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1 SEZNAM ZKRATEK

AFO

ALT

AST

ATP

BiPAP

CK

CNS

CPAP

DK

DKK

DNA

EKG

EMG

HK

HKK

PNF

RTG

ankle foot orthosis

alanin aminotransferaza

asparat aminotransferaza
adenosintrifosfat

bilevel positive airway pressure
kreatinkindza

centralni nervova soustav
continuous positive airway pressure
dolni koncetina

dolni koncetiny
deoxyribonukleova kyselina
elektrokardiografie
elektromyografie

horni koncetina

horni koncetiny

proprioceptivni neuromuskularni facilitace

rentgen



2 UVOD

Jako téma své bakalaiské prace jsem si zvolila svalové dystrofie. Blize
jsem se zaméfila na pletencovou formu svalové dystrofie. Praci jsem pojala jako
reSerSi a snazila se najit v literatufe co mozna nejnovéjsi informace k tomuto

tématu.

Pokousela jsem se vypatrat v literarnich zdrojich, zda se odliSuje
rehabilitace u pletencové formy svalové dystrofie od ostatnich forem svalové
dystrofie. V odborné literatufe, dle mého nazoru, ale pievlada daleko vice praci
zamé&fenych na farmakoterapii ¢i genovou terapii. Je to celkem logické, protoze
svalové dystrofie jsou nejcastéji zptisobené chybou na genetické trovni. Tato
oblast skyta obrovsky potencial, a pokud by se v budoucnu podaftilo védciim najit
efektivni terapii alesponi jednoho druhu svalové dystrofie, byl by to obrovsky
pokrok. Nicméné téma rehabilitace je pro pacienty v soucasné dobé mnohem

aktualnéjsi.

Svalové dystrofie maji nékteré znaky spolecné: jsou progresivni a
zpusobuji svalovou slabost. Pletencova forma svalové dystrofie je spole¢ny nazev
pro riznorodou skupinu svalovych dystrofii postihujici zejména oblast pletenci
dolnich a hornich koncetin. Existuje vice nez 20 riznych typl, kdy kazdy je
zpusoben zménami na riznych genech. Jednotlivé typy se lisi 1 zdvaznosti, vékem
(kdy se za¢ne onemocnéni projevovat) a dédicnosti. Nekteré druhy pletencové
formy svalové dystrofie vedou ke ztraté samostatné chize béhem nékolika let a
zpiisobuji vazné zdravotni potiZze. Zatimco jiné formy postupuji velmi pomalu

V prib¢hu mnoha let a nevedou k dal$im zavaznym zdravotnim postiZzenim.

V soucasné dobé neexistuje 1€k na svalovou dystrofii a 1écba je prozatim
jen symptomatickd. Tato 1écba pomaha zvysit kvalitu a délku Zivota, avSak neléci

podstatu nemoci.

Pravidelna rehabilitace je soucasti komplexni terapie u pacientll se
svalovou dystrofii. Prostfednictvim kvalitni péce miiZze byt pacientim zajiSténa

dostatecnd mira kvality zivota. Cilem mé prace tedy je stru¢né charakterizovat
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svalové dystrofie, zhodnotit dosavadni informace o 1é¢bé a fyzioterapii svalové
dystrofie a zjistit, zda se odliSuje rehabilitace u pletencové formy svalové

dystrofie od ostatnich forem.
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3 SVALOVE DYSTROFIE

3.1 Definice

Svalové dystrofie patii do skupiny geneticky podminénych chorob, u
kterych dochazi v disledku primarniho postizeni tkané kosterniho svalstva k
progresi svalové atrofie a slabosti. Jednotlivé typy svalovych dystrofii se odlisu;ji
podle intenzity svalového poskozeni, v€ku, genetické pii¢iny a také podle

postizenych svalovych skupin.

Na histologickém obrazu se objevuje kolisani velikosti svalovych vldken,
nekroza vldken a v pokrocilém stadiu ndhrada svalovych vldken fibrozni a
tukovou tkéni. S progresi dochéazi postupné ke zhorseni schopnosti pohybu. Bézné

wewvr

na pomoci druhych osob.
3.2 Historie svalovych dystrofii

Mezi nejcastéjsi geneticky podminéné formy patii Duchenneova forma
svalové dystrofie. Priibéh nemoci byl popsan jiz v polovin¢ 19. stoleti u chlapci
francouzskym neurologem Duchennem (Guillaume Duchenne de Boulogne,
r. 1868) a Gowersem (1886). V padesatych letech 20. stoleti némecky neurolog
a psychiatr Peter Emil Becker popisuje benignéjsi formu, ktera je podle ncho
I pojmenovana. S rozvojem molekularni mediciny je o sto let pozdé€ji zkouman
I geneticky a biochemicky podklad némeckym neurologem Johannem Hoffmanem
aspol. (1987). Ve druhé poloviné 20. stoleti jsou systematicky zkoumany
apopsany dalsi druhy svalovych dystrofii jako napt. pletencova forma svalové

dystrofie, distalni myopatiec a Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie.
3.3 Kilasifikace

Klasifikace téchto chorob prosla dlouhym vyvojem a odrdzi historii
poznani v mediciné. Soucasna klasifikace je zaloZena na charakteru a lokalizaci

genetického defektu a z ¢asti na fenotypu (viz Tabulka 1) (Bednatik, 2004).
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Tabulka 1 - Klasifikace svalovych dystrofii (Bednaiik, 2004).

Skupina Délici hledisko

dysirofinopatie definovand genatickd porucha

pletancove myopatie klinicky obraz; gensticky haterogenni skupina, kierd se historicky
posiupné oddélovala od dystrofinopatii

facioskapulohumardini myopatie  definovana genatickd porucha

distalni myopatie Kinicky obraz; ganeticky heteraganni, historicky definovand
skupina

Emaryho-Dreifussova svalovd klinicky obraz; genaticky haterogenni, ale wEachny formy jsou 2pd-

dysirofie sobany poruchou jademych proteind

Bethlarmova myopatie definovand genatickd porucha

okulofarymgedind myopatie definovand genatickd porucha

Barthiv syndrom definovand genatickd porucha

Epidermalysis bullosa simplax definovand genalicka porucha

3.4 Priklady svalovych dystrofii
3.4.1 Dystrofinopatie

Je souhrnny nazev pro klinick¢é syndromy zplsobené riznymi druhy
mutaci genu pro syntézu bilkoviny dystrofin ¢i jeji naslednou defektni expresi.
Gen pro dystrofin sidli u ¢lov€ka na chromozomu X, a jeho dédi¢nost tedy
podléha vazb& na pohlavi. Je zajimavy tim, Ze tento gen je nejvétsim lidskym

genem vubec.

Protein dystrofin se exprimuje v kosternim svalstvu, srdecnim svalstvu a
rovnéz v CNS. NejCastéji onemocnéni postihuje zpocatku pletence dolnich
koncetin a pozdéji 1 horni koncetiny v kombinaci s postizenim srdce. Dale se
mohou vyskytovat napt. poruchy uceni ¢i mentalni deficit (zhruba u 1/3 pacientt).
Prevalence je 1:3500 chlapct. Jednd se o gonozomadlni recesivni typ dédicnosti,
zeny jsou tedy pfenasecky a postizeni jsou chlapci. U 1/3 pacienti se jedna o

mutaci de novo.
Dle Samaha a Quinlana (1996)
rozliSujeme v soucasné dob¢ klinické syndromy napt-.:

1. Duchennova svalova dystrofie
2. Beckerova svalova dystrofie

3. Syndrom krampti, myalgie, myoglobinurie
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4. X recesivni dilata¢ni kardiomyopatie a dalsi

3.4.2 Pletencové myopatie
(podrobnéji popsano nize)
3.4.3 Facioskapulohumeralni dystrofie

Je definovana genetickd porucha a je tfeti nejcastéjsi hereditarni svalovou
dystrofii s odhadovanou prevalenci 4/100 000. Pfiznaky jsou zfetelné v pozdnim

détstvi nebo adolescenci. Choroba progreduje pomalu a neomezuje délku Zivota.

Postup choroby je zpravidla kraniokaudalni: nejprve je postizena mimicka
muskulatura, potom pletenec ramenni, abdominalni svalstvo a nakonec dolni
koncetiny. Objevuji se odstavajici lopatky a potiZe s elevaci hornich koncetin.
Postizeni je typicky asymetrické s primarni manifestaci na dominantni konceting.
Slabost peronealni svalové skupiny (skapuloperonealni forma) vede ke kohouti
chiizi, byvaji vSak postizeny i pletencové svaly DKK. Svalové kontraktury
typicky chybi (Bednatik, 2001). Hyperlordoza a slabost panevniho pletence je az
v pozdégjsich fazich onemocnéni. Jen asi pétina postizenych je neschopna chiize po

40. roce (Jedlicka-Keller, 2005).
3.4.4 Distalni myopatie

Je heterogenni skupina primarnich svalovych onemocnéni postihujici
distalni svaly hornich a dolnich koncetin a obvykle nebyva postizena mimicka

muskulatura.
3.4.5 Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie

Jedna se o vzacné dédi¢né svalové onemocnéni. Vyskytuje se jako forma
vazand na X chromozom (postizeni pouze muzi; zeny-pfenasSecky bud
asymptomatické, nebo maji pouze kardidlni postizeni) nebo jako forma

autozomalné¢ dominantni (postizeni muzi 1 Zeny)/autozomalné¢ recesivni.
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Onemocnéni vznikd mutaci gend, které koduji jaderné membranové proteiny

(emerin, lamin A a C) (Bednatik, 2001).

Je charakterizované svalovymi kontrakturami, lehkou progresivni myopatii
v humeroperonealni distribuci a poruchami srdeéniho rytmu nebo
kardiomyopatii. Slabost a atrofie jsou symetrické, neobjevuje se
pseudohypertrofie lytek, byvaji Cast¢ kloubni deformity, zkraceni Achillovych
Slach, kontraktury v oblasti lokte a podél patefe (zejména kréni). Progrese je
pomala a ohrozeni zivota mize byt pii soucasné kardiomyopatii (Jedlicka-Keller,

2005).
3.4.6 Okulofaryngealni myopatie

Toto onemocnéni postihuje ocni extraokuldrni svaly (pfedev§im levator
palpebrae superior) a faryngealni svaly. Vysledkem je ptoza, dysfagie a dysartrie.
Pocatek manifestace je obvykle po 50. roce. Mohou byt postizeny i svaly

mimické, laryngedlni, jazyk, pletencové svaly HKK a DKK.
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4 PLETENCOVA FORMA SVALOVE DYSTROFIE

4.1 Historie

Poprvé se pletencova forma svalové dystrofie objevuje jako termin
»juvenilni progresivni svalova atrofie, kterou popsal némecky neurolog Wilhelm
Erb. Pozd¢ji Walton a Nattrass poprvé pouzili termin ,,pletencové formy svalové
dystrofie®. Jednalo se o skupinu onemocnéni s autozomalné¢ recesivni dédi¢nosti,
do které zaradili ob& pohlavi apii kterém byly postizeny pletence hornich
a dolnich koncetin, trupové svalstvo se zachovanim obli¢ejového svalstva
a obCasnym vyskytem hypertrofie lytek. Zacatek onemocnéni byl vymezen na
prvni tifi dekady zivota. Srozvojem fyziologie a histopatologie se zacalo
ukazovat, ze fada pacientl, u kterych byla diagnostikovana pletencova forma
svalové dystrofie, trpéla jinym onemocnénim, pozd€ji ureny jako napft. spinalni
muskularni atrofie, kongenitalni myopatie nebo metabolické poruchy. V 80. letech
20. stoleti s rozvojem imunologickych metod byl pfesné stanoven rozdil mezi
pletencovou formou svalové dystrofie ajinymi typy svalovych dystrofii jako
Beckerova svalovd dystrofie, charakteristicka abnormalitami v bilkoviné
dystrofinu. Roku 1995 na zasedani workshopu Evropského neuromuskularniho
centra byla pfesnéji stanovena kritéria pro diagnostiku a klasifikaci pletencové
formy svalové dystrofie. Dle genetiky byly ureny rizné typy tohoto onemocnéni

(Tabulka 2) (Mahmood-Jiang, 2014).
4.2 Charakteristika onemocnéni

Jednd se o geneticky heterogenni skupinu vrozenych progresivnich
svalovych dystrofii, které postihuji prevazné pletencové svaly. Obecné jsou
vzacné, nékteré formy byly popsany v jedné ¢i nékolika rodinach. Obecné se déli
na skupinu autozomalné¢ dominantnich a autozomalné recesivnich chorob

(Tabulka 2).
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Tabulka 2 - Klasifikace pletencové formy svalové dystrofie (Bednatik, 2004)

Dédiénost Lokus Produkt Poznamky

1A 5931 rmyotilin wvelmi vzacna (2 rodiny)

1B 121 lamin ASC identicka s EDMD2, éasta kardiomyopatie

1C 3p25 caveolin-3 zacatek v & letech, vysoka CK

1D AD Tq wvelmi vzacna (2 rodiny)

1E 623 familiarmi dilataéni kardiomyopatie + svalova
dystrofie; velmi vzdacna (1 rodina)

1F T3z wvalmi vzacna (1 rodina)

28 15q15 calpain-3 wvariabilni tize a poéatek, obwvykle kolem 15 let
waku

2B 2pi12 dysferin™ mirny fenotyp, poédtek kolem 20 let, velmi vyso-

ka CK; alelicka varianta k distalnim myopatiim
Miyoshiho a Welanderove

2C 13qg12 ¥-Sarcoglykan téfka détska forma (SCARMD) s potatkem ko-
lem 5 let, napodobuje DMD

2D 17921 ce-Sarcoglykan poéatek ve 2—15 latech, miZe napodobovat

AR (adhalin) oMD

2E 4012 p-Sarcoglykan po&atek v 1-18 letech, miZe napodobovat dys-
trofinopatie

2F 5033 d-Sarcoglykan t&Zka forma, podatek 210 let

2G 17gi1i—2 telethonin pocatek kolem 13 let, kardiomyopatie v 50%

2H 9g31—g33  TRIM32 VZAacne

21 19913 FKRF alelicka varianta k mearosinopatii a kongenitalni
svalové dystrofii se svalovou hypertrofii; vzacneé

24 2q31 titin wvelmi vzéacné

* Alelicka varianta k Miyoshiho a Welanderowe DM
AD = autozomalné-dominantni
AR = autozomalné recesivni

Recesivni formy jsou zpusobeny zejména mutacemi v genech pro
dystrofin asociované glykoproteiny, pifipadné postizenim jinych proteind
Kontraktilniho aparatu. Zacatek nemoci je zpravidla mezi druhou az Sestou
dekadou. V poloving ptipadil se ptiznaky objevuji v oblasti pletence panevniho, v
poloving na pletenci ramennim. Rychlost progrese se lisi, od té¢zké formy s
Casnou ztratou samostatnosti a respiraénim selhanim, kterd se podoba
Duchenneové myopatii, aZ po lehké formy, které nezkracuji zivot. Do obrazu
choroby muze patfit i dilatacni kardiomyopatie a hypertrofie lytek. Autosomalné
dominantni pletencové myopatie jsou velmi vzacné a jejich klinicky obraz je

obdobny.
4.3 Priklady pletencové formy svalové dystrofie

Typy pletencové formy svalové dystrofie jsou obecné klasifikovany
pomoci pismen a c¢islic, které oznacuji poskozeny gen a ukazuji, zda se jedna

0 dédi¢nost dominantni, nebo recesivni.
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4.3.1 Autozomalné recesivni myopatie
4.3.1.1 Pletencové dystrofie zpusobené poruchou dystrofin asociovanych proteinii

Vyznacuji se autozomalné¢ recesivni dédiCnosti (postizena jsou obé¢
pohlavi). Zacatek onemocnéni se projevuje mezi 2. a 6. dekaddou. Interval mezi
postizenim pletenct je zhruba 5-10 let. Ztrata samostatné lokomoce nastava diive

u primarniho postizeni panevniho pletence.

Rychlost progrese se 1i8i. Tézké formy vedou k Casné ztraté¢ samostatnosti
a respiracnimu selhani, lehké formy nezkracuji Zivot a umoznuji dlouhodobé
témeéf normdlni lokomoci. Do obrazu onemocnéni muze spadat i dilatacni

kardiomyopatie a hypertrofie lytek.
Priklad:

Sarkoglykanopatie — sarkoglykany jsou soucasti komplexu dystrofin
asociovanych proteinli. Mutace jejich gentli zpiisobuji rozmanita svalova postizeni
tzv. détska autozomalné recesivni svalova dystrofie (podobajici se Duchenneové
svalové dystrofii). Primarni sarkoglykanopatie se podileji v Evropé na myopatiich
vznikajicich v détském veku (zhruba v 5% pftipadil) ptipominajici Duchenneovu

formu svalové dystrofie s normalnim dystrofinem (Bednatik, 2001).
4.3.2 DalSi pletencové autozomalné recesivni myopatie
4.3.2.1 Pletencova myopatie p¥i poruse calpainu 3

Onemocnéni vznikd u pacientd s defektnim genem CAPN3, ktery koduje
calpain 3. Calpain 3 je enzym S§tépici proteiny na kratké polypeptidy. Dle
nékterych studii je pfitomnost calpainu 3 povaZovéana za ptredpoklad k regeneraci
a jeho ubytek tedy vede k nedostatecné regeneraci svalovych vlaken. OvSem
mechanismus, jakym se podili na tomto procesu, neni objasnén (Hauerslev, 2012).
Choroba se manifestuje mezi 2. -40. rokem zivota. Dochazi ke ztraté¢ samostatné
lokomoce (zhruba mezi 5. — 40. rokem). Postizeny jsou pletence panevni a
ramenni, mimické svalstvo ziistiva nepostizeno. Casta je hypertrofie lytek

s kontrakturami.
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Geneticka diagnostika je vzhledem k variabilit¢ mutaci obtizna. Pfenaseci

maji zvySenou hladinu CK bez klinickych zndmek svalového postiZeni.
4.3.2.2 Pletencovd myopatie p¥i poruse dysferlinu

Podstatou choroby je mutace v genu pro svalovy membranovy protein

dysferlin, ktery se podili na reparaci svalovych vlaken.

Pfi tomto typu pletencové dystrofie se objevuji prvni znamky onemocnéni
mezi 12. — 40. rokem s pomalou progresi a hypertrofie svalt nepatii do obrazu
choroby. Na pocatku onemocnéni je postizen panevni pletenec, do 10ti let je

postizen pletenec ramenni.
4.3.3 Autozomalné dominantni pletencové myopatie
4.3.3.1 Mpyopatie p¥i postiZeni myotilinu

Mpyotilin je cytoskeletarni protein, ktery je uvnitt Z diskli sarkomer a

spojuje riizné proteiny Z diskl (jako napt.alfa actinin, filamin C a dalsi).

V dospélosti se pfi onemocnéni touto formou objevuje proximalni svalova
slabost (kolem 27. roku). Dal§im znakem je dysartrie pfi slabosti patra. Nemoc

zpravidla pomalu progreduje. V postizenych rodinach je klinicky prib&h generaci

A4

4.3.3.2 Mpyopatie p¥i postiZeni caveolinu 3

Caveoliny jsou integralni transmembranové proteiny vyskytujici se
zejména v oblasti caveol (invaginace cytoplazmatické membrany bun¢k) a vytvafi

komplex k dystrofinem.

Zacatek onemocnéni byva kolem 5. roku a projevuje se proximdlni
svalovou slabosti, hypertrofii Iytek. Asymptomaticti pacienti mohou mit pouze

zvySené hladiny CK (Bednatik, 2001).
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4.4 Prevalence pletencové formy svalové dystrofie

Je obtizné urCit presnéji prevalenci tohoto onemocnéni, protoze jeho
piiznaky se prolinaji s jinymi svalovymi poruchami a mohou byt tak zaménény za

jina svalova onemocnéni.

NejrozsifenéjSim typem pletencové formy myopatie ve svéte je typ 2A, po
ném nasleduje dysferlinopatie a sarkoglykanopatie (Obrazek 3). Pletencova
forma myopatie je povazovana za druhou nejcastéj$i formu svalové dystrofie (po
dystrofinopatii) v Anglii, Mexiku a Turecku. Relativni ¢etnost nékterych podtypt
pletencové myopatie jsou popsany nize (viz Tabulka 3) (Mahmood-Jiang, 2014).
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5 DIAGNOSTIKA SVALOVE DYSTROFIE
A KLINICKY OBRAZ

V ramci diagnostiky se provadi klinické, elektrofyziologické, zobrazovaci,

biochemické a genetické testy.

Z laboratornich vySetieni jsou dtlezit¢ laboratorni ukazatele rozpadu
svalovych vlaken: kreatinkinaza (dale CK), volny myoglobin (v séru a moci),
laktatdehydrogenaza a transamindzy. CK je enzym pii¢né pruhovanych svald,
sdilen myokardem a CNS. Jako vyznamna hranice se povazuje trojnasobna.
(Menkes et al., 2011). Pokud jsou hodnoty CK zvysené, ukazuje to obvykle na
poskozeni nebo zanét. Dale z pohledu laboratornich testi dochazi k elevaci
hladiny ALT a AST (coz Casto byva z pocatku dané diagnozy piisuzovano
jaternimu onemocnéni) (Bednaiik, 2004). U pletencové formy svalové dystrofie
dochazi k elevaci sérové hladiny CK. Ve vétSiné autozomalné dominantnich
forem jsou hladiny CK bud’ normaélni, nebo mirn¢ zvysené. Naproti tomu u

autozomaln¢ recesivnich forem jsou hladiny zvysené mnohonasobné.

Dalsi metodou vySetieni kosterniho svalu je biopsie. Protoze se jedna o
invazivni zakrok, musi byt uvazlivé indikovdna a to na zéklad¢ klinického,
elektromyografického a laboratorniho nalezu (vybrany vzorek svalu by mél byt
klinicky postizeny) (Bednatik, 2001). Biopsie je provadéna v mistnim znecitlivéni

a nevyzaduje celkovou narkdézu (Menkes et al., 2011).

EMG (elektromyografie) obvykle vykazuje charakteristické rysy pro
myopatie, ale neni schopno specifikovat konkrétni typ napt. u pletencové formy
svalové dystrofie. Patologické procesy jsou zplisobeny dysfunkci/ztratou
svalovych vlaken. Abnormity Ize detekovat pomoci jehlové EMG (odlisi primarni
onemocnéni svalu od poruchy nervosvalového pienosu a neurogenni léze).
Hodnoti spontanni i volni aktivitu svalovych vlaken, zménu naboru motorickych
jednotek (Bednaiik, 2001). Pfeména svalovych vlaken na vazivo vede ke snizeni
amplitudy a zmenseni naboru motorickych jednotek. V konecné fazi nastava tzv.

elektrické ticho (Marikova et al., 2001).
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Dalsi metody pomahajici najit postizené svaly jsou CT (pocitacova
tomografie; zaznamenava ubytek svalové tkané a jeji pfeménu na tukovou a

vazivovou tkan) a MRI (magneticka rezonance; odhaluje strukturu svalu).

Imunohistochemické vysetfeni (analyza dystrofinu a dalSich proteind) by

mélo byt provedeno jiz pii podezieni na toto onemocnéni (Matikova et al., 2004).

Zlatym standardem diagnostiky je DNA analyza, ktera potvrzuje postizeni
genu pii podezieni na onemocnéni svalové dystrofie (Norwood et al., 2007).
Objev genu pro dystrofin na Xp21 a jeho proteinového produktu znamenal prilom
pro diagnostiku svalovych dystrofii. U pletencovych forem myopatii mohou byt

pfitomny mutace geni pro calpain ¢i sarkoglykany.
5.1 Klinicky obraz

U svalovych dystrofii je moZzné rozliSovat pfiznaky negativni (svalova
slabost, Unavnost, sniZzend tolerance fyzické zatéze), a piiznaky pozitivni
(myalgie, kontraktury a myotonie). PostiZeni byva vétSinou oboustranné, pfevazné
symetrické, lokalizované pfedevSim na proximdlnich pletencovych svalech.
Castgji a dfive tomu byvé na svalech dolnich konéetin. Svalové atrofie a slabost
postupné progreduji, neobjevuji se poruchy ¢iti (povrchového/hlubokého)

(Ambler-Bednatik, 2004).

Pii klinickém vySetfeni deficitl svalové funkce a sily nejcastéji
pozorujeme kolébavou chlzi, obtizné vstdvani, vyraznou bederni lordézu
(hyperlordézu), anteverzi panve, poruchy pletencového svalstva horni koncetiny a

poruchy mimického svalstva.

Dle nékterych autor (Johnson, 1977; Sutherland et al., 1981) je zvySena

A%

wovor v

A%

naroky na svalovou préci trupu.
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Stoj na Spickach je dusledkem zkraceni m. triceps surae. Kontraktura
Achillovy $lachy tahne nohu do equinozity, ktera spole¢né s ptenosem zatéze do
oblasti hlavicek metatarsii posouva vektor zatéze stojné dolni koncetiny do
blizkosti osy kolenniho kloubu. Tim se snizuji naroky na praci m. quadriceps
femoris a zvySuje se nestabilita celého téla. Ta je kompenzovana rozsifenim stojné
zakladny, coz iniciuje rozvoj kontraktury m. tensor fasciae latae. Napinani tohoto
fascialniho komplexu vede k zevni rotaci tibie a nasledné zméné¢ vzajemného
postaveni os hlezenniho a kolenniho kloubu. Snaha o udrzeni fyziologického
postaveni podélné osy nohy vede k rozvoji varozity nohy. M. tibialis posterior
(inicidlni sval inverze) oslabuje o néco pozdéji nez mm. peronei, a proto se noha
vyviji do charakteristické equinovarozity. SniZeni rozsahu extenze v kycelnim
kloubu a pokles sily m. quadriceps femoris postupné vedou ke zvysSeni anteverze
panve, jako vyraz snahy pfesunout té€znici stojné dolni koncetiny pted osu kolena.

(Vacek, 2005)

S tim souvisi nejen progredujici zkraceni Slachy m. triceps surrae v ramci
rozvoje equionovarozniho postaveni nohy, ale také se minimalizuji naroky na m.
quadriceps, jehoz ukolem je za normélnich podminek stabilizovat koleno. Slabost
m. quadriceps tedy vyvola jako kompenza¢ni reakci jednak zvySenou antervezi
panve, a jednak postupny rozvoj equinozni nohy. Oslabeni m. gluteus maximus
vede k posunu vektoru zatéze do osy €i za osu kyc€elniho kloubu. Slabost m.
gluteus medius - hlavniho lateralniho stabilizatoru panve je kompenzovana vétsi
lateralni vychylkou trupu a soucasnou abdukci stejnostranné horni koncetiny.
Tyto faktory jsou hlavnimi pfi¢inami typické myopatické (kolébavé) chiize
(Vacek, 2005). Pfi oslabeni m. gluteus medius dochdzi pfi stoji na jedné dolni
koncetiné k poklesu panve na strané¢ Svihové dolni konletiny — tzv.

Trendelenburgovo znameni.

Oslabenim m. quadriceps femoris a extenzorové skupiny kycelniho kloubu
vznika tzv. Gowersovo znameni (myopaticky Splh), kdy pacient pfi zvedani ze
dfepu si musi pomoct hornimi konc¢etinami, kterymi se odtlacuje od stehen a takto

,»VysSplha“ do vzptimené polohy (Obrazek 1).
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Pro n¢které myopatické syndromy (dystrofinopatie) jsou typické tzv.
pseudohypertrofie (zejména Iytkového svalstva). Pseudohypertrofie se pii
aspekénim vysSetfeni jevi jako klasické zbytnéni svalstva, avSak pii palpacnim
vysetieni vykazuje ,,gumovitou* konzistenci se zménou velikosti (zmenseni)
svalovych bfisek a celkovou zménu kontury svalu. Pseudohypertrofie neni
zpuisobena zbytnénim svalovych vldken, nybrz jejich Ubytkem a nahrazenim

tukové vazivovou tkani (Kolat, 2010).

Obecné lze fici, ze z funkéniho hlediska maji pacienti obtize zejména pfi
chiizi do schodii (zejména do vysokych schodil), pfi vstdvani ze diepu, pfi

vstavani z nizké zidle (pii predklonu) a pii vstavani z lehu (Kolat, 2010).
5.1.1 Skoliéza

Monitorovani mozného rozvoje skolidzy zahrnuje klinické vySetfeni jiz
béhem chodici faze pacienta. Rentgeny patefe jsou nutné pouze v piipadée, ze
skolidza byla potvrzena. U pacientli neschopnych jiz samostatné chtize je klinické
vySetieni skolidzy nezbytné pii kazdé navstéve. Rentgen patefe (pfedozadni a
bocni projekce celé patefe) by mél byt proveden jako zékladni vySetfeni vSech
pacienttl zhruba v okamziku, kdy zacinaji byt zavisli na mechanickém invalidnim

voziku.

U stojiciho pacienta s Duchenneovou formou svalové dystrofie se objevuje
skoli6za v mensi mife. Je to zapti¢inéno uzamcenim v bederni lordoze, kdy jsou
facetové klouby bederni patefe pii extenzi drZzeny ve stabilnim postaveni proti
lateralnim vychylkdm. Jakmile pacient ztrati schopnost samostatné lokomoce a je
odkéazan na vozik, kyf6za spojené se sezenim facetové klouby odemyka. Proto je
rozvoj skolidzy vétSinou rychle progredujici (Vacek, 2005). K rozvoji skolidozy
piispiva oslabené svalstvo trupu. K aktivaci svalstva trupu lze v rdmci rehabilitace
vyuzit napt. rytmickou stabilizaci, cviceni na velkém gymnastickém mici - pokud
to fyzicky stav dovoluje (naruSovani stability v sedu pacient musi aktivné
vyrovnavat). Pouzivaji se také korzety a bederni pasy (vyhodou je udrzeni trupu v

ose, nevyhodou pak snizena aktivita svalstva v trupu). Pii velkém zhorSeni je
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indikovdna operace stabilizace patefe, po které je nutnd opét cilend 1éCebna

rehabilitace.

Bylo prokazano, ze denni uzivani glukokortikoidi snizuje riziko vzniku
skoliozy, avsak zvySuje riziko vertebralnich fraktur (Bushby et al., 2010partl).
Otazkou je, zda uzivani glukokortikoidi pouze neoddaluje pocatek rozvoje

skoliozy.
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6 REHABILITACE USVALOVYCH DYSTROFII

V ramci komplexni terapie je dulezité vytvofit multidisciplinarni
rehabilitacni tym, ktery tvofi Iékafi, fyzioterapeut, ergoterapeut, psycholog,
socialni pracovnice, ortopedicky protetik. Krom¢ odbornikti ma velky vyznam i
rodina a blizci. Metodami lécebné rehabilitace jsou kinezioterapie, fyzikalni
terapie, ergoterapie, animoterapie (canisterapie a hipoterapie) a lazenska 1écba
vcetné balneoterapie. Na zékladné vySetfeni a osobnich potieb a pozadavkl
pacienta se vytvori kratkodoby a dlouhodoby rehabilita¢ni plan. Kratkodoby plan
(s cilem napft. zlepsit drzeni t€la, stabilitu chlize, posilit svalové skupiny) zahrnuje
specificky 1écebny postup a dlouhodoby pladn obsahuje navaznost na dalsi slozky
ucelené rehabilitace (Votava et al., 2005). Soucasti rehabilitaéniho programu je i
domaci cviceni, a to zejména pasivni protahovani jako prevence vzniku

kontraktur.

Lécebna rehabilitace je u pacientll se svalovou dystrofii zaméfena na
prevenci rozvoje sekundarnich zmén (deformit, kontraktur) a na zpomaleni
progrese funkéniho deficitu tak, aby mohli pacienti vramci omezeni
(vyplyvajicich zjejich onemocnéni) fungovat na co nejvys§i mozné urovni.
Kone¢nym cilem je piipadné zaclenéni postizeného jedince do spolecnosti a
dosaZeni optimalni kvality jeho Zivota. Prioritou je u pacientli prodlouZzit dobu,
kdy jsou schopni samostatné chlize. Po upoutani na vozik je dtlezité oddaleni

manifestace dechovych a kardialnich potizi.
6.1 Diagnostika funkce

Ke zhodnoceni funkéniho stavu se u pacientll pouzivaji tzv. funkéni testy.
Nejsou vsak standardizované a jednotliva specializovana pracoviste si je upravuji.
Testy slouzi k posouzeni stupné postizeni, posouzeni hybnosti, sledovani progrese

nemoci, kontrole efektu 1éc¢by a tvoii zaklad kinezioterapie.
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6.1.1 Funkéni testovani progresivnich myopatii dle Z. Skorpilové a H. Kafkové

Je slozeno z 8 dild a z orientacniho hodnoceni lokomoce. KIi¢ k testovani
je podobny jako u svalového testu. Hodnoti se (od stupné 0 do stupné 5): drzeni a
pohyb hlavy (test Sijového a kréniho svalstva), hodnoceni sedu z lehu na zadech
(DK natazeny), hodnoceni mobility vleZe (test trupového a panevniho svalstva),
vztyk z lehu na zadech (DK nataZeny), sed a pohyby vsedé na stoli¢ce (chodidla
opfena o podlozku), diep, klek, stoj, orientacni hodnoceni lokomoce, pletenec

ramenni, test obratnosti prstd HK.

6.1.2 Index Barthelové

Mezi funkéni testy pouzivané u svalovych onemocnéni patii také index
Barthelové (Obrazek 2), ktery hodnoti pfijem potravy, koupani a sprchovani,
osobni hygienu, oblékéani, kontrolu defekace a mikce, pouziti toalety, pfesun z
lizka na zidli nebo vozik a zpét, pohyblivost po rovném povrchu, chizi po
schodech. Prakticka je i subjektivni funk¢éni $kala, na které pacient sam sebe
skéruje na stupnici od 0 (,,nejhorsi stav®) az po 10 (,,nejlepsi“ stav). Tato Skala

muze byt uzite¢na pii dlouhodobém sledovani (Bednatik, 2001).
6.1.3 Testy ventilace

Jednou z vaznych komplikaci je u myopati respira¢ni insuficience (v
krajnim pifipadé mulze byt pfi¢inou smrti napf. u Duchenneovy formy

dystrofinopatie).

Provadé;ji se testy na plicni ventilaci, které zahrnuji méteni vitalni kapacity
plic, usilovny vydech za jednu sekundu, dechovy objem, minutovy objem a
maximalni inspiracni tlak. Testy jsou uZzitecné zejména proto, Ze jsou dobie
standardizovany. Podle vitalni kapacity plic je mozné orientacné urcit nutnost a

rozsah podpory umélé plicni ventilace (Bednatik, 2001).
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6.1.4 Muscular Dystrophy Functional Rating Scale (MDFRS)

Jedna se o specificky zaméteny test hodnotici funk¢ni stav u svalovych
dystrofii. Vychdzi z toho, Ze nezavisle na typu svalové dystrofie maji vSichni
pacienti spolecny funk¢ni deficit: sniZzenou silu svalovou, kontraktury, omezenou

hybnost/mobilitu, oslabené respiracni funkce, postizené ADL, kardiomyopatii.
Skala ma celkem 33 poloZek ve 4 doménéch:

1. Mobilita (9 polozek véetné méteni schopnosti zdolani schodti, mobilita ve
venkovnim prostfedi, mobilita doma, transfer z postele na zidli/vozik,
manipulace s vozikem, vstavani, posazeni z lehu, zména pozice v ramci

lizka)

2. Zékladni aktivity denniho zivota (6 polozek vcetné schopnosti jezeni,

¢esani vlast, ¢iSténi zubii, oblékani, toaleta a koupani)

3. Funkce HK (7 polozek vcetné noseni predmétii, manipulace s predméty

nad hlavou, psani, zvedani malych pfedméth a dalsi)
4. Impairment (kontraktury, skolidza, respira¢ni funkce)

Kazda poloZka je zaznamenana na 4 bodové Skéle (1- neschopnost délat
aktivitu, osoba zcela zavisla na pomoci druhych; 2- potiebuje pomoc druhé osoby;
3- neni zavisld na jiné osob¢, ale Cinnost je pomald; 4- Cinnost provedena
v normalni rychlosti bez pomoci druhych). Hodnoty z kazdé domény je mozno
pocitat jako procentni podil, pfedstavuji funkéni vykon €lovéka ve srovnani se
zdravou osobou. Misto celkového skore 1ze vytvofit profil pacienta v kazdé ze 4
domén zvlast pro pacienty s rychlou a pomalou progresi (Yi-Jing Lue et al.,
2006).

6.1.5 Motor Function Measure (MFM)

Pro neuromuskularni onemocnéni, vcetné¢ svalovych dystrofii. Test
obsahuje 32 polozek, méti 3 oblasti (1. stoj a transfer, 2. axidlni a proximalni
motorické funkce, 3. distalni motorické funkce. Pouziva se 4 bodova skala (0-

nezahaji pohyb, 1- ¢astecné provede ukol, 2- dokonci tikol pomalu/neobratné, 3-



28

dokon¢i ukol). Celkové skore se pohybuje v rozmezi 0-96 a je vyjadieno jako

vvvvvvvv

postizeni (Vuillerot et al., 2012).
6.1.6 Priklady funk¢ni testii, u kterych se méri ¢as

- chtize po né¢kolika schodech nahoru

- chize na kratkou vzdalenost — obvykle 10 m
- vztyk ze zemé

- Sesti minutovy test chiize

- vztyk ze sedu na zidli do stoje
6.2 Kontraktury a prevence

S postupem rozvoje svalovych atrofii se objevuji kontraktury. V disledku
degenerace a ubytku svalovych vldken, vys§imu procentualnim obsahem vaziva a
tuku sval ztraci elasticitu. Dalsim faktorem je rozvoj svalovych dysbalanci. Mezi
prvnimi kriticky oslabenymi svaly u svalovych dystrofikli jsou extenzory
kycelniho kloubu, m.quadriceps femoris, dorziflexory chodidla. Dojde-li ke
svalovému oslabeni, neni mozné provadét fyziologicky pohyb v jeho plném
rozsahu a antagonista oslabené svalové skupiny neni protahovan (podporuje se
tim retrakce vaziva a tim 1 rozvoj kontraktur) (Kolaf, 2010). U svalovych dystrofii
jsou tedy ohrozenymi oblastmi (vznikem kontraktur) Achillova §lacha, flexory
se snizuje pohybova aktivita. Vzniklé kontraktury se vyznamné podileji na

omezeni samostatné lokomoce (Vacek, 2005).

Dtlezitou kazdodenni rutinou u pacientll by mélo byt Setrné protahovani
svalli (zejména flexorovych skupin), kdy je nutnid spoluprice rodiny jiz od
pocatku stanoveni diagnézy. Prioritou je prevence progredujicich svalovych

kontraktur zejména v oblasti Achillovych Slach, flexorti kolen a kyc¢li.
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Soucasti kazdodenniho rehabilitaéniho planu je tedy protahovani hlavné
flexorovych skupin. Pro protazeni zkracenych svalli (a prevenci kontraktur) lze
pouzit pomalé pasivni pohyby. Vzhledem k pomalé adaptacni schopnosti vaziva
na protazeni je diilezité ptfi protahovani pouzivat jemné (nenasilné¢) dlouhodobé
protahovani v korigované poloze (nejlépe s vyuzitim dlahovani). Dalsi zdsadou
pfi protahovani je, aby terapeut v krajnich polohach nedopruzoval, ¢imz by
traumatizoval jak svalovou tkan, tak uponové Casti Slach. Jako efektivni a Setrny
zpusob protahovani flexorovych skupin dolnich koncetin je udrzeni vzptfimeného
stoje, kdy lze vyuzit pomicky jako napf. stavéci stil. Vyjimkou jsou takové
kontraktury, kdy zkraceny sval miize do jist¢ miry nahradit funkci postizeného
svalu (svou ¢i svého antagonisty) a pomoci tak udrzet pacienta ve vertikalni
poloze s moznosti chiuize. Je tedy vzdy nutné dobie uvazit, kterou kontrakturu
vytahovat a eventualné¢ do jaké miry. V opaéném piipadé hrozi az vyrazné

zhorSeni pohybové funkce (napf. ztrata schopnosti chtize).

Stavéci stll 1ze pouzit jak u pacientli schopnych samostatné chlize, tak u
pacientl odkdzanych na mechanicky vozik. Pti vyuziti stavéciho stolu (fixace:
nad a pod koleny, ptes spiny a hrudnik) Ize pod plosky nohou umistit polohovaci

klin, ktery podpofi dorzalni flexi v hleznech (Vacek, 2005).

Vhodnou formou je také kombinace protahovani s pozitivni termoterapii,
kdy dochazi ke sniZeni tuhosti vaziva. Lze vyuZit napt. nafukovacich dlah, Kenny
zaball. Déle je mozné pouzit m&kké techniky, piisobici na reflexni zmény fascii,
svall, kiize (objevuji se spole¢né s kontrakturami) a pomahaji navratit meékkym
tkanim jejich posunlivost a protaZitelnost, normalizuji elasticitu, pohyblivost

mékkych tkdni navzajem a proti jinym strukturam.

V pfipad¢, ze se pres veskera cviceni 1 polohovani u pacienta kontraktury
dolnich koncetin vyskytnou, existuje i mozZnost chirurgického feSeni. V takovém
pfipad¢ je tfeba postupovat individudlné¢ s ohledem na konkrétniho pacienta
(Bushby, 2010part2). Opera¢ni vykony maji sva rizika. V disledku pfitomné
kardiomyopatie existuje u pacientt s Duchenneovou a Beckerovou formou
dystrofie zvySené riziko, pokud podstupuji sedaci nebo celkovou anestezii.

Nejcastejs$i pooperacni komplikaci byva kardiopulmonalni selhdni. Je dilezité
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spravné nacasovani operacniho vykonu, z divodu zhorSeni svalové slabosti
nemocného pooperacni imobilizaci. Doporucuje se nacasovat velké chirurgické
zakroky (jako je napf. chirurgické feSeni skolidzy a dalsi) do ranych fazi zivota
ditéte pied nastupem zavazné dysfunkce myokardu za ucelem snizeni

kardiovaskularniho rizika (Bushby et al., 2010part2).

Nejcastéji chirurgicky korigovanym kloubem je kotnik. Chirurgické fesSeni
kontraktur trvalé flexe kycelniho kloubu pfinasi Spatné vysledky, navic kycelni
kloub nelze efektivné fixovat. Chirurgické uvolnéni ¢i prodlouzeni svalu m.
iliopsoas a ostatnich flexori kycelniho kloubu miize mit za nésledek dalsi
ochabnuti téchto svalll a pacient poté nemusi byt schopen chiize ani s korekcemi
kontraktur. U chodicich pacientl ¢asto dochdzi k napravé deformaci kycelniho
kloubu poté, co doslo ke korekci kolenniho a hlezenniho kloubu, nebot’ flexe
kycCelniho kloubu a bederni lordéza nemaji trvaly charakter (Bushby et al.,

2010part2).

Po prodlouzeni ¢i transferu Slachy se pouzivaji fixaéni a ortopedické
pomtcky. Pouziti fixa¢nich pomiicek je vzdy nutné po tenotomii. Pokud bylo
chirurgické feSeni voleno k zachovani chize, pacient musi byt mobilizovan
pomoci choditka ¢i berli hned prvni ¢i druhy den po operaci k prevenci vzniku

atrofii dolnich koncetin.

Existuje cela fada chirurgickych feSeni, pficemZ ani jedno zatim nelze

doporucit jako nejvhodnéjsi.
6.3 Kinezioterapie

Kinezioterapie vyuziva pohyb k 1é¢ebnému ucelu. Snizena fyzické aktivita
vede nejen ke svalovym atrofiim, ale rovnéz k osteopordze s rizikem vzniku
patologickych zlomenin a rozvoje skoliézy patefe. Je proto dulezité postizené

jedince maximalné motivovat, aby se co nejvice pohybovali.

Soucasti kinezioterapie by mél byt i nacvik spravného posazovani, které
sniZi excentrickou zatéz stehenniho svalu pfenesenim ¢asti vahy téla oporou HKK
o podrucky zidle. Podobné je tieba snizit zat€z m. quadriceps femoris, kterou

ptfedstavuje jeho excentricka kontrakce pfi chlizi ze schodl rozlozenim vahy téla
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uchopenim rucek zidle. V podstaté jakékoliv zbrzdéni pohybu je spojeno

s excentrickou kontrakei napft. pokladani predmétii (pfi jidle, piti apod.), pfi chizi.
6.3.1 Analytické metody

K zachovani svalové sily lze vyuzit analyticka cviceni (pro cilenou
aktivaci jednotlivych svalll) proti malému odporu. Cviceni proti malému odporu a
aerobni trénink jsou vétSinou doporuovany u pomalu progredujicich forem
onemocnéni. Aerobni typ zatéze ma pozitivni efekt na snizovani unavy a zlepSeni
kardiorespiracnich funkci. Diulezit¢é je se vyvarovat pii cviceni unave,
excentrickym kontrakcim (pro nedostatek reparacnich schopnosti postizeného
svalstva dochazi k prokazatelnému poskozeni svalovych vldken) a pouzivat malé
odpory. U rychle progredujicich forem onemocnéni je pouziti velkych odport pfi
kinezioterapii kontraindikovdna. Na druhou stranu, dle nékterych autort (Milner-
Brown-Miller, 1988; Kilmer et al., 1994) byly prokdzany pozitivni ucinky
vyuzitim vysokého odporu pfi cviceni u pacientli s pletencovou formou svalové
dystrofie s mirnou svalovou slabosti. OvSem z téchto zprav neni mozné vyvodit
zavér, jelikoz se jednalo o velmi heterogenni skupinu pacientil a je zapotiebi
mnohem vice studii. Vychazeli z ptedpokladu, Ze nejsou-li zasaZeny strukturalni
proteiny, mohlo by byt pouziti vysSiho odporu prospésné. Nicméné ze soucasnych
studii vénujicich se svalovému tréninku u téchto pacientll nebyla zndma piesna
molekularni podstata onemocnéni (Ansved, 2003). Mezi dalsi analyticka cviceni
se fadi metoda dle Kenny a cviceni dle svalového testu. Pomoci téchto metod se
snazime rovnéz potlacit substitu¢ni aktivity jinych svali. Ze studie provedené v
Nizozemsku pod vedenim Van der Kooi (2010) vyplyva, ze posilovaci programy
nepfinesly zadny efekt. U souboru posilujicich pacientd (silovym tréninkem,
aerobnim tréninkem a kombinace obou) ve srovnani s neposilujici kontrolni
skupinou nebyl pozorovan nartst svalové sily. Studie ale vyvratila obavy z
posilovani s pouzitim malych odporii. Pfi posilovani totiz nebyl potvrzen

negativni uc¢inek na svalovou tkan.
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6.3.2 Syntetické metody

U komplexnich (syntetickych) metod se pracuje s pohybovymi vzorci a
pohybovymi programy, kde se svaly aktivuji v fetézcich funkéniho pohybu a ve
svalovych souhrach daného pohybového programu; to umozni snaze zapojit
oslabené svaly do funkce a udrzet tak jejich aktivitu po delsi dobu. Vacek et al.
(1996) uvadi, ze pti vyrazeni svalu z pohybu (v dusledku degenerativniho
procesu) dochazi k utlumu ¢asti motoneuronti, ¢imz se prohlubuje svalové
oslabeni. Tento svalovy utlum Ize pomoci komplexnich metod narusit a oddalit
tak proces ireverzibilniho poskozeni motoneuronti. Komplexni pohybové vzorce
jsou schopny zapojit do funkce i1 extrémné oslabené svaly, které pacient nebyl

schopen volni kontrakei zapojit.
Senzomotorické cvi¢eni prostiednictvim mici

Cviceni na mi¢i mizeme povazovat za jednu z forem senzomotorické
stimulace, kdy prostfednictvim rovnovéaznych reakci lze vyvolat pohyb 1 zaujeti
polohy téla v prostoru. Toho je mozné prostiednictvim mice dosdhnout
S minimalnim pouZitim sily pfi minimalnim zatizeni pasivnich struktur

pohybového systému.

Mic¢ umoziuje balancovani (svalovou aktivitu) i pokud se relativné velika
plocha téla opira o mi¢ (podlozku). Mi¢ nese ¢ast hmotnosti pacienta, ¢ehoz Ize
vyuzit i u pacientt se svalovou dystrofii (nepohybliva ¢ast téla je ,,odlozena* na
mici). To usnadni nejen pohyb ostatnich ¢asti téla pacienta, ale snizi zatéz
kladenou na terapeuta (a pomaha tak terapeutovi snadnéji kontrolovat pacienta).
Jako mobilni plocha nuti mi¢ pacienta ke stdlému obnovovani rovnovahy, pticemz

1ze uvést do pohybu jakoukoliv ¢ast téla a zaroven ji nadlehdit.

Elasticita a pruznost mi¢e umozni odpruzeni pfii vertikalnim pohybu, kdy
mi¢ odpruzi naraz mezi télem a zemi. Nosné klouby vcetné patefe ptitom nejsou
nadmérné zatéZovany a zaroven dochazi ke stimulaci proprioceptorti (ve vertikale

pak usnadni vzptimené drZeni trupu).

Pti cvi€eni dochdzi nezdvisle na nasi viili ke korekcim chybného nastaveni

pohybovych segmentl. U pacientii se svalovou dystrofii (z diivodu nefunk¢nosti
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nékterych svali) ke korekci nedojde (event. jen ¢astecné), ale terapeut ho miize do
pfislusné polohy nastavit a podrzet/pfidrzet, dat mu na vhodném misté¢ zevni
oporu. To mu konecné¢ usnadni i mi¢, protoze pievezme Cast vahy jeho téla a

umozni tak prostfednictvim balan¢ni reakce i slabym svaliim, aby se aktivovaly.

Jsou vypracovany tady cvikll v riiznych polohach a jejich variacich (sed,
leh, stoj) s cilem zlepsit stabilizaci pateie, ovlivnit pohyblivost patefe a koncetin,
odlehcit patef, mobilizovat ji v rovin¢ sagitalni, frontalni i transversalni. Cviceni
na mici poskytuje velké mnozstvi senzorickych podnétii rizného druhu. Dulezité
je aby se pacient dokazal na pohyb mice adaptovat. Vyzaduje tedy schopnost tzv.
senzorické integrace, kterou miizeme prostfednictvim pohybu na mici ovlivnit.
Kone¢né, prostfednictvim mice pacient poznava své télo, své schopnosti a rozviji

je (Hlavackova, 2010).
Vojtova reflexni lokomoce

Vychézi z existence zakladnich hybnych vzort, které jsou programovany
geneticky v CNS (reflexni plazeni a reflexni otaceni). Tyto hybné vzory lze
aktivovat v pfesné¢ danych polohach ze spouStovych zon. Piesnym zasahem
z periferie (aferentace) je vyvoldna pifesna motorickd odpoveéd (eferentace).
Sumovanou stimulaci zén Ize vyvolat po rizné dobé dil¢i pohybové vzory, které

jsou soucasti posturalni ontogeneze a vedou k postupné vertikalizaci.

Pti poruchach CNS a pohybové soustavy (kam patii i svalové dystrofie) je
spontanni zapojeni vrozenych pohybovych vzori omezeno a pomoci reflexni
lokomoce  je = moznost  aktivovat CNS (a tim  motoneurony
nepouzivanych/atrofovanych svali, které jsou v utlumu) s cilem znovuobnovit (U
pacientl se svalovou dystrofii alesponi vyvolat) vrozené fyziologické pohybové
vzory (které kvili ochablym/atrofovanym svaliim) nemtzZe uskutecnit. Oslabené
nebo postizené svaly maji tendenci se snaze aktivovat tim, Ze se zapoji do

svalovych synergii nebo souher v ramci daného pohybového programu.

Do lokomoc¢nich vzort je zabudovan i fyziologicky zpisob dychani (hrudnik se
tahem bfiSnich svalli pfesouvd do expiracni polohy, dojde k oplosténi brénice,

bfisni svaly se rovnomérné aktivuji pfi nddechu a spolu s branici ovliviluji
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nitrobfisni tlak; reflexné se aktivuje autochtonni muskulatura stabilizujici patet).
Timto lze u svalovych dystrofii podpofit napt. i odstranéni bronchidlniho sekretu
(drenazni technika), podpofit dechovy stereotyp (ktery muze byt narusen

primarnim oslabenim svali/sekundarné pii rozvoji deformit) (Kolat, 2010).

Bazalni posturalni programy - Fyzioterapeuticky koncept podle
Capové

Jedna se o terapeuticky koncept, ktery se opird o vyvojové aspekty - nabizi
feSeni na zaklad¢ zjisténych zdkonitosti v posturdlni ontogenezi. Ty jsou
zalezitosti centralniho fizeni. Primarn¢ vertikalizatni proces posturalni
ontogeneze obsahuje drobné koordinacni celky, tzv. bazélni posturdlni programy.
Ukazuje se, ze tyto bazalni posturalni programy maji vyrazny facilitacni vliv pfi
reedukaci motorickych funkci u pacientl s riznymi diagndézami. Jejich nedilnou
soucasti jsou predevsim: svalovd normotonie a centrace klicovych kloubt. Pti
cvi¢eni dochazi k funkénimu propojeni horniho a dolniho trupu, coz s sebou nese
také dobrou stabilizaci patete, ktera je u pacientli narusena v disledku svalového
oslabeni. Protoze se tykaji celého tcla, zapoji se do hybnosti 1 ty cCasti, které
pacient neumi vuli ovladat. Terapii je provaddéna v urcitych pozicich, tzv.
atitudach, které odpovidaji poloham z vyvoje lidského vzpfimovani a riznymi
vlivy, jako naptiklad zesilenim tlaku v misté opérnych bodi, spoustime bazalni
programy pii soucasné motivaci pacienta k pohybu. Je kladen diuraz na
dynamickou stabilizaci lopatky, vytvofeni opérného bodu na horni a dolni
koncetiné, dynamickou centraci a stabilizaci ramenniho a kycelniho kloubu,
dynamickou stabilizaci panve pii opofe o dolni koncCetiny, 3D pohyb jamek
ramennich a kycelnich kloubi pfes stabilizovany humerus a femur. Pokud maji
pacienti z divodi vypadku aktivity nékterych svalii vytvofeny nahradni hybné
vzory (napf. pfi oslabeni m. gluteus medius a svali v oblasti pletencit DKK rozvoj
kolébavé chlize), dochazi k pretézovani pohybového systému (u kolébavé chiize
zejména oblast bederni patefe a m. quadratus lumborum) a nésledné
mikrotraumatizaci. Tento proces zplisobuje nociceptivni drazdéni, které se muze
stat zdrojem dal3ich potizi pacienta. Uspé&snost terapie je vazdna na emoéni stav
pacienta a erudovanost a intenzitu fyzioterapeutickych vstupi (www.jarmila-

capova.cz/terapeuticky-koncept-bbp/).
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Bobath koncept

Tato metoda byla vyvinuta a rozvinuta manzeli Bertou Bobath
(fyzioterapeutka) a Karlem Bohath (lékaf). Teoretickym zakladem je
mechanismus centralni posturdlni kontroly. Obsahuje fadu dynamickych
posturalnich reakci sledujici spolecny cil (udrZzeni rovnovdhy a ptizpusobit
posturu pied pohybem, béhem pohybu a po jeho dokonceni). Jedna se o
automatické reakce — vzpfimovaci, rovnovazné a obranné slouzici ke koordinaci
pohybtl a kontrole postury ve vztahu k okoli. Kromé dalSich cila terapie pomaha
pro zlepSeni vnimani polohy a pohybu, podporuje fyziologickou posturu a pohyb
vedouci k funkénim ¢innostem (Kolaf, 2010). @ygard et al. (2010) ve studii
zkoumaji efekt Bobath konceptu u vybranych pacientti. Na zakladé 20ti tydenni
intervence uvadi, Ze rehabilitace zalozena na Bobath konceptu (definovanou dle
mezinarodni spolecnosti International Bobath Instructors Training Association),
muze mit pozitivni vliv na n€které parametry chiize (Sifka kroku, usla vzdalenost)
po terapii u pacientl s pletencovou formou svalové dystrofie. Terapie byla
zaméfena na motorické uceni a byla individudlné pfizpisobena kazdému
pacientovi. Autofi pouzili metodu SSED (single-subject experimental design), kde
kazdy pacient kontroloval sam sebe a béhem celé studie se stfidaly se faze terapie
a faze bez terapie. Nasledné¢ byly sledovany parametry chiize pouzitim S5ti
metrového elektronického chodniku, po kterém pacient chodil bez bot a
nepouzival zadné pomucky. Sledovala se délka kroku, Sitka kroku a jak se
parametry méni pii zméné rychlosti. DalSim testem byl 6ti minutovy test chiize.
Po terapii pacienti uvadeji subjektivni dojmy jako napt. zlepSeni pohyblivosti,
zlepSeni rovnovahy pii chtizi a jeden pacient uvedl, Ze se mu po terapii 1épe
zdolavaly schody. U tiech ze ¢ty pacientd bylo pozorovano zazeni Sitky kroku po
terapii a tento efekt byl pozorovan po celou dobu studie. Mohlo by to naznacovat

dlouhodobé¢;jsi efekt terapie.
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Kabatova metoda - proprioceptivni neuromuskularni facilitace PNF

Vychazi z predpokladu, ze prostfednictvim aference z proprioceptora lze
ovlivnit aktivitu motoneuronti a tyto motoneurony jsou ovliviiovany rovnéz
eferentnimi impulzy z mozkovych center. Pohyby hornich i dolnich koncetin a
trupu jsou uspotfaddany do pohybovych vzorG a dilezitou soucasti je manudlni
vedeni pohybu, a kladeni odporu proti pohybu, ktery je hlavnim facilitatnim

prvkem a plasticky se piizplisobuje potieb¢ pacienta.
6.3.3 Souhrn dosavadnich poznatki z kinezioterapie u svalovych dystrofii

Zaveérem lze fici, Ze z dosavadnich studii prozatim vyplyva nutna prevence
sekundarnich zmén ve spolupraci s fyzioterapeutickou intervenci hned po
stanoveni diagnézy. Neexistuje zatim jednotny nazor na formu terapie ani na
dlouhodoby efekt, jaké mohou mit jednotlivé cviCebni programy. De Lateur a
Giaconi (1979) uvadéji zlepSeni svalové sily pomoci submaximalniho tréninku, ve
které 4 pacienti s Duchenneovou svalovou dystrofii posilovali m. quadriceps
femoris. Pacienti posilovali pouze jednu DK (4-5 dni v 1 tydnu po dobu celkem
6ti mésicll) pouze extendovanim v kolenim kloubu z 90ti stupiii do plné extenze
za pouziti piistroje Cybex. Nasledné byly obé DKK porovnany pomoci maximalni
izokinetické sily kazdy tyden po dobu 12ti mésict a jesté 24 mésict od zapoceti
cviCeni. Ve vysledku byl u posilované DK pozorovan vétsi tocivy/kroutivy
moment pii posilovani i po ukonceni cviceni a nebyl pozorovan negativni efekt
posilovanim na sval s vyuzitim submaximalni zatéze. Naproti tomu Scott et al.
(1981) sice nepozoruje rovnéZz Skodlivy Uc€inek posilovani, ale ani zlepSeni. Ve
studii byly srovnany skupiny necviéicich pacientd s Duchenneovou formou

dystrofie proti skupiné cvi€ici pacient proti nizkému odporu.

Ve studii Fowlera et al. (1982) u ambulantnich pacienti s Duchenneovou
formou svalové dystrofie dochazelo pfi aerobnim cviceni - konkrétné plavani k
adaptaci svalovych vladken typu I. Naproti tomu pfi vysoké intenzité pii posilovani
proti odporu byl pozorovan posun k adaptaci svalovych vlaken typu II (Eagle,
2002). Zda je mozné ovlivnit konkrétni typ svalového vldkna vhodné zvolenym

tréninkem u pacientii se svalovou dystrofii je stdle nezodpovézeno.
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Na opatrnost pii vybéru zatéze u aerobniho tréninku a dilezitost
mechanickych faktord pii progresi onemocnéni ukazuje studie Brouwera et al.
(1992). Pozorovali u pacienti s facioskapulohumeralni formou dystrofie (celkem
53pacientll), ze pacienti s dominantni pravou HK (celkem 42 pacientil) méli
signifikantné vyssi silu na levé ruce (konkrétné u m. supraspinatus, extenzory
zapésti a vnitini rotatory ramene). Naproti tomu u kontrolni skupiny pravakt (19 z
celkové skupiny 24 osob) byla silnéjsi prava HK. Skupiny s dominantni levou HK
byly velmi malé pro statistickou analyzu. Mozny davod, pro¢ nelze potvrdit
studie, kde pii analytickém cvi¢eni byly voleny vyssi odpory s pozitivnimi

vysledky (Milner-Brown-Miller, 1988; Kilmer et al., 1994).

Dalsi studie zkoumala efekt motorického uceni pomoci dvou modelt
(komplexniho a jednoduchého) ke sledovani funkce horni koncetiny u osob s
facioscapulohumeralni dystrofii. Rozdil mezi komplexni a jednoduchou formou
motorického u€eni byl dan tvarem dratu (drat byl jednim koncem ptipevnén na
hranol, druhy konec byl ptipojen k pocita¢i a uloha spocivala v obkresleni tvaru
dratu pomoci smySky s minimalnim kontaktem, drat napodoboval trajektorii
hrnku pii piti). Uginek motorického udeni byl studovan sledovanim zmén ve
schopnosti provést simulovany ukol (napit se ze sklenice). V prvni skupiné
(komplexni model) bylo sedm pacienti a sedm zdravych kontrol (které
neabsolvovali trénink). Vykonnost byla hodnocena méfenim elektromyografické
(EMGQG) ¢innosti m. biceps brachii a m. brachioradialis, flexe loketniho kloub,
flexe a abdukce ramenniho kloubu (dale maximalni zrychleni na zac¢atku pohybu,
Cas a reak¢ni doba), a to jak pfed tak po 30min ukolu. Ve druhé skupiné
(jednoduchém modelu motorického uceni) byla skupina Sesti pacientli a Sest
zdravych kontrol. V obou skupindch pacienti ukdzaly vyznamné lepsi vysledky
pro vSechny parametry s vyjimkou flexe ramenniho kloubu a reakéni doby, ve
srovnani s kontrolami. Motorické uceni miize ziejmé pomoci zlepSit vykon

U pacientt s facioskapulohumeralni formou svalové dystrofie.

V soucasné dobé plati i pro pacienty s pletencovou formou svalové
dystrofie stejné zasady pfi cviCeni jako pro ostatni druhy dystrofie. V poptedi

zlstava prevence rozvoje kontraktury a zachovani maximalni funkéni schopnosti.
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Uvolnéni kontraktur (zejména Achillovy §lachy) mize byt nutné zejména u forem

1B, 2A a 2I. Skolidza se vyskytuje hlavné po usednuti na vozik.

6.4 Respiracni fyzioterapie

Respiracni fyzioterapie pomahd u pacientii piedchdzet respiracnimu
selhani (pfipadné zpomalit progresi respiracnich funkci). Vyznamné také
ovliviiuje nitrobfisni organy (dilezité pro funkci traviciho traktu) — napf.
podporuje stfevni peristaltiku a prokrveni vnitinich organti. Je vhodné, aby se
respirani fyzioterapie stala pro pacienty kazdodenni soucasti cvi€eni, jelikoz
muze vyznamné ovlivnit dechové funkce. Ve studii, kde byla srovnavana G¢innost
dlouhodobého doméciho programu zaméfeného na pravidelné posilovani
respiracnich svalti - dychdnim proti fizenému odporu u Duchenneovy formy proti
skupin€ necvicicich, se ukazalo u aktivni skupiny signifikantni zlepSeni
ventilaCnich parametri maximalniho inspiracniho tlaku (P Imax) a vitalni

kapacity plic (Vacek, 2005).

U nékterych typt dystrofickych chorob mize dochéazet k respiracnimu
selhdni. Na jeho rozvoji se v prvé fadé podili primarni postiZzeni dychacich svalt,
dale rozvoj kyfoskoliézy a vznik deformit hrudniku. Dtlezitd je vcasna

diagnostika, ktera poméaha oddalit nastup chronického respira¢niho selhani.

U pacienta, ktery je schopen chiize, je vhodné provést alespoit minimalni
vySetfeni funkce plic (napf. méteni vitalni kapacity plic nejméné 1x za rok). Péce
o plice se stava zdsadni v okamziku, kdy pacient ztraci schopnost nezéavislé chiize
(viz Obrazek 4, Obrazek 5) (Bushby et al, 2010). OvSem u pacientl
S pletencovou formou svalové dystrofie (na rozdil od Duchenneovy formy ¢i
spinalni svalové atrofie) nemusi byt usednuti na elektricky vozik pfedpokladem ke
zhorSeni plicnich funkci. Ve studii Stiibgena et al. (1994) sledujici funkci
dychacich svali bylo porovnano 20 pacienti s pletencovou formou dystrofie (do
této skupiny patfilo 6 pacientll na voziku) s 20ti zdravimi kontrolnimi pacienty.
Jediny pozorovany rozdil v ramci skupiny pacientti byl stupen svalové slabosti

koncetin.
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U Duchenneovy formy vznika respira¢ni insuficience nejc¢astéji mezi 18. —
20. rokem a stava se pricinou umrti. Respira¢ni insuficience se zpocatku projevuje
ve spanku, kdy se snizuje svalovy tonus dychacich cest, je omezen podil zapojeni
mezizebernich a pomocnych dychacich svali. Klinicky se projevuje ztizenym
dychanim, zéstavami dechu, nadmérnym pocenim, cyanoézou, nespavosti. Pies den
se objevuje sucho v ustech, ranni bolest hlavy, zvraceni, zhorSeni koncentrace a
unava. Tyto vSechny pfiznaky nejsou specifické, mohou byt nendpadné a je

dualezité po nich vice patrat.

Dle moznosti 1ze vyuzit v rdmci rehabilitace riznych dechovych trenazert
- exspiracnich a inspiraénich. Exspiraéni trenazery (napf. Flutter, Acapella, RC
Cornet) slouzi k prevenci bronchialnich kolapst, zlepSuji elasticitu stén broncht a
podporuji expektoraci. Inspira¢ni trenazery (napt. ClinicFlow, Coach) pomahaji
s nacvikem plynulosti nddechu, zlepSuji plicni ventilaci, zlepSuji ekonomiku prace

nadechovych svalil, snizuji jejich svalové napéti a predchazeji chronické unave.

Pokud uvnit dychacich cest dojde k zanétlivému procesu, je tento stav
spojen s hypersekreci. V takovém piipad€ je prioritou zajistit evakuaci sputa.
Vhodna je adekvatni péce o hygienu dechové soustavy za pomoci technik, které
jsou ve svetové literatuie oznacovany pojmem ,,Airway Clearance Techniques®

(Smolikova, 2010).
6.4.1 Ventilacni podpora

Dle vitalni kapacity plic lze orientaéné urcit rozsah podpory ventilace
(Bednatik, 2001). Vzhledem k faktu, Ze u svalovych chorob je respiracni
insuficience zplsobena mechanickou slabosti dychacich svalli, oxygenoterapie
nema smysl (Utlumem dychaciho centra by naopak vedla ke zvySeni parcidlniho

tlaku CO2-hyperkapnii).

Neinvazivni ventilaéni podpora (CPAP-maska pomadhajici udrzet mirny
pretlak v dychacich cestach, BiPAP-pfistroj k udrzovani kontinualniho tlaku pfi
vdechu 1 vydechu a umoziiuje vydechovat proti mensimu odporu) Casto postaci
pouze Vnoci a pomahd pfi zotaveni unavenych dychacich svald, zmirnéni

sekundérnich organovych zmén. Jednou =z kontraindikaci pro neinvazivni
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ventilacni podporu je kardidlni dekompenzace (zvysi se nitrohrudni tlak a snizi se

zilni navrat) (Bednatik, 2001).

K invazivni ventilacni podpofe (trvald uméld plicni ventilace) jsou
indikovani pacienti s respiracni insuficienci, kterym jiz nesta¢i neinvazivni
podpora a pacienti s tézkymi poruchami polykani s nutnosti odsavani. U téchto
pacienti je provedena tracheostomie a jsou trvale pfipojeni k mobilnimu

ventilatoru (Bednaftik, 2001).
6.5 Fyzikalni terapie

Fyzikélni 1écba vyuzivd nékteré druhy fyzikalnich energii k lécebnym
ucelim — napt. k utlumu bolesti, ovlivnéni tkanové trofiky (trofotropniho efektu
1ze dosahnout diky hyperemii - zlepSuje vyzivu prokrveného organu nebo dané
oblasti, ma vliv na zvySenou resorpci metaboliti latkové pfemény, dale ma
baktericidni a protizanétlivy ucinek souvisejici se zrychlenim krevniho toku a
lymfy (zvySuje se pfivod obrannych latek), analgeticky ucinek (pokles stupné
kyselosti tkdni) a v neposledni fad€ spasmolyticky efekt (Capko, 1998).

Pozitivni termoterapie (ve smyslu pfivadéni tepla do organismu)

Cast&ji nez celkové se termoterapie aplikuje lokaln& (napf. parafinové
zabaly). Je vhodné je pouZit pfed cvicenim k prohiati a Ize tak dosahnout
zmékéeni a uvolnéni ligament, fascii, svali (Capko, 1998). Jako celotélovou
proceduru je potom mozné zvolit napf. vifivou ¢i perlickovou koupel o teploté

38°na 20-30 minut.
Elektrostimulace

Pti dlouhodobé nizkofrekvencni elektrostimulaci u Duchenneovy a
Beckerovy myopatie, podle riznych autori dochdzi k signifikantnimu zvySeni
svalové sily stimulovanych svalt. Odolnost proti unavé ziistava dle studie Zupana
(1992) nezménéna, Scott et al. (1990) ve své studii pozorovali zlepSeni odolnosti

proti inavé pii pouZziti nizkofrekvencéni stimulace stehenniho svalu.

Nejednoznacné vysledky studii zabyvajici se elektrostimulaci u téchto

pacientll mohou byt ovlivnény i rychlym rozvojem svalového postizeni a tim, ze
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ve skupindch nejsou vzdy pacienti se stejnym typem postizeni a ve stejné fazi

nemoci.
6.6 Ergoterapie

Ergoterapie navazuje na vysledky fyzioterapie, dale je rozviji a upeviiuje v

praktickych ¢innostech; ergoterapeut izce spolupracuje s fyzioterapeutem.

Pole plsobnosti ergoterapeuta je velmi Siroké. Dle individuéalnich
moznosti a zdravotniho stavu, je kladen diraz na trénink dennich cCinnosti
(hygiena, oblékani, stravovani, pfesuny, pracovni ¢innosti aj.), zlepSeni svalové
koordinace, rozsahu pohybu, nacvik cilenych tchopli a procviceni hrubé a jemné

motoriky.

Nedilnou soucasti ergoterapie je ergodiagnostika, kterd hodnoti nasledky
onemocnéni na sobé&stacnost, hodnoti pracovni potencil jedince, zamétuje se na
funkci ruky a jeji zapojeni v pracovnich ¢innostech (Jebsen — Taylor test = test
funk¢éni motoriky ruky, Purdue — Pegboard test = test jemné motoriky ruky,
dynamometrie = test svalové sily stisku ruky), dale hodnoti i vydrz a koncentraci
(test koncentrace a pozornosti pro administrativni ¢innost), kontinuitu Usili, testy
modelovych ¢innosti - hodnoceni provedeni ukolu (u kterych se hodnoti i zplsob,
Cas a kvalita provedeni), psychologické testyRovnéz se provadéji testy fyzického
vykonu. Sem patii vySetfeni na ergometru a spiroergometru (spojeno s métenim
ventilace a sleduji se dal$i funkce napf. srde¢ni Cinnost, tlak), které informuji
jakou zatéz je pacient schopen tolerovat. U svalovych dystrofii jsou tyto
informace spiSe orientacniho rdzu, protoze kazdym dnem se mize stav ménit —
kazdy den miize byt schopen tolerovat jinou zatéz. Vystupem ergodiagnostiky by
méla byt pozitivni rekomandace, tzn. vycet ¢innosti, které dany jedinec zvladne.
Ergodiagnostickd zprava je komplexni zprava, kterd podrobné popisuje vysledky
jednotlivych ergodiagnostickych vysetieni, kterymi dany jedinec prosel. Vysledky
ukazuji, jaky je pracovni potencial pacienta, jak mize byt fyzicky zatizen, jakd by
méla byt pracovni doba. U pacientli se svalovou dystrofii je dilezité, aby se
vyvarovali unavé€. Z tohoto diivodu je dle mého ndzoru vhodné, aby mohli

pacienti pracovat z domova. Mohou si tak i regulovat napi. pracovni dobu (tak,
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aby predesli unave). Pokud musi pacient dojizdét do zaméstnani, je vhodné
(pokud mize ftidit) prizpiisobit i automobil. Je moznost budto zvolit vyssi
sedacku, nebo existuji zdvihaci seddky do auta/sedaci prkénko. Dale nas zajima,
zda bude pacient v zaméstnani schopen tolerovat sed, jak dlouho je schopen sedét
a Vv jaké poloze. Praktickou pomitickou pro pomoc pfi vstavani ze zidle je tzv.
katapultovaci sedak, ktery je schopen odlehcit az 80% télesné hmotnosti. Pozor na
vznik (nebo podporu vzniku kontraktur) pfi sezeni, tricepsy, flexory kycli, a to

také u déti, pokud jeste sedi ve skolni lavici, nebo pozdéji na voziku.

U ztraty schopnosti samostatné lokomoce, je pacient odkdzan na vozik.
Dle typu svalové dystrofie a stupné postiZzeni je doporuc¢en bud'to mechanicky
vozik nebo elektricky vozik. Mechanicky vozik pfipadd v ivahu, pokud je
diagnostikovéana forma svalové dystrofie postihujici pletence dolnich koncetin a je
doporucen bud vozik aktivni (odlehéeny o hmotnosti 8-10kg/servomatik -
obsahuje elektricky pifidavny pohon podporujici mobilitu osob se snizenou
svalovou silou hornich koncetin, pacient se i pfi malé vlastni sile dokaze aktivné
pohybovat na voziku pomoci obrudi; citliva ¢idla vyhodnocuji vloZenou silu a
davaji signaly pies elektroniku hnacim motorim; svalové partie trupu a hornich
koncetin nejsou pretéZzovany; je dilezité, aby opérka zad byla umisténa vys, pro
lepsi propulzni vzor)¢i elektricky. Nékteti odbornici rovnéZz doporucuji elektrické
voziky umoziujici pacienta postavit. K uZitecnym doplikim voziku patii
antidekubitni polstar, podpéry v oblasti kycli. S postupujicim Ubytkem sily v
hornich koncetinach je tfeba konzultovat moZnd feSeni se specialistou na
rehabilitaéni a kompenzacni pomicky, ktery mulZe posoudit moZnosti vyuZiti
alternativniho pocitace ¢i jiného automatizovaného pftistupu ke styku s okolim,
jako napf. kontrolni systém ovladdany jazykem, komunikace za pouziti jediného

spinace, ovladani pomoci infracerveného paprsku ¢i ovladani okem.

Ergoterapeut doporucuje rtizné technické pomiicky, pomaha s ptipadnym
nacvikem jejich vyuziti a rovnéz poskytuje odborné poradenstvi v problematice
pfizpisobeni domdciho a pracovniho prostiedi.(Votava et al., 2005). Ostatni
kompenzacni pomicky, jez mohou pomoci, jsou napf. nastavitelny jidelni podnos,
hands-free vak na vodu, elektrické polohovatelné lazko s antidekubitalnim

polstrovanim ¢i matraci, kompenzacni pomiicky na WC a do koupelny, pomucky
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k premistovani pacienta, jako napf. hydraulické zvedaky, kladky ¢i specialni

prostéradla k posunovani pacienta a jiné pomtcky.
6.7 Ortézy

Ortézy jsou podplrné aparaty a pomahaji oddalit vznik kontraktur, jejich
korekci a usnadiiuji pohyb. Dulezitd je vCasna aplikace ortéz branicich rozvoji
kontraktur napt. Achillovych Slach (tyto ortézy se aplikuji na noc). Existuje jiz
Siroké spektrum riznych typl ortéz na dolni koncetiny (AFO-kotnikova, KAFO-
kolenni, HKAFO-kycelni), po ztrat¢ schopnosti chlize lze uptednostiovat

pouzivani téchto ortéz béhem dne.
6.7.1  Ortézy pro kotnik a chodidlo - Ankle Foot Orthosis (dile AFO)

VyuzZivaji se pro udrzeni rozsahu pohybu v hlezennim kloubu a pouZivaji
se zejména jako noc¢ni dlahy. Nékteré studie ukazuji, Ze pasivni protahovani
v kombinaci s no¢nimi ortézami je efektivnéjsi nez pouhé pasivni protahovani

(Scott et al., 1981).

Vzhledem k tomu, Ze m. gastrocnemius je dvou kloubovy sval (kolenni a
hlezenni kloub), efektivniho protaZzeni dosahneme, pokud bude chodidlo drZzeno v
maximalni mozné dorziflexi a koleno udrzeno v extenzi. Tento typ dlah bohuzel

neni dobfe tolerovan béhem spanku, a proto se béZzné nedodava.

Pouziti AFO by teoreticky mohlo vést k ¢astéjsi flexi v kolennim kloubu, a
podpofit tak vznik kontraktur v oblasti kolene. Zatim ale nejsou studie, které by

tuto domnénku potvrdily.
6.7.2 Parapodium

Parapodium je typ ortézy umoziujici vzptimeny stoj bez pouziti dalSich
opornych pomitcek a také umoznuje sebeobsluhu. Je vyhodné v tom, Ze pacient
muzZe byt 1 nékolik hodin ve vzpfimené poloze a pfitom nezatéZuje horni
koncetiny. Parapodia mohou byt statickd (zajisti vzpiimeny stoj bez dalSich
opérnych pomiicek) nebo dynamickd (obsahuji ortézové kycelni a kolenni

klouby a umoznuji chtizi) (Obrazek 6).
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6.8 Navrh cvi¢eni pro doma

Je z4douci, aby se cviceni stalo kazdodenni soucasti zivota, jak bylo vyse
uvedeno. Pokud pacient cvi¢i doma (idedln€ za asistence rodinnych ¢i jinych
ptislusnikll), mél by dbat na nckolik pravidel: cviceni by nemélo byt nikdy
bolestivé, nemélo by se cviit pies Unavu, nemély by se cvicit excentrické
kontrakce, protahovaci cviceni délat opatrné (op€t pozor na bolest), nepouzivat
velké odpory pii cviceni. Domaci cviceni ale miize byt nékdy pro pacienta
problém, zejména pokud nemé u sebe nikoho, kdo by mu pomahal/kontroloval
spravné provedeni cviku. Je dobré tedy uvazit, zda a jakou sestavu cvikti mize
terapeut pacientovi piidélit, pro domaci cviceni volit polohy jednodussi (napf.
vleZe na posteli), aby se predeslo ptfipadnym padl (z tohoto diivodu bych bud’to
nedoporucila cviceni na gymnastickém mici v doméacim prostiedi, ptipadné v
ohrani¢eném prostoru, nebo v rohu mistnosti, nebo se muze (pokud lze) opirat
rukama o zidle. Je dulezité, pokud pacienta znam (bez toho mu zodpovédné zadné
cviky nemohu naordinovat), urCit pfesné, které cviky miize dé¢lat, aniz by se
vystavil riziku urazu. A jelikoZ jde o zélezitost celoZivotni, tak si ho zvat na
pravidelné kontroly, protoZe pfestoze bude "cvicit" bude se zhorSovat a

kinezioterapii je tieba ptizplsobit vzdy aktudlnimu stavu.

Cviky se zvoli v zavislosti na schopnostech pacienta a zdravotnim stavu.
Mezi cviky bych zatadila izometrické cviceni hyZzd'ovych svall (vleze na zaddech);
izometrické cviCeni na svaly paze a svaly mezilopatkové. DileZité je, aby pacient
nezadrzoval dech - z opatrnosti netrvat pifi doméacim cviceni na vydrzi, nybrz
pouze na provedeni ,.kontrakce a hned relaxace (aby nedochéazelo k poSkozovani
svalu jeho ischemizaci); aby nedochazelo k excentrickym kontrakcim (z tohoto
divodu bych nedoporucila cviceni s therabandem, napft. pii posilovani bicepsu po
koncentrické kontrakci nastupuje excentricka - theraband povoluje do plivodni
délky a pohyb brzdi opét biceps excentrickou kontrakci); aby se pacient neunavil
(také tézkeé uhlidat, pokud tedy pacient se jevi nepozorny pii terapii, radeji

zvazim, zda posilovani pro doma vitbec doporucim).

CviCebni program by mél zahrnovat pravidelné a Setrné protahovani se

zaméefenim na Achillovy Slachy, hamstringy, iliotibidlni trakt a flexory kycli jako
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prevence vzniku kontraktur. S tim souvisi i pouzivani vhodnych pomicek

ortopedické protetiky.

Je dobré zaujimat i tzv. prona¢ni polohu (Obrazek 7). Poloha je vhodna
pro odpocinek a pomaha predchazet vzniku kontraktur (v oblasti kycli a kolen).
Pacient lezi na bfiSe tvafi k podlozce, tésné pod boky je umistén polstai (pro

zvyseni extenze v kyclich), chodidla jsou mimo podlozku.

Obrazek 7 — Pronac¢ni poloha.
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Chtize je také vyborné cviceni. Pokud je toho pacient schopen, mize se
vyuzit i riznych povrchii, po kterych se prochazi. Ugelem je stimulovat
exteroceptory plosek nohou, propriocepci (zlepseni vjemu z plosek nohou) -
vjemy z kloubli dolnich koncetin jsou nesmirn€ dileZitym aferentnim zdrojem,
maji vyznam pro vzpiimené drZeni téla a rovnovahu. Pokud pacient neni schopen
chiize, je dobré alesponn cca 30minut denné stat (napf. za pomoci stavéciho
stolu/parapodia). Podpoii se tak prevence kontraktur, kostnich zmén aktivace

posturdlniho systému, dychani, obéh, psychika.

Dechova cviceni jsou dilezita ptredevSim v dobé, kdy se snizi aktivni
hybnost. Pokud se zaéne hromadit hlen v dychacich cestach v kombinaci
s oslabenim dychacich svald, hrozi riziko infekce. Jako soucast dechové
rehabilitace Ize doma cvicit dechovou gymnastiku, ktera pfispiva ke zvySovani jak
fyzické kondice tak k prevenci sekundarnich zmén. Pii cviceni dechové

gymnastiky je dulezité na pocatku zaujmout pohodlnou polohu, vycistit dychaci
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cesty. Lze cvicit v riznych polohdch (vsedé, vleze na zadech) a pfi dychani
nezapojovat do souhybu ostatni ¢asti téla. Dulezité je, aby pacient pii nadechu

nezvedal ramena, nadechoval se do bficha a spodnich Zeber, vydech prohloubil.

U pacientl napt. s Duchenneovou svalovou dystrofii, ktefi maji problémy
s odkaslavanim a stagnaci sekretu v dychacich cestach, je zaujeti pronacni polohy
nekomfortni a neefektivni pro drenaz. V téchto ptipadech se doporucuje napi.

leZet ve zvySené poloze na boku s podlozenim (napf. polstati) (Obrazek 8)

Obrazek 8 — Zvysena poloha na boku.
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Mezi dal$i doporu€eni pro doma by se nemélo zapominat na korekci sedu
a zajistit pacientovi pevnou oporu zad tak, aby se zabranilo kyfotizaci patefe. Na
zidli by nemély chybét opérky, o které se pacient opird jak pii sedani tak pfi

vstavani.

Kromé¢ domaciho cviceni Ize pacientim jest¢ doporucit v ramci
dlouhodobého rehabilitacniho planu i1 lazensky pobyt, ktery by bylo idealni
absolvovat kazdy rok jiz od pocatku onemocnéni. Mezi takova pracovisté se fadi

Janské Lazné, Vraz, Klimkovice, Velké Losiny.
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7 POSTIZENI SRDCE A TERAPIE

Co se tyCe postizeni srdce u pacienti s Duchenneovou formou svalové

dystrofie, nejcastéji se setkdvame s kardiomyopatii nebo srde¢ni arytmii.

U pacientli s pletencovou formou svalové dystrofie se srde¢ni postizeni
(kardiomyopatie, srde¢ni arytmie) objevuje zejména u forem 1B, 2C-F, 2I

(Norwood et al., 2007).

Klinické ptiznaky srde¢niho selhdni (unava, vahovy ubytek, zvraceni,
bolesti bficha a neschopnost vykonavat denni aktivity) nejsou ¢asto odhaleny v¢as
a pacient navstivi kardiologa az v pozdni fazi nemoci (poté, co se u néj projevi
klinické ptiznaky srde¢ni dysfunkce). Potom vysledky 1é¢by téchto dysfunkci jsou
vétSinou velmi slabé. Zakladni vySetfeni srde¢nich funkci by se mélo provést v
okamziku, kdy je tfeba stanovit diagnézu, nebo do Sesti let véku pacienta

(zejména v piipade, Ze 1ze toto vySetieni provést bez sedativ).

Lze doporucit echokardiograficky screening v okamziku stanoveni
diagn6ézy nebo do ve&ku 6ti let ditéte, 1 kdyz vyskyt echokardiografickych
abnormalit u déti mladsich 8—10 let je nizky. Jsou ale pfipady, kdy abnormality i v
tomto véku byly objeveny, coz miize pomoci pii hledani klinickych feSeni, vcetné
rozhodnuti o uZivani kortikosteroidli ¢i planovani anestézie. Zakladni vySetieni
echokardiogramem v tomto véku také poda informace o vyskytu anatomickych
abnormalit, které mohou ovlivnit kardiovaskularni funkce z dlouhodobého
hlediska. Minimalni vySetfeni by mélo zahrnovat vySetteni EKG a ECHO srdce
(neinvazivni zobrazovaci metoda srde¢nich funkci). Kazdoro¢ni celkova vySetieni
srdce je tfeba provadét od veku 10ti let ditéte nebo od okamziku vzniku
symptomu srde¢ni choroby. ZvysSena frekvence vysetieni (nejméné kazdych Sest
mésict) je doporucena, pokud se vyskytnou abnormality komorovych funkci.
Tato zjisténi by méla téz byt divodem k okamzitému zahajeni farmakologické

1é¢by bez ohledu na veék pacienta (Bushby et al., 2010part2).
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8 LECBA
8.1 Farmakoterapie

V soucasnosti se vyuziva imunosupresivni terapie, ktera zpomaluje priubéh
choroby. Mezi pouzivané léky se fadi glukokortikoidy, které jsou v soucasné dobé
jedinym dostupnym lékem zpomalujici pokles svalové sily a funkcnosti (nasledné
se snizuje 1 riziko skolidzy a stabilizuji se dychaci funkce). Miize nastat i zlepSeni
srdecni funkce, ale nejsou k dispozici dostate¢né udaje, které naznacuji pomale;jsi
snizovani echokardiografickych ukazateld srde¢ni dysfunkce. V posledni dobé
bylo rovnéz prokdzano, Ze pokracovanim v 1é€bé i1 poté, co pacient ztrati
schopnost samostatné chlize, dochazi ke snizZeni rizika progresivni skoliézy a ke
stabilizaci proménnych u testli plicnich funkci. Prevence a zvladani vedlejSich
ucinkl musi byt proaktivni. Rodin¢ by m¢l byt vydan ,,steroidovy prukaz* nebo
jiny doklad uvadéjici uzivani steroidt. To je tfeba vzit v tivahu pfi prvni pomoci v
pfipad¢ akutniho stavu, zlomeniny, zavazné infekce, nutnosti operace nebo
celkové anestezie. ZlepSeni po terapii glukokortikoidli nastalo i u pacientl s
pletencovou formou svalové dystrofie (konkrétné u typu 2C-F). Oproti
Duchenneové formé je pletencova forma vzacnéj$i a neni tudiz ani tolik studii,
které jsou schopny srovnat efekt 1é¢by glukokortikoidli (Bushby et al.,
2010partl).

Doplnky jako koenzym Q10, karnitin, aminokyseliny (glutamin, arginin),
antioxidanty (rybi tuk, vitamin E, vytazek ze zeleného caje), a dal§i jsou
nékterymi pacienty uzivany a néktefi prakti¢ti lékafi jsou jejich zastanci.
Vzhledem k absenci dikaznich informaci z literatury nejsou Zadna doporuceni
ohledn¢ uzivani téchto doplilkkd. Provadi se napf. studie zaméfena na vliv
koenzymu Q10 a Lisinoprilu (ACE inhibitor) u Duchenneovy, Beckerovy a
pletencové formy (typ2C — 2I) v péti americkych centrech pod zaStitou
Mezinarodni vyzkumné skupiny pro nervosvalové onemocnéni a je financovana z
prostfedkli ministerstva obrany. Studie se Uc€astni 120 probandii. Budou jim
podavany bud’ samostatné koenzym Q10 nebo Lisinopril ¢i kombinace obou 1¢kli

¢i zadny lék. Probandi nesméji mit zadné srdecni onemocnéni, diive nesméli
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uzivat betablokatory a v poslednich mésicich neuzivali koenzym Q10
(www.duchenneconnect.org/en/clinical-trials/study-fag-sheets/422-coenzyme-
g10-and-lisinopril-clinical-trial-of-coenzyme-q10-and-lisinopril-in-muscular-

dystrophies.html).
8.2 Genova terapie

Prikladem genové terapie je technika exon skipping, kterd vyvolava
syntézu bilkoviny ignorovanim c¢asti genetického kodu dystrofinového genu, takze
dochdzi k produkci dystrofinu kratSiho, nez je normalni, ¢imz méni rychle
postupujici Duchenneovu svalovou dystrofii v daleko pomaleji postupujici
Beckerovu svalovou dystrofii. Uginnost se predpoklada u 60-80% pacienti. Dalsi

moznosti by mohl byt 1€k zvany PTC124, ktery umoZiluje obejit bodovou mutaci.

8.3 Bunécna terapie

Jako ptiklad u bunécné terapie jsem vybrala transplantaci kmenovych
bunck kostni dfené. V klinické studii Sharma (2013) bylo pozorovéano zlepSeni
svalové sily u pacientd s Duchenneovou (125 pacientti), Beckerovou (5 pacientt)
a pletencovou formou svalové dystrofie (20 pacientll) po aplikaci autolognich
mononukledrnich buné€k kostni dfen¢ do oslabenych svalt s naslednou intenzivni
rehabilitaci. Nasledné bylo potvrzeno u 53% pacientii zvyseni sily svalt trupu, u
48 % doslo k naristu sily v hornich koncetinach a u 59% doslo k nartstu sily v
dolnich koncetinach. Dale bylo pozorovéno i zlepSeni napt. u funkéni nezavislosti
(dle hodnotici skaly Brooke a Vignos). Kontrolni skupina u této studie chybéla a
délka studie byla 1 rok.
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9 ORGANIZACE A SDRUZENI

9.1.1 Asociace muskulirnich dystrofiki CR

V Ceské republice funguje od devadesatych let 20. stoleti celonarodni
organizace Asociace muskularnich dystrofiki CR, ktera poskytuje socialné-
pravni pomoc, pofada rehabilitacné vychovné kurzy, semindie, reprezentuje
specifické z4jmy a predevsim potieby pacientii s timto onemocnénim. Od roku
1992 jsou ¢leny EAMDA (Evropské aliance asociaci nervosvalovych nemoci).
Byla také zalozena organizace mladych, ktera se zaclenila v roce 1996 do EYO
(Evropska organizace mladych). Jsou ¢leny Sboru zastupct organizaci zdravotné
postizenych, Ceské rady humanitarnich organizaci a od &ervna roku 2000 také

¢lenem NRZP CR. (www.amd-mda.cz/historie/5/historie-1990-soucasnost)
9.1.2 Parent Project

Parent Project (Projekt rodicll) je neziskova organizace zaloZend rodici,
jejichz déti se narodily se svalovou (muskuldrni) dystrofii typu Duchenne/Becker.
Organizace byla zalozena v roce 1994 v USA a v CR plisobi oficialné od roku
2001. Poslanim organizace je finan¢ni podpora vyzkumu svalovych dystrofii
Duchenneovy formy/Beckerovy formy dystrofie, zlepSeni zdkladni péce a kvality

Zivota pacientl a podpora jejich integrace (www.parentproject.cz/).

Mezi svétové organizace se fadi napf. Muscular Dystrophy Association
(MDA), Cure CMD (a cure for Congenital Muscular Dystrophies), Parent Project
MuscularDystrophy(PPMD)(http://www.ninds.nih.gov/disorders/md/org_md.htm)
, European Neuro Muscular Centre — ENMC, Organizacia muskularnych
dystrofikov v SR, Muscular Dystrophy Campaign — UK a mnohé dalsi
(http://www.amd-mda.cz/odkazy/).


http://www.ninds.nih.gov/disorders/md/org_md.htm
http://www.amd-mda.cz/odkazy/
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10 DISKUZE

Protoze vétSina forem pletencové svalové dystrofie je zpisobena defektem
strukturalnich proteint (dystrofin asociovanych proteinti), je i terapeuticky ptistup
podobny, jako je u Duchenneovy/Beckerovy formy svalové dystrofie. Nepodatilo
se mi tedy najit odliSny pfistup k pacientim s pletencovou formou svalové
dystrofie. Dlivodem, proC jsem si kladla otdzku (zda existuje rozdil v piistupu
fyzioterapeutické intervence) byla existence forem, jejichz defekt nebyl spojen s
dystrofin asociovanymi proteiny. Divodem muze byt ito, ze tato onemocnéni
jsou velmi vzacnd aje tedy tézké tuto teorii potvrdit nebo vyvratit. Dal$im

problémem je i v€asna a ptesnd diagndza.

Podle nékterych autorti (Milner-Brown-Miller, 1988; Kilmer et al., 1994)
by bylo teoreticky mozné a vyhodné upomalu progredujicich forem svalové
dystrofie pouzit pfi aerobnim svalovém tréninku vysSich odpord. DalSim
vychodiskem by rovnéZ mohl byt ijiz vySe zminény fakt, Ze se nejedna
u nékterych forem pletencové dystrofie o defekt v genech pro dystrofin
asociované proteiny. OvSem tato tvrzeni jsou dle mého nazoru odvazna. Nejenom,
Ze stale neni Upln€ objasnéna podstata onemocnéni (tudiZ 1 disledek této 1écby),
ale rovnéZ je narocné presné stanovit diagnozu. Potom by mohlo dochazet spis ke

zrychleni progrese onemocnéni.

Vcasnd apresna diagnéza je zakladem terapie. Situaci u svalovych
dystrofii zhorSuje skuteCnost, Ze nékteré formy se zacnou projevovat az
v dospélosti. Otazkou ziistava, co stoji na pozadi rozvoje az v pozdé¢jSim veéku.
Existuje né&jaky spoustéci faktor, ktery vede k propuknuti onemocnéni? Dalo by se

rozvoji onemocnéni piede;jit?

Zatim neexistuje 1€k na svalové dystrofie. Nicméné dle Sharma et al.
(2013) se ukazuje, Ze by se dala alespont zmirnit/ zpomalit progrese tohoto
onemocnéni aplikaci kmenovych bunck kostni diené. Stale ale zlstava potieba

dal$ich studii.

Nezbytnou soucésti zivota dystrofikli zlistava fyzioterapie, kde prevence

rozvoje sekundarnich zmén je samoziejmosti. Dle soucasnych poznatkl se ukazuji
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syntetické metody efektivnéjSi nez analytické metody, protoze komplexni
pohybové vzorce jsou schopny aktivovat i extrémné oslabené svaly, které pacient
nebyl schopen volni kontrakci zapojit (Vacek, 2005; Oygard et al., 2011). Van der
Kooi (2010) uvedl, Ze posilovaci programy nepfinesly zadny efekt, nicméné nebyl
pozorovan ani negativni efekt na svalovou tkan. V rdmci fyzioterapie se provadéji
ruzné funkéni testy. Tyto testy doplnéné o specifictéji zaméiené se provadeji
rovnéz v ergodiagnostice a jsou diilezitym voditkem nejen pro terapeuta, ale 1 pro
pacienta. Pomahaji napt. 1épe definovat a zkvalitnit pracovni podminky a umoznit
obdobi, kdy jsou schopni vysSich fyzickych vykonti a obdobi kdy zvladaji
mnohem niz8i zat€z. Pfi terapii se nesmi pacient unavit, tudiz i fyzioterapeut se

automaticky ptizpusobuje zméné kondice.
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11 ZAVER

Fyzioterapie hraje v zivoté pacientii vyznamnou roli. Pomaha predchazet
fad¢ zdravotnich problémut (rozvoji kontraktur, deformit, zhorSeni plicnich a
srdecnich funkci a dalSi) a zaroven muze pozitivné plsobit na psychiku
jednotlivce. Dulezité je pacienta motivovat, tim, ze mu vysvétlime, Ze bude moci
Iépe fungovat nejen v domdacim prostiedi, ale napf. i v praci, pokud bude
dodrzovat urcita pravidla (pfedchézeni tnavé, zvySené zatézi, excentrickym
kontrakcim) a jednoduSe popsat a odiivodnit rehabilitacni plan. S ohledem na vek
klienta a jeho specifické potieby je dilezité v 1é€ebné rehabilitaci zvolit vhodny
individualni pfistup. Zalezi i na schopnostech a védomostech terapeuta, na tom
v jaké metodice je vySkolen a moznostech pracovisté¢ (vybaveni, kterym
disponuje). Z dosud provedenych studii z pohledu fyzioterapeutické intervence
vyplynulo, ze komplexni metody jsou schopny usnadnit fungovéni i extrémné

oslabenych svall efektivnéji, nez metody syntetické.

A jaky vyznam maji vSechny nové poznatky z oblasti genetiky a
molekularni biologie ziskané v poslednich 20ti letech v problematice pletencové
formy svalové dystrofie? V prvni fadé lze urcit, které geny a proteiny jsou
poskozené. Védci tak mohou pracovat na strategii 1éCby, pii které by se nahradily
chybéjici funkce nebo zneSkodnily ty ,.Spatné”. V neposledni tadé¢ je velmi
pfinosné ziskat presnéjsi diagndzu, a mit tak lepsi predstavu o obvyklém prib&hu
onemocnéni, jaké problémy a komplikace mohou nastat, a védét, jaka opatieni

bude nutné piijmout.
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12 SOUHRN

SOUHRN

Bakalarska prace shrnuje teoretické poznatky tykajici se problematiky
svalové dystrofie, klasifikace, diagnostickych postupt, 1écby a rehabilitace. Zde
forma svalové dystrofie je souhrnny nazev pro ruznorodou skupinu svalovych
dystrofii postihujici zejména svalstvo v oblasti panve a ramen. Existuje vice nez
20 podtypt tohoto onemocnéni — kazdy zptisoben zménou riiznych gend. Protoze
kauzalni terapie stale chybi, pacienti musi spoléhat na symptomatickou 1écbu, ve
které pravidelna (celozivotni) rehabilitace hraje dileZitou roli. Protoze vétSina
pletencovych forem svalové dystrofie je zplsobena defektem strukturalnich
proteini dystrofin asociovanych proteintli, je rehabilitace opravéné na stejném
teoretickém zéklad¢ jako u Duchenneovy ¢i Beckerovy formy svalové dystrofie.

Proto jsem nenasla rozdil.

SUMMARY

The Bachalor thesis summarizes the theoretical knowledge concerning
problems of muscular dystrophy, its classification, diagnostic procedures,
treatment and physiotherapy. There is more information about limb girdle
muscular dystropy in this work. Limb girdle muscular dystrophy is the common
name for a diverse group of muscular dystrophies affecting mainly the pelvic and
shoulder regions. There are more than 20 different subtypes - each caused by
alterations to different genes. Because effective therapies are still lacking, the
patients have to rely on symptomatic treatment in which continuous (lifelong)
physiotherapy plays an important role. Because many of the LGMDs are caused
by defects in structural proteins in the dystrophin associated protein, a similar
rehabilitation as in Duchenne/Becker muscular dystrophy is on theoretical
grounds probably justified. That's why I could not find different approaches.
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14 PRILOHY

Obrazek 1 - Gowersovo znameni (http://zdravi.e15.cz/clanek/priloha-lekarske-
listy/nervosvalova-onemocneni-v-soucasnosti-451458).

p
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Obrazek 2 - Index Barthelové (Kolat, 2009).

Popis

* Potiebuje pomoc (napt.idlo nakrdjet)

* Sobéstacny. Pouziva piibor nebo pomiicky, piijima potravu v pfiméfeném tase

* Dokdze se posadit, pii piesunech viak potfebuje maximalni pomoc

¢ Minimélni pomoc nebo dohled

* Sobestacny. Umi u voziku poutivat brzdy a noini podpéry

* Nesobéstaény

¢ Umyje si oblicej, ucese se, oholi se (elektricky strojek viddne dét do zasuvky),
vyisti i zuby

* Potfebuje pomoc kvili nestabilité, potfebuje pomoci s (pravou odévu,
utirénim nebo manipulaci s toaletnim papirem

* Sobéstacny véetné poufiti podiozni misy. Nepotfebuje pomoc pfi pravé
odévu, sdm se dokae odistit, utfit, umyt

+ Nesobéstaén

* Vykoupe se bez pomoci

* V piipadé, 2e nenf schopen chitze, dokaZe samostatné ujet ve voziku S0m

¢ Vzdalenost 50m ujde s pomoci

* Ujde 50m samostatné nebo s opérymi pomdickami (ne viak s choditkem
s kolecky)

* Potfebuje pomoc nebo dohled

* Sobéstacny, vystup & sestup zvladne s opérmymi pomickami

* Potiebuje pomoc, alespoi polovinu ¢innosti zviddne v piiméfeném Case

¢ Sobéstacny. Obuje a zavaze si boty, ovlada zipové uzavéry, zapne sponky
nebo piezky

* Obcasné probiémy nebo potfebuje pomoc s podanim Eipku i klyzmatem

* Neni inkontinentni, V pfipadé potfeby umi pouzit éipek neno klyzma

¢ Obcasné problémy nebo potfebuje pomoci s pomickami

* Bez problémd. V piipadé potfeby samostatné pouije pomcky ke sbéru moti
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Obrazek 3 - Mapa svéta - nejCastejsi typy pletencové formy svalové dystrofie
(Mahmood-Jiang, 2014).

- Dysferlinopatie

: Sarkoglykanopatie
= : E
M=

Ve Spanélsku, Italii, Anglii, Turecku, Rusku, Cin&, Brazilii a Australii je nejrozsifengjsim typem
2A (calpainopatie). Typ 21 se vyskytuje nejvice na Skandindvském poloostrové. Dysferlinopatie se
nejcastéji vyskytuje v USA, Japonsku a Mexiku. Sarkoglykanopatie ma nejvys$si incidenci v Indii.

Ve Finsku byla nejrozsitenéjsi forma 2L (anoctaminopatie).
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Obrazek 4 - Domaci vySetfeni respiracniho systému pacientii Duchenneovou
formou svalové dystrofie (Bushby et al., 2010).

Stawv pacienta Doporudena vySetfeni
v domacim prostiedi

Bé&hem akutnich respiradénich
infekci v piipadé&, e PCF je
niEsi mied 270 Lmin®
Pulsni oxymetrie
(pokud je k dispozici)
Kdykali kdy PCF je niZsi
neE 160 LAmin

. MEfeni vyrmdny veduchu
SnamkySsymptory — spdn
hypoventilace ** thﬂ:::ﬁ v hﬂamﬂ]-

Hladina FWC niZ#Ei ned 40

aynebo ETCO2 vys5i ned

45 mrm Hg v b8 lEm stavu

aynebo Sp02 niFsl nef 95%

w BdElam stavu METeni vymény veduchu
bEhem spankue®
(doma & v laborarodi)

FYWC miZ8i nef 1.25 L

{u dospivajicich a starsich

pacienuii)

ETCO2=meéreni obsahu CO2. FVC=méfeni vitalni kapacity plic. SpO2=pulsni oxymetrie.

*Vsechny limity PCF (vrcholové hodnoty proudu vzduchu vydechovaného pii kasli) a

maximalniho tlaku pfi vydechu se vztahuji na star$i dospivajici a dospé€lé pacienty.

**Znamky/symptomy hypoventilace zahrnuji Unavu az vycerpani, dyspnoe, ranni ¢i neustalé
bolesti hlavy, spankova dysfunkce (Casté nocni probouzeni [>3], obtize s probouzenim),
hypersomnolence, preruseni spanku kvili nedostatku dechu (dyspnoea) a tachykardii, potize s

koncentraci, ¢asté no¢ni mury.

***Siln¢ se doporucuje oxymetrie provadéna v domacim prostfedi. Dal§imi doporuc¢enymi
metodami jsou domaci oxymetrie béhem spanku a polysomnografie, pfi¢emz vybér metody zavisi

na dostupnosti pfistroje, odborném posouzeni a preferenci dané kliniky.
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Obrazek 5 - Klinicka vySetfeni respiraéniho systému pacienta s Duchenneovou
formou svalové dystrofie (Bushby et al., 2010).

Stav pacienta Doporucend vyfetfeni pii kaidé Frekvence
navitéve kliniky
El;ntad:;: ﬁp:c::“ — Alespofi jednou Toéné

Mechaodici pacient —

Alespon kafdych
Epst mésici

Mechodici pacient

spalu s dalfimd

problémy, jako je:

» Pacerient na
hypoventilaci

* Piedpokladané
FYC=50%

* Poukivdni asistované
ventilace

FVC=forced vital kapacity — méteni

Alespof jednou ocné

vitalni kapacity plic

*Kapnografie by méla byt provedena vzdy, kdyz pacient s pfedpokladanou vitalni kapacitou plic

niz§i nez 50% trpi respiracni infekei.



Obrazek 6 - Dynamické parapodium

(http://www.parentproject.cz/onas/akce/cinnost/2007_12.htm).
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Tabulka 3 - Relativni zastoupeni vybranych typt pletencové formy svalové

dystrofie ve svété (Mahmood-Jiang, 2014).

Italie 346 25.1%|11.2% |15% |4.3% |1.4% |1.4%
Némecko 124 - - - 16% |- -
Velka Britanie |68 26.5%(59% [11.8% |19.1%|8.8% |-
Norsko 326 - - - 271% |- -
Dansko 118 102% (1.7% |19% |32.2%|- -
Finsko 101 - - - - - -
Australie 76 8% 5% 2% 3% 1% |3%
USA 226 12% |18% |15% |15% |- 1.5%
Turecko 20 50% |5% 40% |- - -
Rusko 19 5% |- - - - -
Cina 68 17% |15% 3% - - 3%
Japonsko 80 26% | Vétsina | 9% - - -
Indie 171 47% |- - - - -
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