asnych stadiich s popisovanym oslabenim dlouhych extensort prsti
a palce, mm. peronei a kratkych svald nohy ¢i m. tibialis anterior spole¢né s m. triceps surae.

V nasi studii jsme méfili tii skupiny svali pusobicich v oblasti hlezenniho kloubu. U
80 % probandti odpovidaly v§echny méfené svaly stupni 5 funkéniho svalového testu. U dvou
probandu byla sila mm. peronei na stupni 4. Také test stoje na $pickach, ktery dle Vinciho et
al. (2006) odpovida oslabeni ¢i snizené funkci m. triceps surae, zvladli vSichni probandi bez
problémti. Tento fakt odpovidd rozdé€leni dle stadii progrese choroby dle Vinciho (Vinci,
2001; Kobesova, Mazanec, 2008). Vinci uvadi oslabeni plantarnich flexor (m. triceps surae)

az ve 4. stupni klasifikace. Tomuto oslabeni predchazi ve 3. stupni oslabeni anterolateralni
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skupiny bércovych svald, predev§im m. tibialis anterior, ktery se podili hlavné na rozsahu
dorzalni flexe hlezenniho kloubu a schopnosti stoje na patach. Lze tedy pfedpokladat, ze
porucha stoje na S$pickach bude aZz pozdnim projevem onemocnéni a bude ji pfedchazet
porucha stoje na patach a rozvoj chiize se stepazi. Svalova sila 1 schopnost stoje na Spickach se
tedy u skupiny probandti s CMT 1A nelisila vyrazné od skupiny zdravych déti.

Vysetiovani svalové sily mezi détmi s chorobou CMT 1A do 10 let v&ku, které by se
dalo porovnat s nami vySetiovanou skupinou, se v dostupné literatuie nevyskytuje. NejbliZe
jsou naSe vysledky studii, kterou publikoval Vinci et al (2006). V ni bylo otestovano 1183
svalll u 45 pacientll. Vinci nachézi nejcastéji oslabené lumbrikalni svaly a m. flexor hallucis
brevis. Naopak mm. peronei mély v této studii u vétSiny pacientli normalni silu, coz Si
vysvétluje faktem, ze v prvotnich stadiich choroby tyto svaly nejsou jesté postizeny
degeneraci, popiipadé jsou zdsobeny kolateralni reinervaci. Také m. tibialis anterior byl u
vSech pacientll bez oslabeni. Také svalova sila m. triceps surae byla v normé, ale pii testu
stoje na Spickach bylo u pfiblizné€ jedné Sestiny pacientli zjisténo omezeni funkce. Tento rozdil
podporuje teorii, ze kontrakce m. triceps surae nemiize prob&hnout spravné diky rotaci,
zpusobené biomechanickymi zmé&nami v oblasti nohy a také diky atrofii z inaktivity spiSe nez
diky oslabeni zptisobenému neuropatii.

Rozdilna data jednotlivych studii mohou byt vysvétlena rozdilnymi charakteristikami
vySetfovanych skupin, jejich rozdilnou velikosti a pfedevsim samotnou velikou variabilitou

Klinickych projevt choroby CMT.
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6. ZAVER

Tato diplomova prace se zabyvala chorobou CMT 1A a ¢asnymi projevy tohoto
onemocnéni v détském veéku. Hlavnim cilem studie bylo potvrdit, Ze se snizena schopnost
stoje na patach objevuje jako Casty prvni ptiznak choroby CMT 1A a zjistit, zda je mozné
vyuzit testu stoje na patach jako jednoduchého testu pti Casné diagnostice choroby CMT 1A u
déti od ti let veéku.

ShiZena schopnost stoje na patach byla zjisténa u 90 % déti trpicich chorobou CMT
1A. Test stoje na patach nebylo schopno provést viibec 40 % déti z této skupiny. Pro déti
z kontrolni skupiny nebyl problém proveést test stoje na patach, a to ani u déti ve véku 3let.
Také vzdalenost hlavicky V. metatarsu od podlozky méfena pii stoji na patach byla u déti
s chorobou CMT 1A vyrazné nizsi oproti vzdalenosti naméfené u kontrolni skupiny. Tento
rozdil byl statisticky vyznamny. Lze tedy usuzovat, Ze pokud jinak zdravé déti ve vékovém
rozmezi 3 — 10 let nezvladnou provést stoj na patach, je mozné piedpokladat jistou pravde-
podobnost vyskytu nervosvalového onemocnéni vcetné choroby CMT 1A a je vhodné
doporudit vysetfeni détskym neurologem. Vychazime li z vysledka této studie, lze
predpokladat moznost vyuziti testu stoje na patach k ¢asné diagnostice choroby CMT jiz u déti
od ttech let veku.

V ramci této studie byly hodnoceny 1 dalsi ¢asné projevy onemocnéni, u kterych lze
predpokladat jejich vliv na snizeni aktivni dorzalni flexe pii stoji na patach. Témito symptomy
byly pfedevsim sniZzeny rozsah pasivni dorzalni flexe hlezenniho kloubu, mira atrofie m. EDB,
ostatnich kratkych svali nohy a bércového svalstva, rozvoj deformit nohou a snizena svalova
sila. SniZzeni rozsahu pasivni dorzalni flexe v hlezennim kloubu se soucasnou extenzi
Vv Kolennim kloubu bylo zjisténo u vSech déti s chorobou CMT 1A. SniZeni rozsahu pasivni
dorzalni flexe v hlezennim kloubu se soucasnou flexi v kolennim kloubu bylo zjisténo u 70 %
déti s chorobou CMT 1A. Pasivni rozsahy dorzalni flexe hlezenniho kloubu u skupiny déti
s chorobou CMT 1A byly v porovnani s kontrolni skupinou vyznamn¢ nizsi. Tento rozdil byl
statisticky vyznamny. Také test diepu potvrdil vyrazny rozdil mezi obéma skupinami. Tyto
vysledky poukazuji na ¢asné zkraceni m. triceps surae a na nutnost zaméfeni se na prevenci

areflexie, deformity nohou, lehké atrofie kratkych svali nohy a svalt bérce.
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SniZen& schopnost stoje na patach u déti s chorobou CMT 1A muze mit dle vysledka
této prace pti¢inu v omezeni pasivniho rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu. Pfi¢inou
nicméné mize byt také jiz mirna atrofie a oslabeni kratkych svald nohy, které mohou mit vliv
na vznik deformit nohou. Dusledkem je poté poruseni biomechanickych poméra v oblasti
nohy a hlezenniho kloubu, které mize vyUstit ve sniZzenou schopnost stoje na patéach.
Jednoznacna souvislost mezi jednotlivymi piiznaky a snizenou schopnosti stoje na patach
nebyla ovSem prokazana.

Pro budouci studie zabyvajici se Casnymi piiznaky choroby CMT 1A bychom
povazovali za vhodné rozdélit détské pacienty na tii skupiny dle veku. Na skupinu déti do péti
let, od péti do deseti let a na déti starsi deseti let. Toto rozdé€leni se ndm zd4 vhodné vzhledem
riznému rozvoji symptomu v jednotlivych vékovych kategoriich. Dale by bylo vhodné

sledovat rozvoj jednotlivych parametra v prubéhu delSiho ¢asového intervalu.
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7. SOUHRN

V teoretické casti prace jsou shrnuty poznatky o chorobé CMT, o specifikach této
choroby u détskych pacientli, ¢asnych projevech choroby v détstvi a vyznamu zmén funkce
hlezenniho kloubu u pacientit s chorobou CMT 1A. V praktické casti prace byly hodnoceny
Casné projevy choroby CMT 1A, u kterych lze pfedpokladat jejich vliv na snizeni aktivni
dorzalni flexe pfi stoji na patach. Hlavnim cilem studie bylo potvrdit, Ze se sniZzena schopnost
stoje na patach objevuje jako Casty prvni pfiznak choroby CMT 1A a zjistit, zda je mozné
vyuzit testu stoje na patach jako jednoduchého testu pii ¢asné diagnostice choroby CMT 1A u
déti od tii let veku.

Snizena schopnost stoje na patach byla zjisténa u 90 % déti trpicich chorobou CMT
1A. V ramci kontrolni skupiny zvladlo provést test stoje na patach bez jakychkoliv problému
97 % déti. Vzdalenost hlavicky V. metatarsu od podloZzky méfena pii stoji na patach byla u
déti ze skupiny s chorobou CMT 1A vyrazné nizsi oproti vzdalenosti naméfené u kontrolni
skupiny. Tento rozdil byl statisticky vyznamny. Lze tedy usuzovat, Ze pokud jinak zdravé déti
ve vékovém rozmezi 3 — 10 let nezvlddnou provest stoj na patach, je mozné ptedpokladat
jistou pravdépodobnost vyskytu nervosvalového onemocnéni vcetné choroby CMT 1A a je
vhodné doporucit vysetfeni détskym neurologem. Vychazime li z vysledku této studie, lze
piedpokladat moznost vyuziti testu stoje na patach k ¢asné diagnostice choroby CMT jiz u déti
od tiech let véku.

Snizenéd schopnost stoje na patach u déti s chorobou CMT 1A mize mit dle vysledki
této prace pri¢inu v omezeni pasivniho rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu. Pfi¢inou
nicméné mize byt také jiz mirna atrofie a oslabeni kratkych svald nohy, které mohou mit vliv
na vznik deformit nohou a nésledné poruseni biomechanickych poméra v oblasti nohy a
hlezenniho kloubu. Jednozna¢na souvislost mezi jednotlivymi ptiznaky a snizenou schopnosti

stoje na patach nebyla ovSem prokazana.
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8. SUMMARY

The theoretical part of the thesis summarized the knowledge about Charcot-Marie-
Tooth disease and, in particular, specific characteristics of the disease with children patients,
initial symptoms of the disease in childhood and the importance of functional changes of the
ankle join in patients diagnosed with CMT 1A disease. The experimental part of the work
evaluated initial symptoms of the CMT 1A disease which were supposedly linked to the
decreased active dorsal flexion during heel standing. The main aim of the experimental
research was to confirm, that the decreased ability of heel standing is a frequent initial
symptom of the CMT disease, and further critically evaluate the heel standing test as an easy
diagnostic method in the early stages of the CMT 1A disease available for children from three
years of age.

Decreased ability of heel standing was confirmed with 90 % of children diagnosed
with CMT 1A disease. In comparison, 97 % of children in a control group performed heel
standings without any difficulties. The distance of the V. metatarsal bone caput measured from
the base during heel standing was significantly lower in children diagnosed with CMT 1A
disease compared to children in a control group. The difference was statistically significant. It
can be concluded that if otherwise healthy child does not perform the heel standing test, there
exists certain increased probability of CMT 1A diagnosis and examination by a pediatric
neurologist can be recommended. The availability of the heel standing test as an easy
diagnostic method in the early stages of the CMT 1A disease for children from three years of
age can be considered on the basis of results of this paper.

According to the results of the research performed within the thesis the decreased
ability of heel standing in children patients diagnosed with CMT 1A disease can result from
decreased range of passive ankle joint dorsal flexion. However, the reasons could also include
certain atrophy and weakness of intrinsic foot muscles which may subsequently cause foot
deformity and further destabilisation of foot and ankle joint biomechanics. Definite connection
between initial symptoms and decreased heel standing ability has not been however confirmed

unambiguously.
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11. PRILOHY

Piiloha €. 1: Fazovani krokového cyklu (Perry, 1996)

Svih
POK
Svih 2 Sto] Hiais
Lm ‘k‘; e S0 }w— : ")?“"X &
Politeni  Jednooporovd  Konelny Svihové Dvojity
dvojity faze dvojity faze stoj
stoj stoje stoj

Piiloha ¢. 2: Déleni krokového cyklu dle vyznamnych udalosti (Perry, 1996)

j

Mezidvih Poéateéni dvih

Casny Pozdni j

Koneény stoj Mezistoj Stadium zatézovani Poéateni kontakt

Pfedivihova faze




Diplomova préce

Priloha €. 3: Orientacni vySetfeni zkraceného m. soleus:

SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
¢asny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

a) normalni podfep s patami na podlozce, b) pti zkraceni m. soleus pata nedosahuje na

podlozku (Lewit, 2003)

Priloha &. 4: Vysledky elektromyografického vySetifeni probandii s chorobou CMT 1A

Pacient ¢é. 1

Rychlosti vedeni motorickymi i senzitivnimi vlakny periferniho nervu na HK jsou vyznamné

snizeneé. _
MOTOR NERVES: Lat  SD Amp SD CV_ SD  Amp% SD FM SD
[ms] [mV] [m/s] [%] [ms]
i um | T e
Right Ulnaris
Zapesti - Rec pos 5.0 | L5
Loket - Zapesti 217 | 0.7 84 -50
SENSORY NERVES:  Lat  SD Amp SD CV_ SD  Amp% SD
[ms] - [wV] [m/s] [%]
Right Ulnaris |
Stm 1-Rec 1
Stim 2 - Rec 2 9.1 2.0 8.8
Stm 3 - Rec 3 9.0 0.9 8.9
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Diplomova préce

Pacient ¢. 2

SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
¢asny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

Rychlosti vedeni motorickymi i senzitivnimi vlakny periferniho nervu na HK jsou vyznamné

snizené.
MOTOR NERVES: Lat  SD Amp SD CV SD  Amp% SD FM SD
[ms] [mV] [m/s] [%] [ms]
Right Ulnaris | , ‘
Zapesti - Rec pos 4,62 2.8 |
Loket - Zapesti | 206 39 12.0 36 g ‘
SENSORY NERVES:  Lat  SD Amp SD CV_ SD  Amp% SD
[ms] [wV] [m/s] [%]
|
Right Ulnaris
Stim 1- Rec 1 = —
Stim 2 - Rec 2 112 1.0 9.4
Stim 3 - Rec 3 11.0 0.3 11

Pacient ¢. 3

Rychlosti vedeni motorickymi i senzitivnimi vlakny periferniho nervu na HK jsou vyznamné

snizené.
MOTOR NERVES: Lat SD Amp SD cv SD Amp%
[ms] [mV] [m/s] [%]
i ' ‘
Left Ulnaris i | !
Zapesti - Rec pos | 38 35
Loket - Zapesti 11.8 29 18.8 -16
SENSORY NERVES: Lat SD Amp  SD cv SD Amp%
[ms] [uV] [mls] [%]
Left Ulnaris ‘ i
Stim 1- Rec 1 6.2 _ 0.7 18.5 '
Stim 2 - Rec 2 5.4 04 | 185
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Diplomova préce Snizeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
¢asny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

Pacient ¢. 4
Rychlosti vedeni motorickymi vlakny periferniho nervu na HK jsou vyznamné snizené. SNAP
na HK je nevybavny.

MOTOR NERVES: Lat  SD Amp SD CV  SD Amp% SD FM  SD
[ms] mvl [y % [ms)
Left Ulnaris |
Zapesti - Rec pos 4.1 4.1 |
Loket - Zapesti 173 3.1 17.4 | 26 |
SENSORY NERVES:  Lat SD Amp SD CV  SD Amp% SD
" [ms] [uV] [m/s] [%]
) ; i
Left Ulnaris '

Stim 1 - Rec 1 Lo 1 —
Stim 2 - Rec 2 -— —
Stim 3 - Rec 3 ! 3 =

Pacient ¢. 5
Rychlosti vedeni motorickymi i senzitivnimi vlakny perifernich nervii na HK i DK jsou lehce
pod hranici normy vzhledem k véku.

MOTOR NERVES: Lat SD Amp SD CV  SD Amp% SD FM SD
s ms] @Vl [m/s] L [ms] -
Right Medianus |
Zapesti - Rec pos 4.8 &7 |
Loket - Zapesti 8.2 3.5 44.1 | 28 |
Left Tibialis | ! '
Kotnik - Rec pos 53 |52 I- |
Koleno - Kotnik 10.7 | 51 '- 36.1 | 2 ..
| |
Right Peroneus | |
Komnik - Rec pos | 6.4 | 16 i
Koleno - Kotnik 112 L 41.7 92 | ‘
SENSORY NERVES: Lat SD Amp  SD CV  SD Amp% SD
S e . et nStRRIEIb) [uV] [m/s] [%]
Right Medianus I | | 1
Stim 1- Rec 1 1.92 . 17 ‘ | 443 j
Stim 2 - Rec 2 1.92 14 | 44.3 I *
_ Stim 3 -Rec 3 1.90 ? 18 e e
 Left Suralis [
Stim 1-Rec 1 2.2 438 417
Stim 2 - Rec 2 23 50 457 i
_ Stim 3 -Rec 3 L75 . I sl SR (N A O

Pacient ¢. 6

Na zadost rodi¢i nebylo EMG vysetteni provedeno.
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Diplomova prace

Pacient ¢. 7
Rychlosti vedeni motorickymi vlakny periferniho nervu na HK i DK jsou vyznamné sniZené.
SNAP n. medianus nevybaven.

MOTOR NERVES: Lat  SD Amp  SD Ccv. 5D Aop¥ 8D FM $D
[msl [mV] [mz] (%] |aus|
N —_ — =
Right Medias | 1
Zupestl - Rec o RS 16
Loket  Zapesti 118 45! 254 7 [
Left Ulnuris |
Zapesti - Rec pos 60
Lokrt - Zupest 120 1 R R [y
Left Tibialis . '
Katnik - Rec pos 72 |
Koleno - Komik 192 __12.5 o’
Ilght Peropeus ‘
Kotolk - Rev pos 180,
Kolemo - Kotk = ; Fart  + i

Pacient ¢. 8
Rychlosti vedeni motorickymi vlakny perifernich nervii na HK i DK jsou vyznamné¢ snizené je
1 snizend amplituda odpovédi. SNAP na HK 1 DK nevybavné.

MOTOR NERVES: Lat 8D Amp  SD Cv SD Amp%  SD FM SD
o [ms] mv] [ml (%] [ms]
Medianus 5 [ [ I
Zapesti - Ree pos 8.4 4.1 | : ‘
Loket - Z 18.6 2.1 18.6 -48 ' i
. TH T = i === ]
..'\-- | l
6.1 3.4 \Es | i ‘
18.4 23 14.6 Lol = ) f
ik 13.6 0.6 . ! ! | i
20 - 1 363 0.8 | 145 BT ! F
Pos. 3 - Kolenc 36.1 1.0 | |16 ' ’-
Right Peroneus | i ! I |
Kotnik - Rec pos 112 1.1 | || ' ‘
Koleno - ¥ 209 1) | 182 ! | @& ’ |
SENSORY NERVES: Lat  SD Amp  SD CV  SD Amp% SD
» [ms] ] [m/s] [%]
Left Ulnaris ! | |
S I - Rec - ;
2 - Rec =
yHm Ree Ly |

1
1]
P



Diplomova préce

Pacient ¢. 9

SniZeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
¢asny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

Rychlosti vedeni motorickymi vlakny perifernio nervu na HK jsou vyznamné snizené. SNAP

na HK je nevybavny.

MOTOR NERVES: Lat SD Amp 8D vV sD Amp% SD F-M SD
[ms] [mV] [m/s] [%] [ms]
Left Ulnaris : . I
Pos. 1 - Rec pos 4.9! 35 ;
Pos. 2-Pos. 1 13.7} 24 | 16.3 -30
SENSORY NERVES: Lat SD Amp SD vV SD Amp% SD
[ms] [uV] [nvs] [70]

Left Ulnaris
Stim 1 -Ree 1
Stim 2 - Rec 2
Stim 3 - Rec 3

Pacient ¢é. 10

Rychlosti vedeni motorickymi vlakny perifernio nervu na HK jsou vyznamné snizené je i

snizend amplituda odpoveédi. SNAP na HK je nevybavny.

MOTOR NERVES:

Left Ulnaris
Pos. 1 - Rec pos
Pos. 2-Pos. 1

SENSORY NERVES:

Lat SD
[ms]

Lat SD

Amp SD V8D Amp% SD F-M SD

[mV]

[mv/'s] [%o] [ms]

28
2.7

Amp SD Y SDh Amp% SD
[uV] [m/s] %]

Left Ulnaris
Stim 1-Rec 1
Stim 2 - Ree 2
Stim 3 -Rec 3

|ms]
I
|
|
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Priloha €. 5: Celkové vysledky vySetieni kontrolni skupiny

. Vzdalenost V. Rozsah DF s | Rozsah DF s FL
Pohlavi | Vék Stoj na MT od Diep | EXT kolenniho kolenniho
patach et ey kloubu [°] Kloubu [°]
[mm]

PDK | LDK PDK | LDK | PDK | LDK
1 z 9 A 30 30 A 15 15 20 20
2 M 6 A 20 20 A 10 10 15 15
3 M 3 A 20 25 A 18 20 20 20
4 M 3 A 30 30 A 18 15 20 20
5 M 7 A 30 32 A 16 18 20 20
6 M 8 N N 4 4 4 4
7 z 10 A 35 35 A 18 20 30 30
8 M 4 A 20 20 A 10 20 10 20
9 M 8 A 35 30 A 15 15 20 20
10 z 9 A 30 30 A 20 15 20 20
11 Z 7 A 30 30 A 15 15 15 15
12 M 8 A 35 45 A 20 20 35 30
13 z 7 A 20 30 A 10 10 20 30
14 Z 4 A 15 15 A 15 15 30 30
15 z 9 A 20 20 A 15 20 25 25
16 M 3 A 30 30 A 15 15 20 20
17 Z 3 A 20 20 A 18 20 22 25
18 M 4 A 30 30 A 15 15 25 25
19 z 3 A 35 40 A 20 20 25 30
20 M 3 A 25 25 A 20 20 25 25
21 z 4 A 25 25 A 18 20 25 25
22 M 3 A 25 25 A 18 15 25 25
23 M 8 A 30 30 A 18 20 20 20
24 M 8 A 25 25 A 20 20 25 25
25 M 8 A 25 25 A 20 20 20 20
26 M 8 A 30 25 A 20 20 25 25
27 M 8 A 30 33 A 20 20 20 20
28 M 9 A 30 30 A 20 20 25 25
29 M 9 A 35 35 A 18 20 30 30
30 Z 10 A 20 20 A 15 15 25 20

Primér 6,43 27,07 | 27,93 16,47 | 17,07 | 22,03 | 22,63

Median 7,50 30,00 | 30,00 18,00 | 20,00 | 21,00 | 22,50
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Priloha ¢. 6
Stoj na Spickach a stoj na patach u pacienti s chorobou CMT 1A
Fotografie 1 a 2 — Pacient ¢&. 10

-

Fotografie 3 a 4 — Berciano et al., 2003

78



Diplomova préce Snizeni rozsahu dorzalni flexe hlezenniho kloubu jako
¢asny ptiznak u déti s chorobou CMT 1A

Piiloha €. 7: Pes cavus s kladivkovitym postavenim prsti (Pacient €. 10)
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