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Oponentsky posudek na diserta¢ni praci prim. MUDr.Ondreje Horéc’:ke}
Deviace osy patefni u hereditarni motoricko — senzitivni neuropatie

V posuzované disertalni praci pfedklada autor vysledky, které ziskal pfi vySetfovani
posturalni a strukturalni poruchy patefe u pacientl trpicich Charcot- Marie-
Toothovou chorobou. Pogetnou skupinu pacientd trpici touto nej¢astéjsi motoricko-
senzitivni hereditarni neuropatii (HMSN) vySetfil v ramci komplexniho
diagnostického a lé¢ebného programu zaméfeného na pacienty postizené
hereditarni motoricko senzitivni neuropatii, chorobou Charcot- Marie- Toothovou, na
némz se ve Fakultni nemocnici Motol po fadu let spolupodili.

Posuzovana disertaéni prace predstavuje originaini studii vénovanou teto
povétsinou opomijené problematice, coz se tyka jak svétové, tak Ceske odborne
literatury. p

Autor pfinasi v disertaéni praci nové Udaje o pfi¢inach posturalnich a strukturalnich
poruch podminénych hereditarnimi neuropatiemi a doklada je vysledky
elektromyografickeé studie.

Autor je velmi dobfe obeznamen s problematikou hereditarnich neuropatii a jejich
klinickych neurologickych projevli i s hodnocenim poruch patefe, coz je z disertatni
prace jednoznacne ziejmeé.

V uvodni ¢asti podava na sedmi strankach zasvéceny uvod do problematiky
hereditarnich neuropatii se zamérenim predevéim na zkoumanou problematiku.
Nasledné autor formuloval hypotézu a popsal zvolenou metodikou, kterou bylo
vySetfeno celkem 141 osob trpicich raznymi formami HMSN.

1) Aktualnost zvoleného tématu

Teéma zvolené prim.MUDr. Hora¢kem je aktuaini jak s ohledem na prevalenci HMSN
v nasi i evropské populaci, tak s ohledem na zatim opomijenou a nedostatetné
diagnostikovanou posturalni poruchu deviaci patefni osy. K objasnénf jejich ptvodu
jsou vyuZzity jak zobrazovaci metody, tak i elektromyografické a neurogeneticke
studie. Autor se v poslednim desetileti aktivné podili na praci mezioborové skupiny,
jez rozviji komplexni diagnosticky a lé¢ebny program zameéfeny na osoby postizene
HMSN. Jednd se o zasluzny, pfitom v8ak naro¢ny vyzkumny i klinicky problém.

2) Cil diserta¢ni kandidatské prace
Cilem disertacni prace, vychéazejici z vysledkl klinického rentgenového a
elektromyografického vySetfeni, které byly provadény podle standardniho protokolu
pro vySetfovani pacientl trpicich HMSN, bylo ziskat Udaje o nastupu, dynamice
rozvoje posturalni poruchy a prevalenci u jedinct trpicich HMSN (n 141). Dale se

- autor zaméfil na ziskani Gdajl o etiopatogenetické roli postizeni paraspinainich svall
v rozvoji posturalni poruchy prostifednictvim elektromyografické studie a jejich
vyhodnoceni.
Hodnocena disertaéni prace splnila podle nazoru oponenta vytycené cile.
Pfedstavuje zasvéceny a velmi uziteény pfehled dulezité mezioborové problematiky a
pfinasi, jak jiz uvedeno, originaini data.

3) Zvolené metody disertaéni prace
Prim. MUDr. Horacek ve své disertacni praci zpracoval data ziskana pfi
dlouhodobém sledovani jedinci s HMSN.
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Celkem byly hodnoceny klinické nalezy a vysledky rtg vysetfeni ziskané u 141 osob
trpicich HSMN. Jedinci, u nichz byla zji§téna skoliosa pfekracujici 10 stupiit podle
Cobba a kyfosa nad 40 stupriCi dle Cobba, byli vyélenéni. Tato skupina (n 36) byla
dale sledovana a podrobnéji vySetfovana. 20 pacientl z této skupiny, postizenych
deviaci patefni osy (p.0.), bylo vybrano s ohledem na zastoupeni nejvyznamnegjsich
typl posturalni poruchy a deviace p.o.. U této skupiny (n 20) a u kontrolni skupiny
jedincll s HMSN bez posturaini poruchy (n 20), bylo provedeno EMG vySetieni
paraspinalnich svalll. Bylo zaméfeno na povrchni a hluboké svalové skupiny
zadovych svall.

EMG nalezy byly hodnoceny semikvantitativné se zaméfenim na posouzeni stupné
a zavaznosti chronické neurogenni léze. Autorem byla hodnocena pomoci
Ctytstupnové skaly jak naborova kfivka, tak morfologie motorického potencialu a
naborové kiivky. Autor se dale zabyval vyskytem posturaini poruchy a abnormalit
EMG ve vztahu k jednotlivym typim HMSN -1l a vztahem genotyp-fenotyp
s ohledem na jednotlivé typy mutaci a duplikaci. Takovato analyza zatim nebyla u
obdobného souboru osob trpicich HMSN ve svétovém pisemnictvi provedena.

4) Vysledky disertacni prace
Prace pfinasi, jak jiz bylo pfedeslano v Gvodu, v fadé ohledl originalni vysledky.
Jedna se jak o cenné epidemiologické Udaje — zejména jde o prukaz 26% vyskytu
vyznamné posturalni poruchy u jedinct trpicich HMSN. Vyznamna porucha funkce a
trofiky distalnich svalli dolnich koncetin provazejici obvykle deformitu nohy byla
zjisténa u 92% jedincd, pfitemz deformitou hlezna trpélo 98% ijedinct
z vySetfovaného souboru (n 141).
Nové védecké poznatky jednoznaéné predstavuji idaje o vyskytu jednotlivych
klinickych projevi HMSN a o vyskytu EMG abnormalit u jednotlivych typt HMSN |-
lIl. Cenny je i prikaz vztahu genotyp-fenotyp zjistény pfi analyze vztahl mezi
klinickymi pfiznaky a EMG nalezy u jednotlivych typa mutaci a duplikaci. Takovato
analyza zatim nebyla u osob trpicich HMSN ve svétovém pisemnictvi provedena.
Nepochybné dulezité vysledky piedstavuji (daje o typu a povaze deviace patefe a
dynamice nastupu. U vySetfované skupiny (n 36) se rozvinula posturalni porucha u
61% jedincl v prvé dekadé a u 19% béhem druhé dekady. Détstvi a dospivani tedy
pfedstavuji dulezité a pro cilenou a racionélni prevenci rozvoje zavazné neurogenni
kyfoskoliosy &i skoliosy u jedincli postizenych HMSN kli¢ové obdobi. Byla prokazana
vyznamna role neurogenniho postizeni hlubokych monosegmentalnich
paravertebralnich svald. Na vzniku a rozvoji vychylky patefni osy se podili jejich
nerovnovaha a zejména pak jejich vyrazna insuficience majici plvod v hereditarni
neuropatii podmifujici zprvu méné zietelnou poruchu trofiky a funkce jak osovych
vertebralnich svalll, tak napadnou afekci zejména akralnich koncetinovych svall.
- Uvedené zaveéry by mély slouZit jako cenny podnét pro aktivneéjsi a preventivné
zameéfeny pfistup neurologt, ortopedl a fysioterapeutl ve vztahu k osobam
postizenym HMSN.

5) Vyzkum postizeni nervovésvalového, sensoridlniho a posturalniho aparatu u
pomérné pocetné skupiny jedincl trpicich hereditarnimi neuropatiemi pfedstavuje
téma, které bylo donedéavna opomijeno a zanedbavano. Autor se spolu s dalSimi
Cleny pracovni skupiny pro komplexni pééi o osoby trpici HMSN a se svymi
spolupracovniky vénuje systematicky po fadu let rozvijeni a zavadéni
fysioterapeutickych Ié€ebnych metod do klinické praxe u osob trpicich hereditarnimi
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neuropatiemi.__Hodnocena prace tento cilevédomy pfistup. z néhoz vychazi.
lednoznacéné doklada a pfedstavuie zdafily a podnétny disertacni spis.

6) K pfedloZené disertaéni praci_nema oponent zasadni_pfipominky ani vyhrady
vyjma dotazu tykajiciho se jedinc tvoficich kontroini skupinu.

Dalsimi dotazy vyplyvaji z oponentova zajmu o uvedenou problematiku a jsou
vyvolany jednak vysledky disertaéni praci, jednak stale nedostatecné rozsifenym
povédomim o Eetnosti vyskytu, klinickych projevech a zavaznych dasledcich HMSN a
dal$ich neuropatii, které vyznamné zhorsuji kvalitu Zivota postizenych jedincd.

» NezvaZoval autor uZiti jiného souboru pacientti trpicich patefnimi potizemi
podminéneého jinou chorobou nez HMSN jako kontrolni skupiny?

* U kolika pacientl ze skupiny (n 36) a u 4 pacientll (11% ) s progredujici
posturalni poruchou po ukonéeni obdobi riistu bylo provedeno vySetfeni CT i
MRI ? -

* Jaké ma autor zkuSenosti s etnosti vyhfez( meziobratlovych plotének u 0sob
postizenych HMSN ? Nejedna se do znaéné miry o dusledek postupujiciho
nervovesvaloveho postizeni a nefyziologického pfetéZovani pfi naruseni jak
stereotypu chlze, tak posturalni poruchy ? Trpéli néktef
z vySetfovanych/sledovanych jedinci klinicky relevantnimi radikulopatickymi
projevy diskogenniho/ spondylogenniho plvodu?

* U kolika jedinci skupiny s vyraznou deviaci patefni osy (n 36) byla
zvazovana ¢i indikovana korektivni spondylochirurgicka operace?

* Kolik jedincl uzivalo lumbostat nebo jinou protetickou pomicku? Kolik jedinc

~pravidelné cviilo sestavy zaméfené na zlep$eni dysbalance/dysfunkce
patefnich a bfignich ?

7) Kandidatska diserta&ni prace spliuje podminky stanovené v § 47 VS zakona &.
111/98 Sb. a oponent ji doporucuje k obhaiobé.

Autor vyuzil své dlouholeté zkugenosti vychazejici z klinické praxe a znalosti o
aktualnim a mezioborové vyznamném tématu k vypracovani kvalitni a podnétné
disertacni praci. Ta pfinasi originalni védecké poznatky majici vyznam pro klinickou
praxi ve vice oborech. Jsou vyuZitelné pro zlepSeni kvality péée o osoby trpici HMSN
| pro zlep$eni kvality Zivota pocetné skupiny jedinct trpicich hereditarnimi
neuropatiemi.
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