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1 UvVOD

Dédicné neuropatie muzeme rozdé€lit podle typu poskozeného nervu.
Nejcastéjsi a nejveétsi skupinou jsou HMSN - hereditarni motoricko senzitivni
neuropatie. Méné casté jsou HMN - hereditarni Cisté motorické neuropatie, které
jsou znamé i pod jménem distalni spinalni svalové atrofie. 3. skupinou jsou HSAN
— hereditarni Cisté senzitivni neuropatie, kde jsou porusSeny hlavné senzitivni
nervy, a pacient ma poruchu vnimani bolesti, tepla ¢i dotyku.

Choroba Charcot-Marie-Tooth (dale jen CMT) patfi mezi hereditarni
motoricko senzorické neuropatie (HMSN). Dnes zname HMSM typu I - VII. Typ I a
IT se oznacuje jako CMT choroba. IIl. typ predstavuje zavaznéjsi poruchu a nazyva
se syndrom Dejerine - Sottas.

Choroba CMT, nékdy nazyvana peronealni svalova atrofie, je nejcasté€jsi
dédicnou polyneuropatii u nas. Prevalence vyskytu je zhruba 1:4000, v Ceské
republice je to asi 2000 az 4000 postizenych. U vétSiny pacienti se choroba
projevi do 15 az 20.roku zivota. Vzacné se u nékterych pacientti ukaze po 30. az
40. roce zivota.

Jednim z prvnich symptomu je pes equinovarus, ktery se vyvine v typickou
deformitu nohy tzv. pes cavus (Friedreichova noha) [obr.6-10]. Postupné dochazi
nasledkem postizeni nervu k oslabeni a atrofii peronealnich svalovych skupin.
Vznika peronealni stepaz. Velmi vyrazny je také nepomeér mezi tzkym bércem a
stehnem, jehoz svalové skupiny nejsou zatim postizeny a jako kompenzacni
mechanismus jsou hypertrofickeé.

Slachookosticové reflexy jsou zpocatku snizené, pozdé&ji vyhasinaji. Na
akrech koncetin (hlavné dolnich) byva senzoricka porucha ve smyslu parestesie,
hypestezie nebo neuropatickych bolesti. V postizenych segmentech se mohou
objevit i vegetativni priznaky (nadmeérna potivost, cyanoza).

Choroba CMT je onemocnéni progresivni. Oslabeni svalti se §ifi pomalu od
periférie na svaly proximalnéji ulozené. Korenové svaly byvaji postizeny spiSe ve
smyslu pretizeni vramci kompenzace svalové nedostatecnosti na periferii.
Primarni postizeni pletencovych svall je velmi fidké, a uz viibec se nepfenasi na

dychaci svaly a myokard. Hodné pacientt s chorobou CMT je v pozdéjSich stadiich



choroby v lepSim pfipadé odkazano na francouzské berle nebo dokonce i na

invalidni vozik.

2 PAR SLOV Z HISTORIE

Choroba Charcot-Marie Tooth byla objevena v druhé poloviné 19.stoleti. O
objeveni a popis nemoci se zaslouzil francouzsky neurolog Jean Martin Charcot
(1825-1893), ktery mimo jiné rozeznal roztrouSenou sklerézu, oddélil ji od
parkinsonismu, a také popsal luetickou a amyotrofickou lateralni sklerézu. V jeho
praci pokracoval jeho zak a nastupce Pierre Marie (1853-1940). A jako posledni
se do trojice objevitelu zaradil i anglicky odbornik na mozkové nadory Henry
Howard Tooth, ktery popsal progresivni neuropatickou peronealni svalovou
atrofii. Zavaznéjsi formu CMT (hereditarni neuropatie typ IIl), jejiz prabéh je horsi
a je postizena i patefr, popsali v roce 1893 Charcotovi zaci Joseph Jules Dejerine
(1849-1917) a Jules Sottas (1866-1943). Dodnes ale nékteri védci tvrdi, ze
Dejerine — Sottas je pouze variantou CMT I a ne samostatnou chorobou.

Zaklady klasifikace CMT spadaji do 70.a 80. let minulého stoleti. V té dobé
nebyla genetika na takové urovni jako dnes, a proto rozdéleni do dvou zakladnich
skupin probéhlo na zakladé elektromyografického vySetfeni a biopsie nervu.
Forma, u které se zjistila snizena rychlost vedeni perifernim nervem a postizeni
myelinové pochvy,byla pojmenovana jako demyelinizacni (hypertroficka). U druhé
formy (axonalni) bylo nalezeno postizeni vlastniho nervu. Biopsie se provadeéla
z nervus suralis.

Na zakladé neurologického vySetreni a EMG vyclenil P.J.Dyck roku 1993 tri
hlavni skupiny kterymi jsou hereditarni motoricko senzitivni neuropatie (HMSN),
hereditarni cisté motorické neuropatie (HMN) a hereditarni cisté senzitivni
neuropatie (HSAN)

Geneticka klasifikace zaznamenala velky rozvoj v 80.a 90.letech minulého stoleti.

Demyelinizacni forma byla rozdélena na skupinu 1A, kde je geneticka vazba
na chromozom 17, a na 1B, kde je geneticka vazba na chromozom 1. Treti
skupina 1C oznacuje pacienty, u kterych nebyla nalezena ani jedna z vazeb. U
axonalni formy (skupina 2) byla zjisténa velka rtiznorodost. Cast pacient ma
poruchu lokalizovanou na chromozomu ¢islo 1, jina zase na 3. nebo 7. NaSla se

nova varianta lokalizovana na chromozom X. jako dal§i se objevila skupina, pro



kterou je charakteristické kongenitalni poSkozeni (postizeni se projevi jiz v casném
détském véku, rychlost vedeni vzruchu je enormné snizena).

Protoze CMT je nejcCastéji geneticky podminéné svalové onemocnéni, zabyvaji
se touto chorobou védecké tymy po celém svété a uzce spolu spolupracuji.
V Evropé existuje Evropské CMT Consorcium zalozené hlavné z iniciativy védcu
z univerzity v Antverpach. V roce 2003 vzniklo také Severoamerické Consorcium.

Zacatky podrobnéjsiho zkoumani a lécby CMT v Ceské republice miizeme
pocitat od roku 1997, kdy vznikla diky spoluprace Kliniky détské neurologie a
Neurologické kliniky ve FN Motol DNA laboratof pod vedenim MUDr. Seemana.
V roce 1999 byla zalozena Spolecnost C-M-T a v cervnu nasledujiciho roku byla

zaregistrovana na Ministerstvu vnitra CR.



3 DIAGNOSTIKA CHOROBY CMT

Nezbytnou soucasti diagnostiky choroby CMT je neurologické vySetreni,
elektrofyziologické vySetreni , klinicko genetické vySetfeni nebo neurogeneticke

vySetfeni a v neposledni fadé také molekularné genetické vySetreni

3.1 KLINICKE NEUROLOGICKE VYSETRENI

Nezbytnou soucasti je peclivé stanoveni rodinné anamnézy a vySetfeni
primych pribuznych (rodice a sourozenci).

Nejdrive vySetfime silu vSech svalovych skupin, vSimame si hlavné oslabeni
a pripadnych svalovych atrofii. Musime také zjistit uroven Slachookosticovych
reflex1 a pripadné vypadky ¢iti, a to hlavné na dolnich koncetinach.

I kdyz je CMT chorobou periferniho nervového systému, nesmime
zapomenout na pripadné znamky postiZzeni centralniho nervového systému nebo

na jiné pridruzené priznaky (ztrata sluchu, potize pti polykani).

3.2 GENETICKE VYSETRENI

Pacienta si pozveme na genetickou konzultaci, kde mu vysvétlime smysl
vySetfeni, sestavime s nim rodokmen. Urcime, o jakou dédicnost by se mohlo
jednat. Provedeme odbéry se souhlasem pacienta.

Analyzujeme vlastni DNA a snazime se najit danou genovou poruchu

Znovu se s pacientem sejdeme na genetickou konzultaci, kde mu sdélime
vysledek, vysvétlime mu nalez a jeho pfipadné dusledky. Pokud je to tfeba,
dovySetfime rodinu a pribuzné.

U CMT se muUzeme setkat se vSemi druhy dédi¢nosti. Nejcastéjsi je
dominantni zptsob (postizeny ma 50% Sanci, ze pfeda vlohu pro CMT svym
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potomktim). Dominantni zptisob vazany na chromozom X (vloha z muze prechazi
100% na dcery, ale u nichz ma postizeni lepsi prognozu a pribéh), recesivni bez
vazby na pohlavi (minimalni pravdépodobnost, museli by se setkat dva partnefi
s poruchou stejného genu) a sporadicky (nova mutace genu, nikdo predtim

postizen nebyl, pak se dédi dominantné) se sice vyskytuji, ale ne v takové mire.

3.3 ELEKTROFYZIOLOGICKE VYSETRENI

Provadi se hlavné pomoci EMG a evokovanych potencialu (BAEP, VEP)

Cilem je neuropatii potvrdit a pfitom vyloucit postizeni mozku nebo michy,
urcit druh neuropatie a odliSit demyeliniza¢ni a axonalni formu a odhalit ,klinicky
némou neuropatii“ u pfibuznych a tim potvrdit familiarni vyskyt na zrejmeé

genetickém podkladu.

3.4 VYSETRENI FYZIOTERAPEUTEM

VySetfeni pohybového systému probiha obdobné jako u jinych pacientt
urcenych k fyzioterapii.

Nejprve zhodnotime stoj, pokud je to mozné. Zeptame se, zda pacient
pouziva néjaké kompenzacni pomucky, pfipadné zkontrolujeme spravnost uziti.
Pak stanovime stupen svalového oslabeni na dolnich, eventualné i na hornich
koncetinach. Svalovy test je dlilezity pro zjiSténi mozné progrese v Case.

VysSetfime kvalitu chtize. Pokud musi pacient uzivat oporu, pak s ni. Je
dulezité posoudit, jak vypada chtize naboso a v obuvi (nejlépe kotnickoveé).

PopiSeme svalové atrofie, kontraktury a kostni deformity.

Nikdy nezapomeneme na neurologické vySetfeni vSech kvalit ¢iti. PoruSena
propriocepce ma velky vyznam pro stabilitu a celkovou hybnost pacienta.

Zjistujeme pripadné poruchy rovnovahy. Jestli jsou v dusledku oslabeni
dolnich koncetin, kostnich deformit nebo poruch citlivosti. Hodnotime stabilitu pfi

chtlizi, s oporou , na boso a v botach.



Pater vySetfujeme stejné jako u jinych pacienti. Mnoho pacienti ma
vertebrogenni obtize v duisledku napf. skoliézy, vadného stereotypu chuze,
Spatného uzivani kompenzac¢nich pomucek, Spatné obuvi. 7]

Stanovime kratkodoby a dlouhodoby rehabilitacni plan. Hlavné v pripadé
dlouhodobého rehabilitacniho planu je nutna spoluprace napr. s ergoterapeutem,

psychologem, neurologem, ortopedem a dalSimi odborniky.

3.4.1 7 STADII CHOROBY DLE VINCIHO

Na zakladé fyzioterapeutického vySetfeni, muzeme pacienty zaradit do
skupiny (stadia) dle progrese. Tuto ,stupnici“ postizeni sestavil italsky lékatr Paolo
Vinci (*1958), ktery se specializuje na rehabilitacni lekarstvi.

1. stadium

Dochazi k oslabeni sily mm.interossei, lumbricales a m.flexor hallucis
brevis.

Metatarsophalangealni klouby jsou subluxované, coz vede k patologické
dorsalni flexi prstti na dolnich koncetinach.

Objevuje se pokles pricné klenby, rozviji se pes excavatus. Pro omezenou
dorsalni flexi nohy dochazi k funkénimu prodlouzeni dolni koncetiny a rozvoji
stepaze. Kompenzac¢nim mechanizmem je rekurvace v kolennim kloubu
2. stadium

Oslaben je m.peroneus longus a brevis a m. tibialis anterior a posterior
ziskavaji prevahu. Pro tuto dysbalanci je omezena pronace nohy a noha ziskava
supinacni a varozni postaveni.

ZmensSuje se kontaktni plocha chodidla s podlozkou a dochazi k pretizeni
zevni hrany nohy.

Stabilita nohy i stoje je narusSena a distorze kotniku nejsou vyjimkou.

3. stadium

Rozviji se oslabeni anterolateralni svalové skupiny bérce, hlavné m.tibialis
anterior, vazne dorsalni flexe nohy. V této fazi Ize oslabeni kompenzovat
podpatkem.

Stepaz neboli ¢api chlize je v tomto stadiu jiz vice patrna.

4. stadium

Dochazi k oslabeni plantarnich flexorti, hlavné m.triceps surae. Pacient se

nepostavi na §picky, ma velké problémy pfi chuzi z kopce.
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Ve stoji se zmenSuje Uhel mezi bércem a chodidlem pod 90° a pacient to
kompenzuje semiflexi v kolennim a kycelnim kloubu. Je pretéZovan m.quadriceps
femoris a glutealni svaly.

Stabilita se jesté vice zhorSuje. Udrzeni vzprimeného stoje je obtizné.

5. stadium

Snizuje se svalova sila ischiokruralnich svala. Pri chuzi se rotuje panev.
6.stadium

M.quadriceps femoris je oslabeny minimalné na 3 stupen svalového testu.
Snizeni sily neni ale nasledkem polyneuropatie, ale vznika jako nasledek traumat,
imobilizace a pretézovani. Pacient ma bolesti v koleni.

7. stadium

Vznika dysbalance mezi oslabenym m.gluteus maximus a zkracenym
m.iliopsoas. Extenze v ky¢li je omezena.

Pro udrzeni vzpfimeného stoje musi pacient vyvinout velké usili. Pri delsi
imobilizaci dochazi k rychlé atrofii glutealnich svalti a pacient se uz neni schopen

postavit a chodit. [7]
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4 NEJBEZNEJSI TYPY CHOROBY CMT

4.1 DEMYELINIZACNI FORMA (HMSN typ I)

U tohoto typu je primarni porucha myelinové pochvy. Jedna se o
nejrozsirenéjsi formu CMT.

Pro diagnoézu je urcujici EMG vySettfeni, kde je zpomaleni rychlosti vedeni

vzruchu perifernim nervem. Uz v prubéhu prvnich 6 mésicu zivota se tato rychlost
stava abnormalni a klesa progresivné do 5 let, pak se uz podstatné neméni. Cim
vice je v détstvi snizena konduktivita, tim hors§i je pribéh nemoci v dospélosti.
Narustajici motoricky deficit b€hem Zivota je zavinén hlavné sekundarni axonalni
degeneraci.
Klicovym parametrem pfi konduktivnich studiich je zméfeni vodivosti n.medianus.
U zdravych jedincti se na pfedlokti pohybuje okolo 50 m/s a vice. Rychlost 38
m/s je klicovou hranici pro CMT 1 (co je pod ni, rovna se demyelinizacni forma).
V pokrocilych stadiich nemoci se konduktivita musi kvili nevybavitelnosti na
perifernich nervech (n.peroneus a tibialis) méfit nejen na nervech HK ale i na
kranialnich nervech.

Genové mutace se projevuji na chromozomu 1 (typ IB), 17 (typ IA, 90%
pacientl, nejcastéji duplikace), X. Muze se také objevit porucha genu pro
connexin 32.

Projevuje se vétSinou pred 20. rokem Zivota. Progrese nemoci je znacné
variabilni. Postizeni zac¢ina na drobnych svalech nohy, pozdé&ji se vyvine pes cavus.
Dochazi ke zkraceni Achillovy Slachy a vazne chtize po patach. Peronealni svalové
skupiny jsou oslabené az atrofované[obr.3,4,6-10].V pozdnim stadiu se porucha
objevuje i na hornich konc¢etinach. U vétSiny pacienti se nachazi takeé

subklinické postizeni CNS.

4.2 AXONALNI FORMA (HMSN TYP II)

Primarné je postizeno nervové vlakno. Rychlost vedeni je sniZzena minimalné.
Pri elektrofyziologickém vySetfeni je prioritni jehlova EMG, ktera prokaze

chronickou neurogenni lézi. Castym nalezem jsou fibrilace a ostré viny. Tyto
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zmény nejsou ale pro axonalni formu typické, mtizeme je nalézt u vSech neuropatii
s axonalni degeneraci nebo u radikularnich lézi.

Pro odliSeni od demyelinizac¢ni formy se uziva tzv. blink reflex. Jedna se o
trigemino — facialni reflex. Elektrostimulace a registrace odpovédi n.trigeminus se
provadi povrchovymi elektrodami, je neinvazivni a pacienty dobfe snasSena. Uziva
se k prukazu demyelinizacniho postizeni v oblasti kranialnich nerva.

Deédi¢nost se poji s poruchou chromozomu 1, 3 nebo 7 (dominantni
deédicnost). Existuje tu také moznost dédicnosti autosomalni.

Tato forma je spojovana se syndromem neklidnych dolnich koncetin a
neustalou potrebou hybat s koncetinami v leze i v sedu. Tuto poruchu lze ovlivnit
a vylécit.

Nastup nemoci je zpravidla pozdéjsi, vétSinou az v druhé dekadé Zivota. Pri
nervové biopsii je patrny vypadek silnych motorickych vlaken na bazi axonalni
degenerace. Znamky demyelinizase nevyskytuji. Jinak je klinicky obraz obdobny
jakou HMSN I.typu.

4.3 DEJERINE - SOTTAS SYNDROM (HMSN TYP III)

Stava se, ze je Spatné odiagnostikovan jako demyelinizacni forma CMT.
Nekteri védci tvrdi,ze se nejedna o samostatny typ hereditarni neuropatie,ale o
podtyp CMT 1.

Oproti ostatnim formam CMT zacina uz v raném détstvi a progrese je
rychlejsi. Od narozeni je psychomotoricky vyvoj zpomalen, nékteri déti neziskaji
viabec schopnost chodit. Néktefi zvladnou chuzi az v predSkolnim véku. Pravdou
ale ztistava, ze mnoho z nich je zhruba ve véku 10 let odkazano na invalidni vozik.

Skolioza a ataxie jsou celkem typické, stejné tak i svalové atrofie,
kontraktury, deformity rukou a nohou. Vyskytuji se i problémy s ocima jako
abnormality zornice, mioza, ptéza vicka nebo nystagmus. I kdyz vykloubeni kyc¢li v
raném veéku nebo tumory jsou celkem vzacné, nékteri lidé tu zkuSenost maji.

Stejné jako u jinych forem, CMT zpusobuje Skody na senzorickych axonech,
a proto maji postizeni snizené vnimani tepla, tlaku nebo bolesti ne chodidlech a
bérci. Paradoxné se stava, ze u nékoho je naopak citlivost velmi zvySena, objevuji
se az neuropatické bolesti. Nemel by postihnout centralni nervovy systém, srdce
nebo dychaci svaly.
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Uplny klinicky obraz se vSemi symptomy se rozviji kolem 30. roku Zivota.

Genové mutace se spojuji s chromozomem 1, 17, nebo 8.
5 MOZNOSTI LECBY CHOROBY CMT

V dnesSni dobé je CMT nevyléCitelnou chorobou. Proto se pfi léceni
zamérujeme hlavné na zmirnéni nebo korekci pfiznakti CMT. K terapii pouzivame
hlavné rehabilitaci, protetickou péci, prevenci Skodlivin, vitaminy a léky,
ortopedickou korekci.
prvka 1éCeni prevence. Pacient by se mél stranit alkoholu a dalSich
neurotoxickych latek, které mohou neuropatii a jeji projevy zhorSovat. Jedna se
predevSim o nikotin a léky jako je Chloramfenikol, megadavky Penicilinu a
vitaminu A a B6 nebo derivaty Penicilinu.

V roce 2004 byly zverejnény dvé studie.V jedné védci zjistilo, Ze po podani
vitaminu C mySim s CMT1A se jim zlepSila svalova sila [15]. Ve druhé u krys s
CMT 1A, kterym byla dana davka blokatoru (onapriston) progesteronu, doslo ke
zvySeni svalové sily a obratnosti [12].

V uivahu také pripada symptomaticka farmakologicka terapie, a to kyselinou
thioctovou. Terapeuticky efekt ale neni bohuzel tak dobry jako u diabetické
neuropatie. U pacientll trpicich bolestivymi parestéziemi lze uzit Gabapentin, u
neurogennich bolesti pak Neurontin. Jako podptrna farmakoterapie slouzi
vitaminoterapie (Benfothiamin a vitamin E), vazoaktivni preparaty (Xanidil). Pro
zlepSeni energetického metabolismu se predepisuje kyselina o - lipooctova

(Thioctoacid).

5.1 MOZNOSTI ORTOPEDICKE KOREKCE

Stejné jako u jinych chorob je i tady cilem ortopedické operacni lécby

zabranit vzniku strukturalnich deformit nebo je alespon zkorigovat.
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Nejvice jsou postizena akra, hlavné v oblasti hlezna Vyviji se typicka
deformace ve smyslu pes cavus. Dochazi k rozvoji pricného plochonozi s
pretizenim zevni hrany chodidla. Invertory prevazuji nad evertory. Achillova Slacha
byva zkracena. U nékterych pacienti mtizeme vidét tézkou planovalgozitu nohy.
Flexory prst1 a palce nohy jsou zkracené.

Operyje se na mékkych tkanich nebo na kostech a kloubech. Na mékkych
tkanich se provadi Steindlerova operace, transpozice m.tibialis anterior,
prolongace Achillovy Slachy a flexortl prstll, abreviace (zkraceni) extenzortl prstu.
Pti kostnich deformitach se délaji hlavné klinové osteotomie calcaneu (Dwyerova
operace) a tarzu nebo artrodézy.

Dle zkuSenosti 1ékaiti tyto operace prinasi pacientu zlepSeni lokomoce,
stabilitu chodidel a zmirnéni subjektivnich potizi. Pokud se toto onemocnéni
projevi zacatkem druhé dekady véku v obdobi réistu, kostnim deformitam nelze
zabranit.

Pfi pooperacni péci je snaha, aby pacient mél sadrovou fixaci pouze po dobu
nezbytné nutnou, aby svalové atrofie byly co nejmensi. Proto se také lékafri ve
spolupraci s fyzioterapeuty snazi uplatnit elektrostimulaci uz v dobé, kdy ma

pacient jesté sadru. [16]
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6 MOZNOSTI REHABILITACE
U CHOROBY CMT

Zatim neni znama zadna lécba, ktera by nemoc zastavila. Proto je
komprehensivni rehabilitace spolu s protetikou casto jediny uc¢inny prostfedek
udrzovaci terapie. Cviceni by se mélo stat kazdodenni soucasti pacientova zivota.

Ukolem rehabilitacniho tymu je zpomalit progresi onemocnéni, Ubytek
svalové sily, udrzet pacienta co nejdéle sobéstacného a uspésné ho zaclenit do
spolec¢nosti. Pasivni pohyby a protahovani jsou dulezité, aby se zabranilo vzniku
kontraktur a deformit. Pacient by mél pravidelné cvicit, aby ztistal co nejdéle
mobilni bez kompenzacnich pomucek, udrzel si télesnou kondici a sobéstac¢nost.
Ergoterapie je nedilnou soucasti rehabilitacniho planu, pomaha pacientovi najit si
vhodné zaméstnani nebo si ho co nejdéle udrzet. Dulezitou ulohu hraje i socialni,
pracovni a pedagogicka rehabilitace. Pracovni rehabilitace se do znac¢né miry
prolina s ergoterapii. Dulezitou roli mtize hrat i poradce pro volbu povolani a
rekvalifikacni kursy. Stejné tak jako psychologicka intervence, u ditéte, napf.
Skolni psycholog, ktery spolu s rodic¢i uvazi dalsi studijni a profesni vyvoj jedince.

Urceni stupné postizeni u clovéka postizeného chorobou CMT hraje
dtlezitou roli, napf. pfi volbé nejucinnéjsi rehabilitace, poradenstvi za Ucelem
vhodného zaméstnani. Kromé vlastniho vySetfeni muzeme vyuzit Mezinarodni
klasifikaci funkéni disability a zdravi, jejiZ nejnovejsi podoba byla schvalena WHO
v roce 2001. V této klasifikaci se hodnoti télesné funkce, télesné struktury,
aktivity (Cinnost, kterou c¢loveék provadi) a participace (zapojeni do Zivotni situace),
faktory prostredi (facilitujici nebo bariéroveé). Velkou vyhodou této klasifikace je, ze
nehodnoti osobu, ale situace, ve kterych se jedinec nachazi. Neoznacuje, kdo je
postizeny, handicapovany nebo zmrzaceny, ale urcuje zdravi, které ma clovek
v jednotlivych doménach. V dnesni dobé€ uz mluvime o obcanovi, jehoz aktivita je
limitovana, napf. vdoméné senzorické funkce, ale je nadprumérna v doméné

mentalnich funkci. [18]
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6.1 LECEBNA REHABILITACE U CHOROBY CMT

Podle objektivniho vySetfeni a soucasnych subjektivnich potizi pacienta
rozhodneme, jaké rehabilitacni prvky pro terapii vyuzijeme.S rehabilitaci by se
mélo zacit hned po stanoveni diagnozy, aby progrese onemocnéni byla co mozna
nejpomalejsi.

Pacienty k lékari pfivedou vétSinou tyto problémy: zakopavani, opakované
distorze nebo fraktury kotniku, kfece v dolnich koncetinach, hlavné po delsi
chtizi, nebo kiece v rukou po psani. U této populace se vyskytuji také uzinoveé
syndromy.

Pfi vySetfeni vétSinou najdeme pes cavus [obr.6-10], transversoplanus,
kladivkové prsty [obr.6]. Chodidlo byva abnormalné kratké, s abnormalné
vysokym obloukem podélné klenby [obr. 9], naopak pficna klenba se rozpada kvuli
extrémné zkracenym extensortm prstcu [obr. 6]. Na calcaneu témér vzdy najdeme
varositu [obr.6]. Hlavicky metatarst protruduji, tukovy pol§tatr pod nimi atrofuje,
vznikaji bursitidy, otlaky az ulcerace. Palmarni aponeurosa je zkracena. Pokud se
vyskytuje skolioza [obr. 2, 5], byva lehka, jeji progrese je pomala. Oproti zdravée
populaci je celkem c¢asta juvenilni kyféza [obr. 2, 5], ktera muze dosahovat
znacného stupne.

Svalové oslabeni zac¢ina obvykle na dolnich koncetinach, v interossealnich
svalech. Progrese postupuje na peronealni svaly a m.tibialis anterior. V
pokrocilych stadiich se mutize atrofie prenést az na m. quadriceps femoris. Protoze
svaly na bérci jsou postizené a quadriceps a ischiokruralni svaly ne, dolni
koncetiny maji obraz ,obracené lahve od Sampanského“. Oslabeni interossealnich
svali ruky se objevuji v pozdé&jSich stadiich. SniZzeni svalové sily a atrofie na
thenaru zptsobi rotaéni postaveni palce, ostatni prsty jsou v semiflexi.

Chtize odpovida stupni svalového oslabeni a deformit na dolnich
koncetinach. Jako prvni je patrna nadmérna dorsiflexe prstcti, hlavné palce.
Pozdé&ji neni pacient schopen chlize po patach. Pfi progredujicim oslabeni
peronealnich svalu se rozviji stepaz a ,,Capi chuize“. Pacient naslapuje prevazné na
zevni plochu chodidla. Panev je nestabilni. V dusledku §patného stereotypu chtize
citi pacienti ¢asto bolesti v kfizi. Pokud dojde k oslabeni i kofenového svalstva

dolnich koncetin, pacient se bez opory (napft. francouzské berle) neobejde.
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Na pocatku onemocnéni jsou reflexy normalni. S progresi se snizuji a
vétSinou dochazi az k jejich vyhasnuti. Nejdrive je postiZen medioplantarni a
pozdéji i patelarni reflex. Ke snizeni reflexi ne hornich koncetinach dochazi
pozdéji. Co se tyka poruch senzitivity, pacienti si na ni vétSinou nestézuji. Nekdy
uvadi parestézie, disestézie puncochovitého charakteru na dolnich koncetinach.
Horni koncetiny postizené nebyvaji. Pri vySetfeni dolnich koncetin mtizeme nalézt
poruchu polohocitu, ¢asto i poruchu vibra¢niho c¢iti. Pacient udava horsi toleranci
vaci aplikaci studené vody a chladu na dolnich konéetiny. Jako komplikace
hypestezie a poruchy propriocepce na chodidlech mtzou vzniknout ulcerace.

Velkou vyhodou je, Ze lidé trpici chorobou CMT, maji v soucasné dobé narok
na kazdoro¢ni pobyt v laznich (ministerstvo se vSak snazi tento pobyt omezit na 3
tydny jednou za 2 roky). Nejcasté€ji jsou indikovany Janské Lazné, Velké Losiny,
Klimkovice, Dubi, Vraz nebo Jachymov.

Pred zapocetim terapie si musime uvédomit, ze oslabeni dolnich koncetin
musi byt zakonité kompenzovano jinymi castmi hybného systému, které jsou
proto chronicky pretézovany. Pfi cviceni musime byt velmi opatrni, abychom
nenarusili pacientovi efektivni kompenzac¢ni mechanismy

Kolem 45. - 50.roku zivota dochazi u mnoha pacienti k dekompenzaci,
zhorSuje se mobilita a hlavné bolesti pretéZovanych useku.

Pri terapii se uzivaji vSechny slozky lécebné rehabilitace. Cilem fyzioterapie
je zpomalit pokles svalové sily, udrzet pohyblivost v kloubech, predchazet
bolestem v pohybovém systému. Pouziva k tomu rtzné metodiky, jako napft.
Vojtovu metodu, metodu sestry Kenny nebo SMS. Fyzikalni terapie se uziva prti
stimulaci (elektrostimulace) a svalovych a kloubnich bolestech. Ergoterapie najde
uplatnéni pfi zlepSovani jemné motoriky ruky, v pozdnich stadiich pfi nacviky
ADL (hlavné pfi oblékani, pfesunech na ltizko, do vany atd.)

Lidé trpici HMSN maji casto snizenou kardiovaskularni vykonnost a
inklinuji proto k sedavému zpusobu zivota. Proto je nutné nemocné motivovat k
pravidelné aktivité. Ta by nemeéla byt jednostranné zameérena, priliS zatézovat
klouby dolnich koncetin (hlezenny a koleni kloub) nebo predstavovat riziko pro
zranéni patefre. Proto fotbal, basketbal nebo volejbal nejsou vhodné zvolenymi
sporty. Naopak nejvice se pacientim doporucuje plavani, rekreacni cyklistika

nebo jizda na koni.
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6.1.1 FYZIOTERAPEUTICKE POSTUPY UZIVANE PRI
SVALOVEM OSLABENI

Pred zacatkem rehabilitace je vhodné nejdfive prohfat pacientovy svaly
masazi nebo vodolécebnymi procedurami, které zlepsi prokrveni a trofiku svalu.
Stimulace v podobé kartacovani, mickovani nebo vibraci, bychom nemeéli
opomenout uz jen kviili udrzeni trofiky svalu.

Analytické cviceni podle svalového testu

K posilovani svalti, které jsou jiz postizené denervaci, se tento zpusob
rozhodné nedoporucuje. Jinak lze tuto techniku bez problému vyuzit.

Cviceni dle sestry Kenny

Dermo — neuro — muskularni terapie, jak tuto analytickou metodu nazvala
sestra Elizabeth Kenny, vznikla ptivodné za ucelem léceni poliomyelitis anterior
acuta. Metoda je zalozena na presném postupu cviceni: 1. aplikace klidu; 2.
aplikace dlah; 3. horké zabaly; 4. manualni protahovani mékkych tkani; S.
polohovani; 6. stimulace; 7. indikace a slovni instrukce; 8. reedukace [13]

Této metodiky lze vyuzit také k ovlivnéni mékkych tkani (na oslabeni svalu
se podili retrahovana fascie nebo vazivo v okoli)

Proprioceptivni neuromuskularni facilitace (PNF)

Tato metoda byla rozvinuta Kabatovymi zaky Knottovou a Vossovou v roce
1968. Jejim zakladem je manualni stimulace proprioreceptort ze svalovych
vietének, Golgiho aparatu, koznich a kloubnich receptorti. Vyuziva se aktivace co
nejveétsiho poctu motorickych jednotek ve specialnich diagonalnich vzorcich. Pri
uplné denervaci (ve smyslu plegie) tato metoda nema smysl. Naopak pfi castecné
denervaci je vhodné PNF vyuzit. Terapeuti uvadi celkem dobré vysledky pfi uziti
této metodiky. Pacienti po nékolikatydennim cviceni subjektivné udavaji zlepsSeni
svalové sily a stability dolnich koncetin, protoze se zvySi sila nepostiZzenych a
castecné postizenych svalt.

Pouzivaji se predevsim diagonaly pro dolni koncetiny. Pro aktivaci m.tibialis
anterior je nejvhodnéjsi I.diagonala flek¢éni vzorec. I.diagonala extencni vzorec se
hodi pro aktivaci m.peroneus longus, m.triceps surae (lateralni ¢ast). Il.diagonala
flekéni vzorec se uziva pro posileni m.peroneus brevis et tertius. Pro medialni cast

m.triceps surae a m.tibialis posterior je vhodna Il.diagonala extencni vzorec [11]

18



Vojtova metoda

Vyuziva vrozené pohybové vzory, které muizeme reflexné vyvolat pomoci
spoustové zony. Jednotlivé svalové fetézce se spojuji do dvou pohybovych vzorcu:
reflexni otaceni a reflexni plazeni. Reflexni plazeni v psychomotorickém vyvoji
jedince nenajdeme, ale reflexni otaceni ano. V ramci tohoto reflexniho cviceni
dochazi k vyrazné aktivaci oslabenych svalll a k protazeni svalu zkracenych.

Uziva se hlavné reflexni otaceni 2. faze, kdy vychozi polohou je leh na boku,
spodni zatizena horni koncetina v 90°ahlu k hrudniku, svrchni horni koncetina
lezi na trupu v mirné vnitfni rotaci a mirné flexi, kycelni kloub je u spodni a
svrchni dolni koncéetiny ve 30 — 40° flexi Muze se uzit i reflexni otaceni 3.faze
(viz.2., pouze kycelni a kolenni klouby v 90° flexi) nebo 4. faze (viz.2. faze, svrchni
dolni koncetina 90° flexe v kycelnim a kolenim kloubu) [4, 13]

Elektrostimulace

Ma smysl po operacich (napf.artrodézy, prolongace Achillovy S§lachy), kdy je
pacient delSi dobu imobilizovan. Pak elektrostimulace a elektrogymnastika slouzi
jako prevence rychle nastupujici atrofie. U denervovaného svalu nema ani
dlouhodoba elektrostimulace zadny vyznam.

Elektrostimulace probiha na zakladé vysledkt Hoorverg-Weissovy I/t kfivky

stredofrekvencni proudy. Dnes se nejvice uplatnuji TENS proudy (transkutanni

elektroneurostimulace, zvlastni forma nizkofrekvencnich - pulznich proudu)

6.1.2 PODPORA VZPRIMENEHO DRZENI A STABILITY STOJE

Senzomotoricka stimulace (SMS)

Pti cviceni se drazdi proprioreceptory a aktivuji se spino-cerebello-vestibularni
drahy prostrednictvim balancovani na labilnich plochach. Dochazi ke zlepSeni
koordinace, pohybovych stereotypl a rychlosti svalové kontrakce. U této metody
se uplatni mnoho pomucek: usece, balanéni sandaly, balény, trampolina, twister,
labilni pénové polstare z pénového materialu (AirTex). Pfed cvicenim v rtznych
posturalnich polohach je vice nez vhodné provést stimulaci chodidla (chtize po
oblazcich, pouziti specialnich rohozi nebo masazniho jezka, kartacovani, protreni

chodidla aj.). Lze uzit i posturomed.
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Senzomotorika je vhodnou metodikou pro pacienty s CMT, protoze pomaha
stabilizovat kotnik a koleno, které ma tendenci se rekurvovat.

Fyzioterapeuti v Motole v soucasné dobé vyuzivaji pro cviceni stability
stabilometrickou ploSinu typu Balance Master. Sytém se sklada z testovaciho
programu, ktery umoznuje objektivné  zhodnotit statickou a dynamickou
posturalni stabilitu pacienta. Druha cast, terapeuticky program (zahrnuje i

sekvencni a individualni terapii), dovoli pacientovi kontrolovat na obrazovce

6.1.3 FYZIOTERAPEUTICKE POSTUPY PRI SVALOVE A
KOUBNI BOLESTI

Vznikaji na podkladé svalovych dysbalanci a deformit, které jsou zptisobeny
oslabenymi denervovanymi svaly na strané jedné a zkracenymi svaly na strané
druhé. Protahovani svalti a Slach s tendenci ke zkraceni se jevi jako ucinna
prevence bolesti, i kdyzZ je spiSe prevenci ztraty stoje a lokomoce.

Dulezité je, aby se toto protahovani stalo kazdodenni soucasti zivota. Pfi
terapii bychom se meéli zameérit hlavné na Achillovu Slachu, plantarni aponeurosu,
extensory nohy a prstti DK.

Bolestivym otlakiim na dorsu, kde se prsty dotykaji bot, a na plantarni
strané v oblasti hlavicek metatarsti se v budoucnosti pacient nejspi§ nevyhne.
Tyto problémy lze zmirnit obuvi, ktera bude usita na miru.

Pro uvolnéni bolesti uzivame pasivni pohyby v kloubech, trakce, masaze,
mekké techniky, protazeni plosky nohy a dlané. Z vodolécebnych procedur se
uplatni vifivky, cviceni v bazénu (individualni nebo skupinové) nebo podvodni
masaze. U elektrolécby se mtizeme rozhodnout pro jakékoliv formy s analgetickym
efektem, tj. napf. TENS, nizko a stfedofrekven¢ni proudy, ultrazvuk, rizné formy
termoterapie.

V dusledku §patnych pohybovych stereotypti, skoli6z a v neposledni fadé i
Spatného zivotniho stylu nejsou vyjimkou bolesti patefe. Proto pfi ovliviiovani
bolesti nesmime zapomenout na ovlivnéni také vertebrogennich obtizi. Mimo jiz
zminované metody se pro prevenci bolesti patere uziva aktivni cviCeni pacienta
nebo kineziterapie, napf. senzomotorika (viz. poruchy stability), cviceni s

therabandy,u skoli6z potom prvky reflexni lokomoce.
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6.1.4 ERGOTERAPIE A JEMNA MOTORIKA RUKY

Nejvétsi vyznam tu ma ergoterapie. Cilem je zlepSit jemnou motoriku ruky. U
tézS§iho asymetrického postizeni se ergoterapeuti snazi, aby se pacientova druha
ruka stala dominantni (pokud tomu tak nebylo) a zaroven byla rukou vice
pouzivanou. Pri tézSim postizeni pacienta poradime uzivani ruznych pomucek v
domacnosti — napf. tchyty na sporak, vodovodni kohoutky, pero, aj.

Pfi zhorSené motorice rukou se objevuje vySSi unavitelnost pfi psani.
Dulezita je intervence predevSim u déti Skolou povinnych. Je dulezité spolu s
rodi€i a ucitelem najit alternativni zptisob pofizovani a uchovavani informaci. Dité
piSe minimalné, uci se praci s tiSténym textem a zvyraznovacem. Jako dobry
zpusob se jevi také kopirovani poznamek od spoluzaktl nebo ucitelti.

Ergoterapeut je nedilnou soucasti rehabilitacniho tymu, protoze pomoci

ergodiagnostiky stanovuje funkcéni kapacity pacienta.

6.2 SOCIALNI REHABILITACE

Diky celkem pomalé progresi spociva veétSinou hlavni ukol socialni
rehabilitace ve sdruzovani lidi takto postizenych za ucelem vymeény a ziskavani
informaci. Spolecnost CMT porada kazdorocné setkani a edukacné-rekondicni
pobyty pacientu a jejich rodin s 1ékari.

Socialni rehabilitace by méla prostfednictvim svych pracovnikii pomahat
s navratem do bézného zZivota predevSim po delSi hospitalizaci nebo pobytu
v laznich.

V pozdégjsich stadiich, kdy je ¢clovék upoutan na vozik, mély by v jeho byte i
v zameéstnani byt odstranény architektonické bariéry (Spatna Sirka dvefi, vysoké
policky, bariérové vchody aj.). Uplatni se i asistentska sluzba

Choroba CMT je postizeni, které omezuje pohyblivost pacienta. Presto je
vSak dulezité, aby pacienti provozovali aspon néjaké sporty. Hlavné v dospivajicim
véku pomahaji sportovni aktivity vyrovnat se s pohybovym handicapem a priblizit
se zdravym jedincum a snaze se zaclenit do kolektivu. V pozde¢jSich stadiich

nemoci je urcité vhodné zvolenou aktivitou sport zdravotné postizenych, diky
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kterému ma pacient moznost travit volny ¢as zabavnym zpusobem, udrzi si svou
kondici a zaroven se uc¢i novym dovednostem.

V neposledni fadé je nékdy nutna i intervence v partnerskych vztazich.
Pomoc spociva spiSe v informovani rodiny nebo partnera o nemoci. Neékdy je
vhodné i poradenstvi pfi ot€hotnéni zdravé partnerky, napf. informace o tom,

jaka jsou rizika vyskytu CMT u potomka, pripadné zda je potrat reSenim.

6.3 PEDAGOGICKA REHABILITACE

Cilem pedagogické rehabilitace je dosazeni potfebné urovné vzdélani podle
moznosti pacienta.

Vzhledem k motorickému postizeni, by meéla pedagogicka rehabilitace zacit
co nejdfive po stanoveni diagnozy. Je nutné, aby rodice védéli, ze manualni prace,
kde se vyzaduje dlouhy stoj nebo casté chozeni, nebudou pro jejich dité vhodné
zvolenym povolani. Je tedy tfeba uz od détstvi smeérovat jedince k praci, ktera
bude co nejméne zatézovat jeho pohybovy aparat.

Dulezitou soucast rehabilitace tvofi oblast volného c¢asu a zajmovych
¢innosti. Vhodny krouzek by meéli rodice zvolit s pomoci specialniho pedagoga,
v tomto pripadé odbornika v oblasti somatopedie (zaméfeny na osoby s télesnym
postizenim a déti chronicky nemocné).

U veétSiny déti neni snizeny intelekt (spiSe tomu byva naopak), proto

nemivaji ve Skole problémy, specialni Skoly nebo tfidy tu nejsou potreba.

6.4 ORTOTICKA A PROTETICKA PECE

U vétSiny pacientti se rozviji typické deformity nohy jako pes cavus,
transversoplanus, subluxace v metatarzophalangealnich kloubech, kladivkové
prsty, supinacni postaveni nohy s inverzi prednozi [obr.6-10]|. Toto typické
postaveni vznika na zakladé svalové dysbalance, kdy jsou relativné oslabeny

drobné svaly nohy (mm.interossei, lumbricales, m.flexor hallucis brevis),
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mm.peronei a m.tibialis anterior. M.tibialis posterior a lytkové svaly jsou naopak
siln€jsi, casto zkracené [obr.4, 6|. Na podkladé téchto deformit pfi dosSlapu, je
kontaktni plocha chodidla mensi, pacient preté€zuje zevni hranu [obr. 4, 6] znikaji
bolestivé otlaky az ulcerace.

Hlavnim cilem protetika je pomoci ortopedickych vlozek, které se uzivaji pro
korekci deformit nejvice, co nejlépe zkorigovat postaveni nohy, tim zlepSit
stabilitu a stereotyp chtize a zpomalit progresi deformit nohy.

Pro zlepSeni stereotypu chuze a prevence zakopavani se pfi peronealni
paréze az plegii uziva peronealnich ortéz. Jednou z nich je ortéza typu AFO
[obr.11] ,ankle foot orthosis“, které zpevni kotnik a pasivné udrzuji neutralni
postaveni nohy (dorsiflexe 90°). Tato pasivni korekce nohy slouzi i jako prevence
rekurvace kolene (naopak pfipadna fixace kotniku v lehké plantarni flexi vede
casto koleno do hyperextenze). V CR je k dostani peronealni dlaha [obr.12]. Dalsi
alternativou je kotnikova osmicka, peronealni paska nebo tapovani.

Kladivkové  prsty vznikaji na zakladé oslabeni mm.interossei,
mm.lumbricales, m.flexor hallucis brevis a na druhé strané zkracenych a
silnéjsich extensor nohy. Vznikne subluxacni postaveni
v metatarzophalangealnich kloubech a k patologickému postaveni prstt. Této
deformité nelze zcela uplné zabranit, ale muzeme do urcité miry korigovat
postaveni prstil pelotou, ktera je zabudovana v ortopedické vlozce, nebo korektor
z latexu.

Nesmime opomenout korektor hallux valgus, ktery se pouziva vétSinou na

noc. Ucelem této pomuicky je pfedev§im zpomaleni progrese deformity.

6.4.1 ZASADY ZHOTOVENI ORTOPEDICKE VLOZKY

K co mozna nejpresnéjSimu zhotoveni vhodné ortopedickeé vlozky se pouziva
plantogram a trojdimenzionalni naslap.

Plantogram nas informuje o nejvice zatézovanych bodech na noze. U
pacientt1 s CMT je to typicky lateralni paprsek podélné klenby — lateralni hrana os
cuboideum a calcaneu, a oblast pod hlavickou [. a V.metatarsu. V téchto
oblastech by méla byt vlozka odlehcena a vymékcena.

Trojdimenzionalni nasSlap slouzi predevSim tam, kde Ize u pacienttl jesté

provést pasivni korekci paty (korekce pupinacniho postaveni nohy).
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Pouziva se tzv. sendvicovy typ ortopedické vlozky. Vlozka se sklada ze
svrchni ¢asti (averz), spodni ¢asti (reverz). Mezi averz a reverz se vkladaji korekcéni
téliska a prvky.

Z materialu je vhodna teletinova ktize, ktera nema sice takou zivotnost jako
bézna kltize, ale je mékci, a proto je lepsi v prevenci otlakt.

Z korekénich prvkltl jmenujme medialni pelotu (podpora medialniho paprsku
podélné klenby), MT klin (,srdicko“, korekce pricného plochonozi)

Vlozka maji zmékéeny pfedni dil, aby byl snizen tlak na hlavicky metatarzi
a podlozena exkavace nohy.

PodeSev vlozky musi byt pruzna, dostatecné silna a nesmi propoustét
vlhkost. Pevha by meéla byt hlavné v oblasti pod S§pickou, aby mély oslabené
lumbrikalni a interossealni svaly dostatecnou podporu.

V predni casti boty (kaple) musi byt takovy prostor, aby mohl pacient volné
hybat s prsty a nevznikaly otlaky..

Opatek se nesmi svym okrajem zaryt do iponu Achillovy Slachy.

Bota by méla byt kotni¢kova, s vySSim Snérovanim a mékkym jazykem. Takové
pozadavky splnuje basketbalova bota.

Pacient by mél i doma nosit botu s pevnou podrazkou. Chtizi naboso by se mél co

nejvice vyhybat, aby nepretézoval ligamentozni aparat kotniku.

6.4.2 ORTOPEDICKA KOREKCE DLE VINCIHO STUPNICE

1.stadium
Dulezité je predevSim podlozit hlavicky metatarzad (mékky material -
polyuretan)
U vychazkové obuvi je dobré mit maly podpatek, pokud uz dosSlo k omezeni
aktivni dorsiflexe nohy.
2.stadium
Uz je treba korigovat varozni postaveni nohy derotacnim klinem na lateralni
strané boty (vlozky). Klin by mél byt i na domaci obuvi. Chlize naboso neni
vhodna.
I kdyz je to vyjimecné, miizeme se v tomto stadiu setkat s plochou nohou. Pak
je treba uzit vlozku, ktera zdviha a z vnitfni strany podporuje podélnou klenbu.

3.stadium
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V tomto stadiu dochazi k rozvoji stepaze. Proto se kromé kompenzace
podpatkem uz uziva peronealni paska nebo dlaha.
4. stadium

Je dulezité zvolit spravnou vysku podpatku u boty. Pfi priliS vysokém
podpatku by musel pacient pro udrzeni vzpfimeného stoje udrzovat semiflekcni
postaveni v koleni. Dochazelo by k pretéZovani quadricepsu a ischiokruralnich
svalu, zhorsila by se stabilita a zvétSila se tendence k padtim

5.a 6.stadium

Uz jsou oslabené hamstringy a quadriceps. Pacient se neobejde bez
francouzskych berlich

7.stadium
Je nutné predepsat mechanicky vozik. Pacient muze doma chodit o
francouzskych

berlich, aby nedoSlo k rychlé atrofii i panevnich svalu. Pak by pacient nebyl uz

vubec schopny stoje a chiize.[7]
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7 ZAVER

Choroba Charcot-Marie-Tooth je nejrozSifen€jSi hereditarni motoricko
senzorickou neuropatii u nas. V Ceské republice zije zhruba 2000 - 4000
postizenych. [ kdyz primarné nepostihuje kardiovaskularni aparat nebo dychaci
svaly, jedna se o velmi zavazZnou nemoc. Zpusobuje omezenou pohyblivost
pacienta a muize vést k jeho invalidizaci.

Nespornou vyhodou je, ze progrese onemocnéni je vét§Sinou velmi pomala.
K invalidizaci pacienta dochazi az kolem stfedniho véku. Intelekt nebyva postizen,
spiSe naopak. Dalsim nespornym plus je, ze choroba nezkracuje délku zivota
jedince.

Prenatalni diagnostika nam muize pomoci odhalit, zda plod zdédil vlohu pro
CMT. Tato informace nam ale nefekne nic o nasledné tizi a rozsahu postizeni.

Zalozeni Spolecnosti C-M-T vroce 1999 bylo spravnym krokem vpred.
Spolec¢nost se zabyva podrobnéjSim zkoumanim a lécbou této choroby. Kazdy
tyden probiha seminai CMT, kam se zvou pacienti z celé Ceské republiky a tym
slozeny  z rehabilitacniho 1ékare, ortopeda, fyzioterapeuta se snazi najit
individualni feSeni problému pro kazdého postizeného. Kromé téchto seminairt
zprostredkovava Spolecnost CMT pravidelné srazy odborniki a pacientu
s rodinami za ucCelem vymény zkusSenosti s riznymi druhy terapie a ziskavani
informaci o novinkach v oblasti 1écby.

Mimo Spolecnost CMT lze sehnat malo informaci. Zahranicni (anglické)
internetové stranky se zameéruji spiSe na genetické aspekty této choroby.
Fyzioterapie pro né znamena hlavné protahovani a posilovani, zadné specialni
metodiky na svych strankach nepopisuji. Pristup k témto informacim je navic
omezeny, minimalné u dvou odkazi jsem se setkala s nutnosti zaplatit vstupni
poplatek (néco kolem 30 $). Proto jsem Cerpala nejvice ze dvou publikaci vydanych
Spolecnosti CMT a z ¢lanku MUDr. Aleny Kobesové a MUDr. O. Horacka.

Svou nadéji vidi lidé v genové terapii. Ta je zatim jen v plenkach. Proto
jedinou ucinnou lécbu predstavuje v dnesni dobé kazdodenni cviceni a uprava
rezimu. Pacienti by se méli vyhybat manualné naro¢nym c¢innostem, hlavné tém,

co prili§ zatézuji dolni koncetiny. Pfi cviceni by se méli zamérit hlavné na posileni
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oslabenych svalli, protazeni zkracenych svalti a trénink stability ve stoji a pfi
chtizi.

V pribéhu rehabilitace, ktera je viceméné celozivotni, je velmi dulezita
interdisciplinarni  spoluprace mezi fyzioterapeutem, ergoterapeutem,
rehabilitacnim lékarem, ortopedem, neurologem, psychologem. Pokud vsechny
slozky rehabilitacniho tymu pracuji dobfe, muze pacient prozit plnohodnotny
Zivot.

Protoze se nemoc projevuje az v prubéhu zivota, muze byt hlavné pro
dospivajici pacienty velkou psychickou =zatézi. Proto je dulezité, aby kromé
rehabilitacniho tymu, byla do terapie zaclenéna i rodina a nejbliz§i okoli. Vychova
rodiny je dulezita hlavné u détskych pacienti. Déti maji vSeobecné strach z cizich
lidi, proto je vétSinou na rodicich, aby dité dokazali spravné motivovat ke
kazdodennimu cviceni.

Muj pacient je bohuzel prikladem toho, ze intervence rehabilitacniho tymu a
rodiny nebyla dostatecna. Cviceni pod dohledem fyzioterapeuta kromé pobytu
v laznich neabsolvoval. Pacient jezdi kazdy den na kole, coz je obrovskou vyhodou.
Ale kazdodenni protahovani a posilovani u néj na dennim pofidku zrovna neni.
Obcas deéla i tézkou fyzickou praci jako tahani tézSich bfemen a prace pfi
rekonstrukci chaty. Chyba je i urcité na strané rodiny, ktera pacienta v détstvi
dostatecné nemotivovala a nebrala na jeho postizeni velké ohledy. Na druhou
stranu musim fict, Ze pacient zije plnohodnotny Zzivot. Okoli se k nému jako
k handicapovanému nechova. Pacient rekreacné sportuje, napt. plave, jezdi na
kole, hraje ping-pong. Se zaclenénim do spolecnosti problémy nema.

Neexistuje 1ék, ktery by byl schopny zputsobit uplné uzdraveni
pacienta. V soucasné dobé je jedinou uc¢innou lécbou rehabilitace. Jeji hlavni tkol

spociva ve zpomaleni ubytku funkénich schopnosti pacienta.

27



PRILOHA



KAZUISTIKA

Datum narozeni: 1.12.1981

Bydlisté: Hradec Kralové

Stav: svobodny

Vzdélani: VyS$§i odborna Skola podnikatelska v HK, titul DIS
Zameéstnani: rano rozvazka novin na kole, sepisovatel smluv
(kuryr)

ANAMNEZA:

Osobni

Porod probéhl bez komplikaci. Pacient byl trochu opozdén v motorickém vyvoji.
Sedél az na 8 meésicich. Chodit zacal v 16mésicich, chtize pak ztistala trochu
nestabilni (kolébava).

V 7,5 letech byla u ného diagnostikovana dextrokonvexni thorakolumbalni
skoli6za.Zadné fotky z détstvi,kde by byly vidét zada, pacient nemél. Podle jeho
slov ke zhor§ovani skoliozy dochéazelo v prubéhu vétsiho ristu (12-15let)

V roce 1989 byl hospitalizovan ve fakultni nemocnici Hradec Kralové na
neurologické vySetfeni. Bylo to kvuli podezieni na Charcot-Marie Tooth
chorobu, kterou ma i jeho otec. Tato diagnoza byla potvrzena. Ale navic méli
lékatri podeztreni i na Friedrichovu chorobu, ktera byla 100% vyloucena az pfi
genetickém vySetfeni v roce 1999.

Od 2.tridy zakladni Skoly jezdi pravidelné kazdy rok do lazni. Byl v Janskych
laznich, Velkych Losinach, v Klimkovicich, Laznich Bélohrad. Ambulantni
rehabilita¢ni lécbu neabsolvoval.

Od diagnozy CMT kazdy pul rok navstévuje neurologii, v détstvi mél pravidelné

kontroly na ortopedii.



Béhem let se zhorSoval stereotyp chtize podle jeho slov, nyni zvladne béh jen na
kratké vzdalenosti. DosSlo i ke snizeni vnimani na plosce nohy a distalni ¢asti
bérce.

V roce 2000 si pohmozdil epikondyly lokte, od té doby obcas citi brnéni
v maliku.

V roce 2001 si pri padu z kola zlomil distalni ¢lanek prstenicku na levé ruce.

Od 6 let nosi bryle. Zadnou alergii nema. V okcipitalnim laloku ma cystu.

Rodinna (otec)

Chorobu CMT zdédil pacient po otci. Tomu byla diagnostikovana v roce 2002 ve
49 letech.

Otci problémy zacaly priblizné ve dvou letech véku. Nemoc progredovala celkem
pomalu. Manualné nepracoval, rekreacné provozoval cyklistiku a stolni tenis.

V roce 1979 zacal chodit o dvou francouzskych holich.

V roce 2005 mu byla v Motole provedena prolongace Achillovy Slachy. Podle
jeho slov, se stav po této operaci zlepsSil. Hole ale pouziva stale. Také uziva
ortopedické boty.

Na rehabilitaci dochazel, nyni rehabilituje nepravidelné. Absolvoval pobyt
v Jaskych laznich.

Nepamatuje si, Ze by kromé ného mél nékdo z rodiny obdobné potize.

Nynéjsi onemocnéni

Otec domluvil pacientovi vySetfeni v Motole. Prvni schtizka s panem doktorem
Horackem probéhla v pulce prosince. Na zakladé jeho doporuceni byl pacient
pozvan na dalSi kontrolu. Ta se odehrala 22.02.06. Na tomto setkani byl
pacient indikovan k operaci pravé nohy, ktera probéhne v ¢ervenci tohoto roku.
Podle slov lékare, srovnaji nohu do nulového postaveni a nejspiSe provedou i
prolongaci Achillovy Slachy. V kvétnu bude hospitalizovan na 3tydny na

rehabilitacnim oddéleni v Motole na rozcviceni a protazeni.

RHB VYSETRENI

VySetreni stoje, chuze [obr. 1 - 10]
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Uz pri aspekci jsou vidét typické znamky tohoto onemocnéni. Nozni klenba je
zborcena, pacient stoji jen na vnéjsi strané chodidla.Je tu typické postaveni
nohy pro CMT - pes cavus. Zretelné prominuje Achillova Slacha na obou
dolnich koncetinach. Pii zkouSce ,strceni do pacienta“ se jako stojna ukazala
leva dolni koncetina. Varozita je vyraznéjSi u levého kolene. Panev je
v anteverzi, seSikmena vlevo, trochu rotovana ve sméru hodinovych rucicek.

Je patrna dextrokonvexni skolioza, kterou ma pacient napsanou ve své
dokumentaci uz od svych Sesti let. Bederni lordéza a kompenzacni kyféza jsou
znac¢né. U pacienta je vidét vyrazny spasmus paravertebralnich svalli, a to
hlavné v oblasti bederni patere. Hlavu drzi pacient ve vyrazném predsunu.
Postaveni lopatek je ovlivnéno velkou kyfézou a patrnym zkracenim svall v této
oblasti, leva se zda byt horsi.Na ramenou je dominantni ochably m. deltoideus
(jako by tam ani nebyl).

Hrudnik zaujima nadechové postaveni. Zebra prominuji vice vpravo. Sikmé
bfisni svaly prevazuji nad pfimymi svaly bfiSnimi.

Pti modifikacich stoje (I,ILIII) je vidét zhorSeni. Pri stoji na Spickach balancuje,
na paty se postavi jen s pridrzenim.

Pri vySetfeni chiize je vidét nestabilita panve z diivodu slabych peronealnich
svalu. Pacient chodi po pfedni plose chodidla, 1ze pozorovat ,kohouti chtizi“.
Zadné abnormality se na hornich koncetinach nevyskytuji, snad jen typicky

splocha opici az skeletovita ruka s tenkym predloktim® [5]

VySetreni predklonu

Pro zfetelné zkraceni paravertebralnich svald jsem provedla nasledujici
zkousky:

Thomayerova vzdalenost — pacient se podlozky dotkl,i kdyz podle jeho slov,
ztetelné citil pnuti ischiokruralnich svalu.

Schoberova vzdalenost — pfi predklonu se zvySila jen o 7cm, coz potvrzuje
snizenou hybnost v bederni pateri.

Stiborova vzdalenost — zvysSila se zhruba o 8cm, coz je v normé

Cepojova, Ottova inklinaéni a reklinaéni vzdalenost — dosSlo ke zvySeni
vzdalenost o 2cm, coz je celkem v normeé, jen u Ottovy inklinac¢ni vzdalenosti je
patrna trochu omezena pohyblivost hrudni patere do flexe.

Rotace a uklon hlavy omezen nebyl. Pfi uklonu trupu do strany se objevily
potize, pacient nezvladl pohyb provést bez soucasného zaklonu.
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Vysetreni aktivnich a pasivnich pohybu

Dorsalni flexe nohy byla do 80° aktivhé i pasivné, zrejmé pro zkraceny
m.triceps surae. Pohyb do pronace nohy také nebyl v plném rozsahu.

Na zakladé vySetfeni pasivnich pohybt jsem dos$la k nazoru, ze jsou mirné
zkracené i flexory kolene (oba 80°),m.trapezius a m.levator scapulae (hlavné
horni vlakna) vyrazné pak m.pectoralis major a jiz zminéné paravertebralni

svaly

Svalovy test

Omezeni svalové sily jsem objevila u svalli, které jsou pfi této nemoci typicky
postizeny. Silu svalu planty nemélo skoro cenu zjiStovat, protoze uz aspekci
byla viditelna atrofie téchto svalu. Flexe prst1 byla tak na stupni 1+, extenze
pak 2.M.tibialis anterior byl vpravo lepsi (stupen 3-, vlevo 2+). Sila mm.peronei
byla no obou DK stejné mizerna (stupen 2). Na HK byly mirné postizené
abduktory a adduktory prstu (stupen 3). Silové byly slabsi dolni fixatory
lopatky (stupen 3)

Vysetreni neurologické

Poruchu hlubokého C¢iti jsem nevySetrovala, protoze mi chybély potfebné
pomucky. Podle pacientovych slov, nejvétsi problémem pro ného je opozdéné
vnimani bolesti z aker DK.

Slachookosticové reflexy na dolnich koncetinach byly nulové a na hornich

vyrazné snizeneé.

KRATKODOBY REHABILITACNI PLAN

Na zakladé vysSetfeni jsem vybirala cviky zameérené na zlepSeni stability, na
protazeni a posileni svalti v oblasti bérce a nohy.

Pred kazdym cvicenim si pacient stimuloval plosku nohy pomoci masazniho
jezka. Jezka pouzil i pfi stimulaci lytkového svalu a svalli na predni strané
bérce.

Pacient cvicil prevazné na gymnastickém mici [obr.15]. Cviky, které jsem mu

ukazala, uz znal z lazni.
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Cviky na mic¢i jsme doplnili protahovanim m.triceps surae [obr.13, 14],
autoterapii extensoru prstd, antigravitacni technikou na mm. pectorales, m.
serratus anterior, flexory kycle a ischiokruralni svaly (dle Lewita).

Pacient reagoval docela dobfe na Vojtovu metodu, ale do RHB planu jsme ji

z ¢asovych diivodu nezaradili.

DLOUHODOBY REHABILITACNI PLAN

Pacient je velmi aktivnhim clovékem. Kazdy den provozuje néjakou sportovni
aktivitu, napt. cyklistiku, plavani nebo ping-pong. Kromeé téchto aktivit by meél
kazdodenné cilené posilovat a protahovat svaly. Cviceni na mici je dobré,
protoze pacient zaroven zlepSuje i svou stabilitu.

Lazné by urcité meél navstévovat i v budoucnu. Bylo by dobré, kdyby dochazel
pravidelné na fyzioterapii.

Urcité by nebylo na Skodu, kdyby pacient navstivil protetika. Spravna obuv
nebo ortopedicka vlozka by mu jen prospély. V budoucnu bude mozna nuna i
peronealni paska ¢i dlaha nebo jiné kompenzac¢ni pomucky.

Mél by se vyhybat tézkym manualnim pracim, dlouhodobému stoji nebo chtizi.
Pfi otéhotnéni partnerky bude vhodné poradenstvi, napf. prenatalni
diagnostika, informace o riziku vyskytu choroby.

V pozdéjsich stadiich bude treba pracovat na odstranéni architektonickych

bariér.

ZAVER

S pacientem jsem cviCila zhruba tyden. Protoze vSechny cviky znal, stacilo
setkani 1x tydné. ZaveéreCné vysSetfeni jsem nemohla provést, protoze pacient
byl hospitalizovan v Motole, kde ho rozcvicovali kviili operaci, pfi které se

budou lékati snazit spravit jiz vzniklé deformity na noze.
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PRIKLADY CVIKU

OBR. 14

OBR. 15 - PRIKLADY CVIKU NA MICI

V sedu na mici se rozhopsame.

1A. V rytmu hopsani stiidave pfitahujeme obé
kolena co nejvyse k hrudniku. Zadecek ptitom
potadné zaboiime do mice, zada mirn¢ ohneme ke
kolenu.

1B. V rytmu hopsani stiidavé vykopavame jednu a
druhou nohu do vzduchu, rukama se dotkneme

& kolena, zdatnéjsi tlesknou rukama pod kolenem.

V sedu na mici se rozhopsdme a do

rytmu za¢neme pochodovat. Pracuji

nejen nohy, ale i paze. V tomto pochodu

udélame nékolik malych kracki doptedu.

%} ZadecCek se nam na mici piesidli vice

\__/ doptedu a my musime vice zatlagit do
mice. Kdyz citime napéti ve stehennich
svalech, zase se pomalu pochodem

5 vracime dozadu.
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V sedu na mici se rozhopsdme a do

" rytmu stiidavé unozujeme levou nohu
a zaroven upazime do protisméru za
pravou rukou. Vratime se zpét a

opakujeme kiiZem na druhou stranu.

Lezime na zadech a mi¢ podlozime pod
skréené nohy tak, aby se dotykal stehen
i lytek.

8A. Zatneme bficho a svaly dna
panevniho a panev nadzvedneme nad
podlozku. Pomalu obratel po obratli
vracime na podlozku.

Lezime na zadech a mi¢ podlozime pod skré¢ené nohy tak, aby se dotykal
stehen a lytek. Nohy jen velmi mirn€ vychylujeme do stran. Pti vychyleni
bude chvili vydrz, pak navrat zpét do pivodni polohy. Cvik vhodny pro
posileni bfisnich svala a uvolnéni zad v kiizové oblasti.

1

Ze diepu pomalu zady nalehdvame na mic. Pracuji stehna, ale nesmime zapomenout siln¢ tlacit
zady do mice. Chodidla jsou na misté a mi¢ se nam pod zady vali tak daleko, aZ na ném celymi
zady lezime. Ruce vzpazime a celé télo takto protdhneme. Dbame na to, aby ndm hlava nevisela
moc nizko! Pomalu se vracime zpét do diepu a celé nékolikrat opakujeme. Uvoliiujeme zejména
napéti v zadech, protahujeme prsni svaly.

Ve diepu, mi¢ mezi stehny, na mi¢
SZO /‘2} /"’\\3‘\ nalehneme a pievalime se tak daleko,
- A St = az se rukama dotkneme podlozky. 12A.
Uvolnéné se kolibame na mici doptedu
A ’ a dozadu. Uvoliiujeme napéti v zadech.
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