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Oponentský posudek na disertační práci prim. lViUDr.Ondřeje Horáčka
§eviace o§y páteřní u hereditární řnotsri*ko - §enřitivní neur§patig

V posuzovaná dise:-tačni prác! předkládá autor výsledky, které získal při vyšetřování
posturálni a strukturátní poruchy páteře u pacientů trpících Charcot- Marie-
Toothovou chorobou. Početnou skuplnu paeientů trpící touto n*jčastější rnotoricko-
senzitivní hereditární neulopatií {HM§N} vyšetřil v rárnci komplexníhc
diagnostickóho a léčebného pro§ramu zaměřenáhr; na paclenty postižené
hereditární motoricko senzitivní neuropatií, chorobou Charcot- Marie- Toothovou, na
němž §e ve Fakultni nemocnici Motol po řadrr let s6:clupcdílí.
Posuzovaná diserlační práce představuj* c;riginální studii věnovanou této
povětšinou opomíjené problematice, což se týká jak svělové, tak české odbornó
literatury.
Autor přináši v diseňační práci nové ůdaje o přiřiná;h p*sturálrrích a *irukturálnich
poluch podmíněných hereditárrrimi neuropatiemi a dokládá .;e výsledky
e lektromycg rafické studie.
Autor je v*lmi dobře obeznámen s problernatik*u herediiárních neuropatií a jeiich
klinických neurologických projevů i s hodnocen[x poruch páteř*, což je z disertační
práce jednoznačně zřejm*.
V úvodni části podává na sedmi stránkách zasvěce ný úvod do plobiematiky
hereditárnich neuropatií se zaměřením předevšinr na zkcunranou problematlku,
Následně autorfolmuloval hypotézu a popsal zvolenou metodikou, kterou bylo
vyšetřeno celkem 141 psob trpících různýrni ťorr::ami 1,1M§l.,],

1 ) Aktuálnoet zvoleného tématu
Téma zvole né prinr.MUDr. Horáčkem je aktuáiní ;ak ; ahlecJerrr na prevalenci HM§N
v naší ievropské populaci, tak s ohledsm Ia zatínr c1;omijenott a ne,Jostat*čn&
diagnoslikovanou posturální poruchu devia;i pát*iní *sy K nb;asněrrí 1ejich puv*d:.r
jsou využity jak zobrazovací metody, tak ielektrorriyografická a neLlro6;en*tick*
sludie" Autor se v poslednim desetileti aktivně podílí na práci nlezioporové skuptny,
jež rozvíjí komplexní diagnostický a lečebný program zaměřený na osoby posližené
HM§N, Jedná se o záslužný, přitorn však nároirili výzkumný i klinicky prob!ém,

2} Cil disertačni kandidátskó práce
Cílern d|sertační práce, vycházející z výsledků k!inickáho lentge ncváha a
elektromyografického vyšetření, které hyly provádány p*dle stanrJardniho protokolu
pro vyšetřavánI pacientů trpicích HM§1,1, by|o xiska§ rlclaje o nástupu, dt/narlice
rozvoje posturální poruchya prevaienci u jedincťr tryieiclr i""lilll§j\l (n 141) Dáie se
autol zaměřit na ziskán[ údajů o etiopatogenetická rr:ii postižení glarilspinálnich svalŮ
v rczvoji postut"ál*í poluchy prostřednictvím elektrr:nryografické studie a jejich
vyhodnocení,
l*iodnoc.en* diseňačrrí práce splnila pcdle názcx cpon*nta vytyčená cile.
Píedstavuje zasvěcený a velmi užitečný přehled důležitó mezicborc,r§ problentatiky a
přináši, jak již uvedeno, originální data.

3} Zvolené metody disertaČni práce
Plim. MUDr. Horáček ve své disertaňni práci zprar;ovai data ziskaná při
dlouhodolrém sledováni jedinců s HMSN
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Celkem byly hadnoceny klinické nálezy a vysledky ňg vyšetření ziskané u 141 §§§b
trpicích HSMN. Jedinci, u nichž byla zji§lěna skoliosa př*klačujíci 10 slupňŮ p*di*
Cobba a kyfosa nad 40 stupňů dle CcrLrba, byli vy*l*n§ni. Tato skupina (n 36) byta
dá|e sledována a podrobněji vyšetřována. 20 pacientů z této skupiny, postiŽených
deviací páteřní osy (p,o.), bylo vybrán0 § ohledem na zasttrupeni ne.ivýanan,:něišieh
typů pcstuli*tní poruchy a deviace p,0., U tóto skupiny (n 20i a u kontrolni skupiny
jedinců s HMSN bez posturální poruchy (n 20}, byio provedeno §MG vyšetření
pal*spinálnich *valů, Bylo zaměřeno na povrchni a hiuboké svxlové skupiny
zádových svalů.
§MG nálezy byly hodnoceny *emikvantitativn* se zerměřenim na pos*u;ení stupně

a závažnosli chrrrnické neurogenní lóze. Aulorgrn b1,la lrocinocena pcmoci
člyřstupňovó škály jak náborová křivka, tak nroť*logie rnotcrickéiio potenciálu a

n;*borové křivky, Autor se dále zabýval výskyter* pr;:sturáini poluchy a abnotnal|t
§MG ve vzt*hu k jednotlivým typům HM§§j 1-1ll a vztahern gerrotyp-ťenotyp
s ohledem na jednottivé typy mutací a duplikaci. l-akováto analýza eatím nebyla u

obdobného souboru osob trpicích HM§N ve světcvén pisemlictví pro,recjena

ó} Výsledky disertační práce
Pr*ce přináši, jak již bylo předesláno v úvoclu, r; iael-i *hledů *rlginálni ,dnledky,
Jedná se jak o cennó epidemiotogickó udaje .* zejnrána jde o průkae 2§7 vÝsk;tti
významné posturálnI poruchy u jedinců trpícich l-iM§N, Výunanrná parucha {unl"ic* a

trofiky digtátnich svalů dolních končetin provázejir:í obvykle detormitu nohy *yla
zji§těna u §2% jedinců, pťičenrž defolmiiou hlezna trnělo 98% jedincŮ
z vyšetřovanóho souboru (n 1a 1 ),
Nové vědecké poznatky jednoznačně představují úciaje o výskytu j*dnotlivých
klinických projevů HM§N a o výskytu §MG abnormalit u jecinot}ivých typů 1-1M§N l-
ill. Cenný je i plůkaz vztahu genotyp-ťenntyp zjištčný pii analýze vztahri meei
klinickými příznaky a EMG nálezy u jednotlivých typů mutací a duplikací Takováto
analýza zatím nebyia u osob trpících llM§N ve siiětcvér pisenrnic§í proved*n;l.
Nepochybně důležité výsledky představují údaje c 1ypu a povijze deviace páieře a
dynamice nástupu. U vyšetřované skupiny (n 36) se rozvinula postulá|ni porucha u

61% jedinců v prvá dekádě a u 1§% bóhem druhé dekácJy, Dětství a rlosplvání iedy
představuji důležité a pro cilenou a racionálnI pl*venci rozvnje závažné neutogenní
kyfaskoliosy či skotiosy u jedinců postižených HM§N klíčové *bdobi, §yle prak*rána
výanamná role neurogenniho postižení hlubokých mono§egmentálních
patavertebrálních svaiů. Na vznikr-r a rozv,cji výcirylklr páteřní r>§y §e porliiíjejich
nerovnováha a zejrnéna pak jejich vyrazná inguťie:ier:** l'najlci priv*C v h*t*ditárrri
neuropatii podmiňujicí zprvu méně zřetelnou pnrr:chu tloflky a funl;ce jak oscvých
vertebrálnich svalů, tak nápadnou afekci a*jm*na al;ráinicl-1 končetin*rrýcl svaiij
Uvedené závěry by mčly sloužit jako cenný podnět pro aktivnější a preve rrtivnó
zaměřelý přistup neurolcgů, ortopedů a fysiole rap*utů ve vztahu k osobá*
postiženým HMSN.

5) Výzkum postižení nervověsvalováho, sensorrálnihc a posturálního aparátrt u
pcmětn* početné skupiny jedinců tipicích heredi!árnírn1 ne urnpatienrl pi*dsiavuj*
tóme, které bylo donedávna,cponrijen§ a eanedi:úválrra. Ar-ltcr se *;:ciu s d;tlšimi
čieny pracovni skupiny pro kornplexní péči a a*n|,iy 1lpic! Hlvl§N a se svýrni
sp*luplacovníky věnule §y§ter§atacky po řadu let inzi,íjeni a zaváděni
fy*iotelap*utických lóčebných m*tod cjo klinické praxe * osob trpících hereditárnirni
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neuropaliemi. Ho§nqpenq pre§e !§nlq.gil§y§§g"ry":i§ťi§,l§,3_IiĚh"oř vy;|rq§,
iednozna§ně dok|ádá a. představule_{§kili

§) 
. 

K §ř9d loŽefl ó d rsqrta čn í_p ráci nemá. oqpnent g§ s?dqi_§ř|§.qm i tKy..q n l yý tr ta ťx
lytrna {ot*<y tY|u"jipir,p g*-tpoinpů tuoriii"n ffiDalšimi dotazy vyplývaji z oponentová iá:nr*T;veclen§u ffintematiku a jsou
vYvolánY jednak výsledky dísertační praci, jednak stále nedosiatečně rozŠiřenym
Povědomírn o Četnosti výskytu, klinických projevech a závažný;h důsledcích i.lM§N a
dalŠÍch neulopatií, která vr},znamně zhoršují kvalitu živcta posiiženych jedinců,

c NezvaŽoval autor užití jinóho souboru pacientť; trpících páteřnínri pciížemi
podnríněného jinou chorobou než t-!M§N jako kr:rrtrotni *kupiny?l U koíika pacientů ze skupiny {n 3s} * u 4 p*cientů (11% )s plogledulicí
Posturálni Poruchou po uknnčení obdobi lůstr-; byio provedeno vyšetření CT či
MRl ?

' Jaké má autor zkušenosti s četnosti výhřezů meziobnatlových piotének u osob
PostiŽených HMSN ? Nejedná se dr: značnó míry o důsleclek postupu.líciho
nervověsvalového postiženi a n*fyziologického přelěžován í při narušani jak
stereotypu chůze, lak postutálni poruchy ?"iryěli někteii
z vYŠetřovanýchlsledovaných jedincri ktini*ky r*l*varlní*ri ladikuir:patickýrni
projevy diskogenníhol spondylogenního půvorlu?

r u kolika jedinců skupiny s výraznou deviací páteřní osy {n 36) byla
zvažov*na či indikována korektivní spondylochirurgická oper"ace?r Kolik jedincŮ užívalo lumbosiat nebo 1inou protetickou pomůcku? Kolik jedinců
Pravidelně cvičilo sestavy zaměřané na zlepšení dysbaiance/clysfunkrc
páteřnich a bři§ních ?

\n)

j \ ťli,,-"r,_, t
li -*mqyen§_:{_§*t_Z":§aaUaa*
1t 1/§§ §n a op*ne*t i; d.orCIiuqgj§J!§ia]qb§.
Autor vYuŽil své dlouholeté zkušenostivyCňaaeiici z kiinické praxe a znalosti o
akluálním a mezicborově významnérn tématu k uypr*co"áni kvalitní a podnělné
disertaČni Práci. Ta přináší originální vědecké poinatty majíci význam pro klinickou
Praxi ve více oborech, Jsou využitelné pro z|epšení kvalily póče o osobý trpící HM§N
i Pro zlePŠení kvality života početne skupiny jedincri trpícich 1-1ereditárnimi
neuropatierni,

doc MUDr. M. Bolar CS\
V Praze 26, listopadu 20d5


