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Abstrakt

Tato diplomova prace se zabyva hodnocenim motorickych dovednosti déti
s onemocnénim osteogenesis imperfekta a urovni jejich kvality zivota. V teoretické ¢asti
shrnuje poznatky o etiopatogenezi onemocnéni, jeho klinickych projevech, nejcastéjsich
kineziologickych odliSnostech a moznostech 1€cby pacientil s osteogenesis imperfecta.
Specidlni ¢ast popisuje vhodné terapeutické intervence v konkrétnich vékovych obdobich
s navaznosti na ostatni odbornosti. Ddale uvddi moznosti testovani motorickych
dovednosti a hodnoceni kvality zivota. V praktické ¢asti ovétuje pouzitelnost testu BOT-
2 k zhodnoceni motorickych dovednosti déti s OI a testu PedsQL k ohodnoceni kvality
zivota. Pomoci standardizovaného skore testu BOT-2 hodnoti a porovnava motorické
dovednosti déti s osteogenesis imperfecta a jejich zdravych vrstevnikil. Zaroven zkouma
vliv motorickych dovednosti déti s osteogenesis imperfecta na kvalitu Zivota. Na zakladé
vysledkl prace potvrzuje piredem stanovené hypotézy — horSi schopnosti hrubych
1jemnych motorickych dovednosti déti s Ol a zavislost kvality Zivota na tUrovni
motorickych dovednosti. V diskusi se pojednavad o vhodnosti vybéru testu motorickych
dovednosti BOT-2 a testu kvality Zivota PedsQL pro déti s O, jsou okomentovany
nejveétsi limitace déti s Ol a na zaklade reSerSe ze souCasnych studii zminény navrhy
intervence ke zlepSeni motorickych dovednosti a kvality Zivota déti s OL. V zavéru je

shrnuta aplikovatelnost ziskanych poznatkt do klinické praxe.
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Abstract

The thesis deals with the assessment of motor skills and quality of life in children
with osteogenesis imperfecta. The theoretical part summarizes aetiopathogenesis, clinical
features, kinesiological abnormalities and the treatment strategies. A particular part
describes therapeutic interventions during the various stages of childhood with an
alignment to multidisciplinary cooperation. Furthermore, tests of motor skills and quality
of life are presented. The practical part assesses the applicability of the BOT-2 for the
evaluation of motor skills and PedsQL for the evaluation of the quality of life in children
with OI. Moreover, the BOT-2 standardized test score evaluates and compares motor
skills and quality of life in children with osteogenesis imperfecta to their peers.
Contemporaneously, it investigates the effect of motor skills on the quality of life in
children with OI. Based on the results the thesis confirms the hypothesis — worsened both
gross motor skills and fine motor skills and the dependency of quality of life on the level
of motor skills. The discussion part deals with the feasibility of BOT-2 and PedsQL for
the assessment of children with OI, it comments the main limitations of children with OI,
and based on up-to-date literature searches, suggestions for the improvement of motor
skills and the quality of life in children with OI are given. In conclusion, the application

of the obtained information in clinical practise is suggested.

Keywords

osteogenesis imperfecta, motor skills, quality of life, BOT-2, PedsQL



Prohlaseni

Prohlasuji, Ze jsem diplomovou praci zpracovala samostatné¢ pod vedenim
Mgr. Adély Quittkové, uvedla vSechny pouzité literarni a odborné zdroje a dodrzovala
zasady védecké etiky. Déle prohlasuji, Ze stejnd prace nebyla pouzita k ziskani jiného

nebo stejného akademického titulu.

V Praze dne 27. 4. 2021 Bc. Andrea KaSparova



r

Podékovani

Rada bych podékovala Mgr. Adéle Quittkové za odbornou pomoc, praktické rady,
ochotu, trpélivost, vstiicnost a cenny c¢as, ktery vénovala vedeni této prace. Velké diky
patii 1 vSem testovanym détem a jejich rodi¢lim za ochotu, spolupréaci a Cas straveny

testovanim.



OBSAH

SEZNAM ZKRATEK ...uucouiiirsiirniiensenssicssissecssisssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssans 9
UVODuuiiiiinnineininsaissensesssisssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssss 10
1 SOUHRN TEORETICKYCH POZNATKU.....ooceevrerrerreerncrrenressessenssessessessessaenss 11
1.1 Osteogenesis IMPEITECta ........ccvrverieiieriieriiieeeere et 11

1.1.2 Klinickd manifestace..........cueeueeiierieiiiienieeee et 11

1.1.3 KIASIIKACE ...eeveeiiieiieeieecie e 11

1.1.4 KHNICKE PrOJEVY ...veiiuiieiiiiieeieeeieeiee st 13

1.1.5 DIa@NOSTIKA ...eouvieirieiieiiecreeeceee e 17

Lo1.6 LECDA .ottt et 18

1.2 Kineziologické odlisnosti a kvalita zivota déti s Ol ........ccceevvrieeneennen. 20

1.2.1 MOtOTICKY VY VO] .eitiiiiiriiiieiieriieieete ettt 20

1.2.2 Svalova sila a kloubni deformity ..........ccccceevviiiiiiiniiniiiiiiniiicns 21

1.2.3 Kineziologické odliSnosti V ChilZi.....c.ceevueeriieiieniieeniceieeie e 22

1.2.4 Kvalita Zivota d€ti 8 O .....c.coviiiiiiiiiiieeieeeeseeee e 24

1.3 Fyzioterapie u détskych pacientli s Ol ........ccoceevirriiinnieniiienieeeeneeeenn 28

1.3.1 Testy pro hodnoceni motoriKy ........ccccevvevvinieiiriiiniiniiiiiiceces 28

1.3.2 Fyzioterapie u novorozencti, kojencti a batolat..........cccccceevverrieennnnne 32

1.3.3 Fyzioterapie u déti v pfedskolnim, Skolnim véku a dospivani........... 33

1.3.4 VIDraCni terapi€....c.ueeerureeenieeeiiieeeiiieeeiteeesiteesieeesree e st e s s e sneeesanee s 36

1.3.5 Protetika ...cooeeeiieeeeee e 38

2 CILE A HYPOTEZY .ooucuneenseuncennesnscsnssessssessssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssess 41
2.1 CHLE PIACE .ottt 41

2.2 HYPOIEZY ceeneieeiiiee ettt ettt ettt sttt e st e s e s 41

3 METODIKA. ......uooeiiininensuinsnissesssisssissesssssssissssssssssssssssssssstsssssssssssssssssssssssssssssssass 42
3.1 Probandi c...eoceeeeieeieeeee e 42

3.2 Metodika teStOVANT ..c..eeeieierieiieeeee e 44

3.3 Statistické zpracovani dat..........ccceeeeviiriiniiiiiis 47



4 VYSLEDKY ovoveeeeeeevenesesesesesssssssssssssasssssssssssssssssssssssnsssssssssssssssssssssssasssssssssssssssssess 49

4.1 Vysledky hrubych motorickych dovednosti .........ccceevierieeniieniceniennnen. 49
4.2 Vysledky jemnych motorickych dovednosti.......c.ccccevvveeriieenciieencieennnne. 52
4.3 Vliv motorickych schopnosti na kvalitu Zivota...........cccevveeveriieneennennne. 54
5 DISKUSE ....cuiviiieinensinsninsaisesssisssnssssssisssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssss 59
ZAVER cooutcrrscrnssussssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssass 69
REFERENCNI SEZNAM ......ovvrererresssssessessssssssessessssesssessessessssssessessessesssessssessassans 70
SEZNAM OBRAZKU, TABULEK A GRAFU ....uueeeererresrssnsssnssesssssnssessssessassses 81
SEZNAM PRILOH..c.uccoiimiuncsunscssnnssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssssses 82

PRILOHY ceeeeeeeeeeeeeeeesesesesesessssasssssessssssssssssesssssssssssenssssssssssssssssssssssnsssssssssessassssses 83




Diplomova préce Hodnoceni motorickych dovednosti déti s Ol

SEZNAM ZKRATEK

6MWT six minute walk test — Sestiminutovy test chiize

ADL Activity of Daily Living — denni ¢innosti

BOT-2 Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency-Second Edition

BOT-2 SF  Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency-Second Edition Short

Form — test motorickych dovednosti, zkracena verze

BP bisfosfonaty

DMO détska mozkova obrna

FEV: forced exspiratory volume in one second — silovy jednosekundovy
vydechovy objem

FVC forced vital capacity — usilovna vitalni kapacita plic

GDI Gait Deviation Index — index odchylek v chizi

HKK horni koncetiny

MTL Muscle Tendon Lengths — délka svalové Slachy

PedsQL Pediatric Quality of Life Inventory — pediatricky dotaznik kvality zivota

SBD sleep breathing disorders — poruchy dechu ve spanku

ROM Range of Motion — rozsah pohybu

WBV Whole Body Vibration — celotélova vibrace
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UvVOD

Motorické dovednosti déti zdvisi na mnoha faktorech, at’ uz genetickych, ¢i
faktorech zevniho prostfedi. Dit¢ je ovliviiovano rtiznymi faktory v prabéhu celé
ontogeneze od intrauterinniho Zivota az do dospélosti. Osteogenesis imperfecta patii mezi
vrozena kostni onemocnéni, projevujici se zvySenou lomivosti kosti z divodu
nedostatecnosti kolagenu v pojivové tkani. Motoricky vyvoj déti s Ol nemusi z mnoha
divodii — zejména kostnich deformit a opakovanych fraktur, probihat idealné¢.
V minulosti byla pohybova lé¢ba znatné omezovana, mnohdy i kontraindikovana,
z diivodu strachu z irazi a zlomenin. AvSak motorické dovednosti je nutno rozvijet
u vSech déti s prihlédnutim k jejich individudlnim potfebam a limitim. Umoziuji ditéti
ziskani urcité sobéstacnosti, seberealizace, socialnich kontaktl, a predevS§im moznost
participace. Participace zvySuje kvalitu zZivota déti a posiluje jejich socidlni status. Kvalita
zivota déti s jakymkoliv onemocnénim byva Casto snizena, proto by mély byt vSechny
terapeutické cile multioborového tymu smétovany k jejimu zvyseni.

Tato prace ve své prvni Casti shrnuje zdkladni teoretické poznatky o onemocnéni
osteogenesis imperfecta, s dirazem na informace nezbytné k vytvofeni komplexniho
obrazu pacienta s timto onemocnénim. Popisuje onemocnéni z kineziologického hlediska
nejen s cilem zdiiraznit nejCastéjsi problémy a limity déti s OI, ale 1 nabidnout moZzna
feSeni v ramci rehabilitace a jeji ndvaznosti na komplexni multioborovou spolupraci.
Ve druhé ¢asti je popsana metodika testovani motorickych dovednosti a kvality Zivota
déti s OL. Cilem praktické ¢asti je ovefit vhodnost vyuziti motorického testu BOT-2
v klinické praxi u déti s OI. Soucasti metodiky je podrobné;jsi popis jednotlivych subtestt,
podminek, pribéhu a zpisobu vyhodnoceni vysledkli. Nasledné jsou v textu popsany
grafy, zobrazujici vysledky standardizovaného skore z motorickych testii, percentilové
zatazeni déti s Ol a srovnani déti s Ol s détmi z kontrolni skupiny. V diskusi je rozebrana
vhodnost vyuziti testu BOT-2 a PedsQl udéti s Ol, porovnani ziskanych dat
o motorickych schopnostech a kvalité Zivota z praktické ¢asti s vysledky ze soucasnych
studii, ur€eni vlivu irovné motorickych dovednosti na kvalitu Zivota a ndhled na vyuziti

téchto dat pro budouci péci o déti s Ol.
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1 SOUHRN TEORETICKYCH POZNATKU

1.1 Osteogenesis imperfecta

Osteogenesis imperfecta je vzacné geneticky podminéné onemocnéni pojivoveé
tkan¢ vzniklé na zakladé mutace gent kodujicich kolagen typu I, nejcastéji genil
COL1A1/COL1A2. Vzacnéji mohou vznikat béhem intrauterinniho vyvoje mutace nové.
Mutace zptisobuji kvalitativni nebo kvantitativni zmény ve struktufe kolagenu, ktery je
nezbytnym stavebnim proteinem zejména pro kostni hmotu, ale i pro mnoho dalSich
pojivovych tkani. Pfiznaky onemocnéni jsou velice variabilni. Pacienty indisponuji Casté
fraktury a s nimi souvisejici komplikace, nicmén¢ jejich mentalni schopnosti nebyvaji

naruseny (Bayer M., 2009, s. 49).

1.1.2 Klinicka manifestace

Osteogenesis imperfecta byva nejcastéji zpiisobena mutaci genit COL1A1 nebo
COL1A2 koédujicich kolagen typu I (85 % ptipadll), které maji za nasledek jeho
kvantitativni nebo kvalitativni zmény. V soucasné dobé¢ jsou vSak znamy i dalsi geny,
které nejsou spojené s kolagenem, a ptesto jejich zmény zpusobuji klinické symptomy
OL. Patfi mezi n¢ tzv. non-collagen-related mutation genes, které¢ vedou ke zménam ve
formovani kosti, zejména v mineralizaci kosti a diferenciaci osteoblastli (Burtsev et al.,
2019, s. 88). Pacienti s mutaci téchto novych genl tvofi pouze desetinu ptipadi.
Onemocnéni je dédi¢né, nejCastéji autosomalné¢ dominantng, méné Casto recesivngé,
ojedinéle dochazi ke spontannimu vzniku novych mutaci (Bayer, 2017, s. 213).

Cetnost vyskytu onemocnéni se podle soucasnych studii udava jeden piipad na
20 000 nove narozenych (Ramachandran, 2020, s. 2; Badhyal et al., 2019, s. 562), v ¢eské
literatuie uvadi Bayer (2017, s. 212) rozmezi vyskytu jednoho piipadu na 10 az 30 000
porodi. Incidence neni ovlivnéna piislusnosti ke konkrétnimu etniku ¢i pohlavi (Bayer,
2017, s. 212). Marr et al. 2017 (s. 146) uvadi prevalenci 1 na 10 000 narozenych.
Spojitost mezi vyskytem novych mutaci a zevnimi faktory (porucha vyzivy, expozice

toxint ¢i pouziti alkoholu v téhotenstvi) nebyla prokézéana (Bayer, 2009, s. 50).

1.1.3 Klasifikace

V literatufe se klasifikace OI dle riznych autorti lis§i. Dfive se vyuzivala

klasifikace do 8 nebo 5 zakladnich skupin. Cesti autofi vyuzivali klasifikaci do 8 skupin,
11
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popsanych dle zptisobu dédi¢nosti, klinického obrazu a rentgenového nalezu (Bayer,
2009, s. 50, 51). Presto, ze se v dneSni dobé od klasifikace OI dle klinického obrazu
upousti, ve studiich se stale jest¢ casto vyskytuje. Proto je vyuzita i v této praci
a rozepsana v nasledujicim odstavci. Klinické pfiznaky jednotlivych typti se mezi sebou
prolinaji a toto onemocnéni je velmi variabilni i v rdmci jednoho typu OI (Patino et al.,
2012, s. 663, 664; Lasanianos et al, 2015, s. 521). Pro diagnostiku je v soucasné dobé
stézejni klasifikace podle mutaci konkrétnich geni, jez je uvedena v Piiloze €. 1 (Burtsev,
2019, s. 90).
Typl

Jedna se o nejcastéjsi (50 %) a nejmirnéjsi formu. Kolagen typu I je produkovan
v menSim mnozstvi, ale jeho kvalita neni porusena. K frakturdam dochdzi zejména v prvni
dekadeé zivota, poté se jejich pocet postupné snizuje. K vyraznym deformitdm kosti
nedochazi. Casté jsou dislokace kloubli (ramena, lokty), modré zbarveni sklér,
trojuhelnikovity tvar obliceje, ztrata sluchu (zejména v dospélosti) a opozdéni hrubé
motoriky. Dentinogenesis imperfecta se objevuje ziidka, vySka postavy nebyva vyrazné
nizsi (Bayer, 2009, s. 50; Burtsev, 2019, s. 89; Patino et al., 2012, s. 663, 664; Lasanianos
etal., 2015, s. 521).
Typ I a 11T
1 kvantitativni. U gypu II jsou fraktury kosti detekovany jiz béhem intrauterinniho vyvoje.
Vétsina novorozencud s typem II umira perinatalné béhem nékolika tydni na respira¢ni
selhani, zpiisobené frakturami Zeber, deformitami hrudniku a pneumonii spojenou
s plicni hypoplazii. Cetné fraktury konéetin (v ¥adu stovek béhem Zivota) jsou typické
ipro typ IIIl. Spolu s abnormalnim tahem svall za mckké kosti vedou rovnéz
k progresivnim deformitam a poskozeni riistovych plotének (tzv. popcorn-like shape).
U obou typil jsou kosti koncetin velmi kratké s vyraznymi deformitami, vzrist maly (do
jednoho metru), hrudnik drobny a deformovany, obratle ploché a lebka mckka
(v disledku snizené nebo chybgjici mineralizace). Cetné deformity hrudniho kose
(tzv. barrel-shaped rib cage), kompresivni zlomeniny obratlii a patologické zaktiveni
patete (kyfoskolioza) vyrazné ovliviiuji respiracni a kardialni funkce, jejichZ patologie
mohou byt pfi¢innou mortality u téchto typt OI. Typ OI III se vyznacuje hypoplazii
obli¢ejovych kosti a nepomérem ristu lebecnich kosti, coZ ma za nasledek typicky
trojuhelnikovity tvar oblieje. Pacienti s typem II maji tmavé modré ¢i Sedé zbarveni

12
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sklér, naopak s typem III svétle modré ¢i Sedé¢. Pro typ III jsou typické poruchy sluchu
a zubli — dentinogenesis imperfecta (Bayer, 2009, s. 51,52; Burtsev et al., 2019, s. 89;
Lasanianos et al., 2015, s. 522; Patino et al., 2012, s. 664).
TypIV,VaVl

Klinické ptiznaky vSech tii typi jsou vétSinou velmi variabilni, mirnéjsi
a onemocnéni muze byt diagnostikovano az pozd¢ji po narozeni. Déti s typem IV maji
Casto kratsi stehenni a pazni kosti, nizni t€lesnou hmotnost, deformity hrudniho kose
(barrel-shaped rib cage), trojuhelnikovity tvar obliCeje, dentinogenesis imperfecta
a problémy se sluchem. Fraktury dlouhych kosti (v tadu desitek), deformity patefe
a instabilita kloubtd se vyskytuji v riizné mite; nckteré déti jsou schopny chtze. Typ V
nebyva spojen s deficitem kolagenu typu I a ma shodné projevy s typem IV, avSak
v mirn¢j$i form¢. Mezi hlavni komplikace patii tvorba hypertrofického svalku po
frakturach ¢i operaénim zasahu na kostech a kalcifikace membrana interossea
antebrachii mezi radiem a ulnou. Kalcifikace omezuje rotace v predlokti a vede Casto
k dislokaci caput radii. Typ VI je velmi vzacny, rovnéZz s mirngj$im prabéhem, bez
atypického zbarveni sklér a poSkozeni zubt; avsak s typickou poruchou mineralizace
v kostni tkani — tzv. fish scale (Burtsev et al., 2019, s. 89; Bayer, 2009, s. 51, 52;
Lasanianos et al., 2015, s. 522, 523).
Typ VII

Pacienti s timto typem OI maji zkracené stehenni a pazni kosti, bilé skléry, malou
hlavu a ovalné obliceje, nizky vzrist a varézni postaveni v kycelnich kloubech (Bayer,

2009, s. 52).

Typ VII
Pro typ OI VIII je charakteristickd tézk4 riistova retardace a demineralizace
skeletu, zptisobené mutaci genu LEPREI, ktery vede k alteraci specifického enzymu

(Bayer, 2009, s. 52).
1.1.4 Klinické projevy

Klinické projevy OI zasahuji do celé fady télesnych systémt, jelikoz kolagen je
nezbytnou soucasti mnoha tkdni. Mohou se projevit v jakémkoliv véku a jejich spektrum
a tize jsou velmi variabilni (Ramachandran, 2020, s. 2). Mezi zakladni projevy daného

onemocnéni v oblasti muskuloskeletalniho systému patii fraktury kosti; jejich cetnost

13
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a spojitost se vznikem deformit je variabilni. Casté jsou zlomeniny dlouhych kosti,
kompresivni zlomeniny pateinich obratlii a zlomeniny Zeber se poji se vznikem deformit
hrudniku (barrel-shaped rib cage, pectus excavatum) a pateie (kyfoskoliéza). Deformity
patete Casto u nemocnych zvySuji riziko vyskytu spondylolistézy a spondylolyzy (Marr
etal. 2017, s. 148). Podle Ben Amor et al. (2013, s. 2006) se zlomeniny obratll vyskytuji
Castéji u zen zejména v oblasti stiedni hrudni patefe z divodu velkého mechanického
stresu (vrchol hrudni kyfozy) i pfesto, Zze maji lehce vyssi kostni hustotu nez muzi. Pro
nékteré typy Ol je typickd velmi mala postava (Bayer, 2009, s. 50).

Asi u poloviny nemocnych se vyskytuji tzv. wormidnské kustky (Obr. 1), které
vznikaji z nadpocetnych osifikacnich center na lebce, nejcastéji v okoli lambdového
a koronarniho Svu, od kterych jsou kompletné oddéleny (Bayer, 2017, s. 214). U kojenct
se pozdgji uzaviraji fontanely a jejich rozméry jsou vétsi. Casto u nich vidime oplo§téné

A

zahlavi, makrocefalii autézSich pfipadi trojuhelnikovity tvar obliceje. Vyskyt
abnormalit lebky koreluje s hodnotami Z-skére vysky postavy. U tézSich forem OI se
objevuje komunikujici hydrocefalus (Bayer, 2009, s. 55; Bayer, 2017, s. 216). Velké
mnozstvi pacientll provazi snizené mnozstvi svalové hmoty, zvySena laxicita vaziva a s ni
spojena kloubni hypermobilita a instabilita. Nasledkem téchto faktord dochazi
k vychyleni télesné osy, vzniku bolesti zad a kloubli (zejména kycelnich), plochych
nohou a hernii. Se sniZenym mnoZstvim svalové hmoty, svalové sily a vySsi Cetnosti
zlomenin se poji opozdéni vyvoje hrubé motoriky, sniZzeni sobéstacnosti, zvySena

unavitelnost a poruchy chiize (Bayer, 2009, s. 50).

G

Figure 76.1. Axial brain CT (bone window:; A) and volume-rendered 3-D reformatted image (B) in a child with Ol shows mulfiple
small wormian bones (arrows) in the posterior aspect of the sagitial and lambdoid sutures.

Obrazek 1: Wormianské kistky (Udayasankar Unni et al., 2013)
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Priblizné polovina pacientdl ma modré ¢i Sedé zbarveni sklér, které behem
dospivani bledne. U vsech typi OI se vyskytuje ztencena rohovka a myopie. Jedinctiim
se dfive profezavaji zuby, primarni dentice se obméiuje rychleji a pfiblizné€ 50 % ptipadi
postihuje dentinogenesis imperfecta — dysplazie dentinu, kterd zptisobuje nasedlé
zbarveni a vysokou kiehkost zubl (Bayer, 2017, s. 214). Deformity obli¢ejovych kosti
a hypoplazie maxilly mohou vést k porucham skusu. V pozdé¢jsim adolescentnim véku se
muze vyskytnout porucha sluchu, jez je nejspiS zptisobena osteoskler6zou, frakturami,
deformitami ¢i atrofii kistek vnitintho ucha. Mladsi jedinci trpi Castéji na otitidy
v porovnani s béznou populaci (Bayer, 2009, s. 55; Bayer, 2017, s. 215).

Nejcastéjsim projevem poruchy Kkardiovaskularniho systému byva dilatace
kofene aorty, kterd zpravidla vede k aortdlni nebo mitralni regurgitaci. U nékterych
ptipadti miize dochézet k prolapstim mitralni chlopné, defektim komorového i sifiového
septa; ¢i aneurysmatu aorty. V pozdéjsim véku maji pacienti z diivodu deformit hrudniho
koSe vyssi riziko vzniku cor pulmonale (Patino, 2012, s. 666; Bayer, 2017, s. 215). U 10
az 30 % pacientii dochazi k vyS§Simu riziku krvéceni, jeZ je ovlivnéno alteraci kolagenu I
vyskytujiciho se v krevnich cévach. Tento defekt se projevuje posSkozenim adheze
a agregace krevnich desti¢ek a narusenou vazokonstrikei (Patino, 2012, s. 666).

Respira¢ni komplikace ¢asto souvisi s vyskytem fraktur, deformitami hrudniho
koSe (zmenSeni objemu hrudniku) a snizenou silou mezizebernich svall, které vedou
k restrikénim chorobam plic a CastéjSimu vyskytu infektd dychacich cest (Bayer, 2017,
s. 215; Patino, 2012, s. 665). Ve studii dle Léotard et al. (2018, s. 138) zabyvajici
se poruchami dechu ve spanku (sleep breathing disorders = SBD) byla potvrzena tato
porucha u 6,4 % testovanych s Ol. U déti s nizkou Grovni mobility (testovano pomoci
BAMF) byl vyssi vyskyt SBD. Autofi popisuji ¢asty vyskyt no¢ni hypoventilace u déti
s OL, na jejimzZ vzniku se podili zejména deformity hrudniku a patete, spolu se svalovou
slabosti. Pacienti trpi ¢asté&ji chronickou tinavou a poruchami spanku (zejména spankovou
apnoi), jez se vyskytuji spiSe v dospélém véku (Arponen et al, 2018, s. 5).
Kardiopulmonalni insuficience a respiracni infekce jsou jednou z moznych pfic¢in amrti
u pacientd s Ol, zejména u pacientli s typem III mohou snizovat délku zivota (LoMauro
etal., 2012, s. 1).

Instabilita v oblasti hornich krénich obratli a abnormality baze lebni mohou
zpusobit zivot ohroZujici neurologické komplikace — utlak mozkového kmene; bazilarni
invaginaci — vyskyt az u 25 % pacientli zejména s typem IV (Udayasankar et al., 2013,
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s. 311); ¢i obstrukei mozkomisniho moku (Bayer, 2017, s. 219; Patino, 2012, s. 666).
Dislokace atlantoaxialniho skloubeni ohrozuje pacienty kompresivni myelopatii (Eltorai,
2016, s. 60). Podle Udayasankar et al. (2013, s. 311) patii mezi velmi Casté ptiznaky OI
bolesti hlavy zejména po predchozich pohybech hlavou (béhem kychnuti, kaslani,
smichu).

Kolagen typu I tvoii dulezitou soucast kiize, proto jeho zmény zptsobuji vetsi
fragilitu kize a horsi hojeni ran. Pokozka je mén¢ elasticka a vice nadchylné k odfeninam
a hematomam. U tézsich forem Ol se pacienti vice poti (Bayer, 2009, s. 55; Patino, 2012,
$.667). Pacienti s OI trpi Castéji travicimi obtizemi — zejména obstipaci. Ta mlize byt
zpusobena sniZzenim mobility v dob& rekonvalescence, dehydrataci z diivodu zvySené
potivosti pacientil, asymetrickym postavenim nebo jinymi deformitami panve (Bayer,

2009, s. 55; Marr et al., 2017, s. 152).

Hearing locs e -
Blue sclera i 2 - \ v
{ Teeth that
Triangular qwi:lcig WERF dowin Bone
shaped face ot deformities

Obrazek 2: Typické znaky déti s OI (Sitarik)
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Y [ -
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Non-deforming Ol Extremely severe Progressively Various Ol with Ol with abnormal
with blue sclera lethal Ol deforming Ol normal sclera ossification

Obrazek 3: Typy osteogenesis imperfecta (Zhytnik et al., 2020)

1.1.5 Diagnostika

Zaklad diagnostiky stavi na disledném odebrani anamnézy a na klinickém
vySetieni, které zachyti klinické ptfiznaky (perinatalni zlomeniny, vysoka incidence
fraktur v rodin€), jez jsou pro stanoveni diagndzy stézejni (Burtsev et al., 2019, s. 89).

Rentgenové zobrazeni skeletu umoziuje potvrzeni novych i zhojenych zlomenin,

detekci deformit dlouhych kosti, kompresi obratlt, profidnuti kostni struktury (osteopenie
az osteopordza s napadné zizenou kortikalis) ¢i wormianskych kustek na lebce (Bayer,
2009, s. 52; Kokavec et al., 2008, s. 186).

Denzitometrické vySetieni (nejcastéji provadéné v oblasti bederni patefe)

informuje o mnozstvi kostni hmoty (tzv. Z-skore), podle kterého lze urcit predispozici
ke zlomeninam. VySetieni se provadi vétSinou od dvou let ditéte. Moderni denzi-
tometrické piistroje dokdzou zhodnotit i deformity (kompresi) obratlli (Bayer, 2017,

s. 216).

Laboratorni vySetfeni pomoci molekularni genetiky umoziuje zachyceni mutace

genl zodpovédnych za klinické ptiznaky OI. Genetické vySetfeni slouzi k stanoveni
konkrétniho typu OI, zavaZnosti onemocnéni, k predikci moznych komplikaci pred
operacni lécbou a pro vybér nejefektivnéjsi farmakologické 1écby (Burtsev et al., 2019,
s. 91).

V nékterych piipadech se provadi kostni biopsie (nejCastéji z crista illiaca), jez
muze pomoci k identifikaci konkrétniho typu OI. Vzorek je moZno odebrat az u déti

s hmotnosti vyssi nez 10 kg (Bayer, 2009, s. 52).
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1.1.6 Lécba

Prestoze se 1écba pacientli s Ol neustale zlepSuje a vyviji, stale se jednd pouze
o lécbu symptomatickou. Jejim cilem je snizeni poctu fraktur, zvySeni mobility
a sobéstaCnosti pacienta, snizeni bolesti a prevence vedlejSich u¢inka farmakologické
1éCby. Zaklad 1écby tvori farmakologickd lécba bisfosfonaty, chirurgické korekce
deformit a rehabilitacni péce (Burtsev et al., 2019, s. 92).

Farmakologicka 1é¢ba u pacientl s OI cili na ovlivnéni kostni hmoty. Existuje
neékolik studii zabyvajicich se ucfinkem 1éCiv nebo vyzivovych doplikl, avsak
nejvyuzivanéj§imi farmaky na symptomatickou lécbu OI zlstavaji bisfosfonaty.
Bisfosfonaty zpomaluji proces kostni resorpce a inhibuji funkci osteoklastii. Ovlivnéni
funkce osteoklastl se déje dvéma mechanismy — narusenim jejich formace nebo indukci
jejich apoptdzy (Constantino et al., 2019, s. 2). Mnoho studii ukazuje, Ze 1¢é¢ba BP zvySuje
hustotu kostni hmoty, zlepSuje architektoniku kosti, zabranuje progresi deformit
dlouhych kosti a obnovuje tvar a velikost kompresovanych obratlovych tél (Burtsev et
al., 2019, s. 92; Sato et al., 2016, s. 53). Nejvetsi uspéch 1é¢by se objevuje u tézkych
forem OI a u pacientd, u kterych je 1écba zahajena jiz v détstvi. Davka se aplikuje
intravendzné nebo oradlné. Intravendzné se podavaji nejcastéji zolendronat (ZOL)
a pamidronat (PAM), mén¢ Casto alendronat, neridronat ¢i risedronat (Ramachandran,
2020, s. 10). Lécba byva ukoncena po dokonceni rastu (Sato et al., 2016, s. 54).

Vysledky studie Palomo et al. (2015, s. 2153-2156), zaméiené na zmény na
skeletu po intravenozni terapii BP u 37 déti s OI (typem I — 1 dité, Il — 14 a IV — 22 déti),
zaznamenaly mimo zvySeni kostni hustoty (LS-aBMD) a remodelace kompresovanych
obratlovych t¢€l, také narust télesné vySky u déti s OI typem IV po intravendzni aplikaci
BP v obdobi ristu. Jejich vyska po ¢tyfrocni aplikaci BP se v porovnani s pacienty bez
BP terapie liSila ve findlni télesné vysce az o 10 cm. UvaZuje se, Ze na ovlivnéni télesné
vysky se podili zvyseni kostni hmoty v oblasti metafyz, které podporuji ristové ploténky
a chrani je pied jejich dezintegraci (,,popcorn-like shape*). U déti s OI typem III aplikace
BP télesnou vySku nezlepSila. Zaroven tato studie nepotvrdila efekt 1é€by BP na
signifikantni snizeni frekvence fraktur u déti stézkou formou OI, sniZzeni progrese
skoliozy a prokazala pouze velmi maly vliv BP na periostalni expanzi.

Efekt BP na prevenci vzniku skoli6zy neni dosud jasny. Annissipour et al. (2014,

s. 241) ve své studii zkoumajici efekt BP u 316 pacienta shledal pozitivni vliv na snizeni
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progrese skoliozy u déti s OI typem II1, které zapocaly 1¢cbu BP pted Sestym rokem véku.
Kashii et al. (2019, s. 552) potvrzuje potenciondlni efekt BP na sniZeni rizika vyskytu
a progrese skoliozy, jez se poji s kiehkosti kosti, u mladsich déti s OI typem III a IV.
Naopak Palomo et al. (2015, s. 2156) tuto hypotézu nepotvrzuje a poukazuje na dillezitost
meékko-tkanovych struktur — zejména perispinalnich ligament a tahu okolnich svali,
v patogenezi skolidzy (Sato et al., 2016, s. 56). Stejné tak Sato et al. (2016, s. 55) popira
preventivni efekt BP na rozvoj patologickych kiivek patefe u déti s mirnymi a tézkymi
formami OL.

Operacni ortopedicka 1é¢ba u pacientt s OI cili na korekci zlomenin, kostnich
deformit a prevenci dislokace kostnich fragmentii. Ugelem korekce vrozenych nebo post-
traumatickych deformit je zlepSeni rozsahu pohybu, kongruence sty¢nych kloubnich
ploch, snizeni vyskytu fraktur a zajisténi spravného vyvoje kosti pro umoznéni
vertikalizace déti. Kostni deformity jsou Casto feSeny osteotomii, ptedevsim na dolnich
koncetinach. Korekéni operace na hornich koncetinach se povazuji spise za kosmetické.
I ptes mnoho rozporuplnych pohledi se autoii odbornych publikaci ptiklané;i
k nejvhodné&jsimu nac¢asovani pro korek¢ni operace na obdobi mezi 3. a 4. rokem, kdy uz
jsou déti schopny stoje a chlize (Burtsev et al., 2019. s. 95, s. 98; Marr et al., 2017, s. 146).

Podle Ramachandran (2020, s. 12) je operacni feSeni deformit patete indikovano
u progresivnich skoliotickych kiivek vétsich nez 45° dle Cobba u leh¢ich forem OI a nad
30-35°dle Cobba u téZsich forem OI. Podobné indikaéni schéma uvadi i Castelain et al.
(2019), podle kterého je tteba zvazovat operaci u progresivnich kiivek mezi 40 a 50° dle
Cobba. Vsichni pacienti musi mit pfimétenou kvalitu kostni hmoty. Jak piSe Burtsev et al.
(2019, s. 98), 1écba BP zvySuje hustotu kostni hmoty obratlii a umoZziuje tak provedeni
transpedikularni fixace pomoci Sroubli pro 1é¢bu zavaznych obratlovych zlomenin,
korekci a prevenci patetnich deformit. O"'Donnel et al. (2017, s. 8) doporucuji provedeni
operacni korekce skolidz pied obdobim nejvétsi progrese skoliotické kiivky.

U pacientl ¢ini opera¢ni intervence zna¢nou obtiz z divodu nutnosti imobilizace,
ktera vede k progresi osteopordzy. Zaroven také ovliviuji mékkeé tkané v okoli kosti, jez
maji zasadni vliv na formaci koncetinovych deformit (Burtsev et al., 2019, s. 95). Proto
se l1ékafi snazi o vyuZiti co nejlehcich fixa€nich material a imobilizaci pouze na nezbytné

dlouhou dobu, aby umoznili co nejcasnéjsi rehabilitaci (Bayer, 2009, s. 53).
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1.2 Kineziologické odliSnosti a kvalita Zivota déti s OI

1.2.1 Motoricky vyvoj

Motoricky vyvoj ditéte s Ol a jeho ptfipadné opozdéni zéavisi na zévaznosti
onemocnéni. Podle Mueller et al. (2019, s. 8, 9) 1ze zaznamenat prvni znamky opozdéni,
pokud u ditéte nalezneme omezené fyziologické flekéni drzeni, nedostatecné zajiSténi
kontroly hlavy, trupu a koncetin. U stfedni a t¢zsi formy OI dochézi k odliSnostem mezi
statickymi a dynamickymi motorickymi vyvojovymi milniky. Nékolik studii prokazalo,
ze dosazeni schopnosti samostatného sedu do v€ku 10 mésict véku, slouzi v 76 % jako
prediktor dosazeni samostatné chiize.

Mirngjsi formy OI (zejména typ I) provazi generalizovana hypermobilita, snizena
svalova sila (i ptes dostatek aktivity) a snizend propriocepce, jez se poji s méné efektivni
posturalni kontrolou. SniZeni efektivity posturdlni kontroly (u OI typu I) ovliviiuji
alterace senzorickych vstupli z exteroreceptort v kiizi a z proprioreceptort ve svalech,
Slachach a kloubech (Veilleux et al., 2017, s. 3). Podle Abelin et al. (2008, s. 1697) mohou
byt za globalni sagitalni instabilitu v oblasti trupu zodpovédné progresivni zmény tvaru
hrudniku v sagitalni roviné. Studie porovnavala uhlové parametry sagitalni stability
pacientli s OI (18 probandil) a kontrolni skupinou (300 probandil) pomoci rentgenovych
snimkad v bo¢ni projekci ve stoje. Snimky byly prevedeny do softwaru Spineview
software package, ktery ndsledné€ vyhodnotil sklon sacra, sklon panve, panevni incidenci,
hrudni kyf6zu, bederni lordozu a vychylku od sagitalni roviny (sagitalni offset) v oblasti
Th1 a Th9. Vysledky jejich studie ukézaly zvySenou kyfozu v oblasti obratle Th1 a Thl11;
a pozitivni vychylku od sagitalni roviny v oblasti Thl a Th9 u pacientd s Ol. Tyto
v porovnani s normalni populaci. Brizola et al. (2014, s. 247) ve své studii popisuji vyskyt
kloubni hypermobility u 69 % ze vzorku 62 pacientli (vékové rozpéti 0—18 let) bez rozdilu
na typu OI. Dle Brittle bone society (2017, s. 3) zvySena laxicita postihuje 1 vazy na
prstech ruky, coz muze byt spolu se snizenou svalovou silou divodem pro pomalejsi

vyvoj jemné motoriky.

20



Diplomova préce Hodnoceni motorickych dovednosti déti s Ol

1.2.2 Svalova sila a kloubni deformity

Svalova sila

U déti s OI existuje mnoho interindividudlnich odliSnosti v mnozstvi svalové
hmoty a svalové sily v zavislosti na typu OI, vé€ku a funkcnich schopnostech (Mueller
etal., 2018, s. 5, 6). Veilleux et al. (2017, s. 3) vysvétluje, ze vyssi frekvence zlomenin
a s ni spojeny vyssi vyskyt kostnich deformit a implantovanych nitrokloubnich aparatt,
zpuisobuje znacnou variabilitu klinického stavu pacientl s t€z§imi formami OI; proto
studie tykajici se abnormalit ve svalové tkani jsou zkoumany zejména na pacientech
s leh¢im pribéhem Ol.

V disledku abnormalit v kolagenu typu I, ktery se nachdzi v samotném svalu (2—
3 %) i v jeho okolnich strukturdch — v endomysiu, dochazi ke zméné ptenosu sil mezi
svalovymi vldkny a Slachou. Kostni deformity mohou vést ke zkraceni svall a snizeni
efektivity jejich kontrakce. Fraktury a omezeni mobility limituji nartist svalové hmoty.
Tyto faktory prispivaji negativnim efektem na tvorbu a prestavbu kostni hmoty. Funk¢éni
svalovy deficit sice zhorSuje silu kosti, nicméné kosti u pacientd s Ol typu I jsou schopny
stejné adaptace na mechanické sily jako kosti zdravé (Veilleux et al., 2017, s. 3, 4; Pavone
etal., 2017, s. 65).

Pavone et al. (2017, s. 65) ve studii, zabyvajici se mnozstvim svalové hmoty
u pacientil s Ol typem I, zaznamenali mensi objem svalové hmoty (métfeno na Iytkovém
svalu) a vyrazny deficit ve svalové sile 1 pfes normalni hustotu svalu. Upozoriiuji take, Ze
svalova slabost u téchto pacientli nema pfimou souvislost se sniZzenou fyzickou aktivitou.
Ve studii podle Veilleux et al. (2017, s. 3, 4) bylo sniZeni svalové sily naméteno zejména
v abduktorech pazi, flexorech kycli, dorzélnich flexorech hlezna a svalech v okoli zapésti.

Kloubni deformity

Mnoho déti se stiedni a t€¢Z8i formou OI ma pies zvySenou laxicitu vazii omezené
rozsahy pohybt v kloubech kviili konéetinovym deformitdm (Mueller et al., 2018, s. 5,
6). Z kineziologického hlediska muzeme u déti s Ol Casto vidét coxa vara, protruzi
acetabula, genua valga, diskrepanci v délce koncetin, prohnuti dlouhych kosti (nej€astéji
anterolaterdlni ohnuti kosti stehenni a anteriorni prohnuti kosti holenni), omezeni
kloubniho pohybu, rozvolnéni periartikularniho aparatu a deformity patete (skolidza,
kyfoskoli6za) a hrudniku (pes excavatum, pes carinatum) (Mueller et al., 2018, s. 6;

Alharbi, 2016, s. 4). Jednotlivé abnormality skeletu se mohou navzajem ovlivilovat.
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Diskrepance délky dolnich koncetin spolu s opakovanymi frakturami ¢asto omezuji
vSeobecnou funk¢nost, zvySuji bolesti zad a ovliviiuji progresi skoliozy (Marr et al., 2017,
s. 147).

Mezi rizikové faktory pro rozvoj skoliozy patii také casté korekeni osteotomie na
dolnich koncetinach, piitomnost deformit obratlovych t¢él a snizenad kvalita mekkych
tkani, zejména vazivového aparatu (Kashii et al., 2019, s. 545). Deformace patete probiha
obzvlasté béhem prvnich dvou dekad zivota pacientii s Ol, s nejvétsi progresi v obdobi
puberty. Incidence patetnich deformit podle Engelberta se udava mezi 40 a 85 %
v zavislosti na tizi OI (Mueller et al., 2019, s. 7). Podle Kashii et al. (2019, s. 550) jsou
hlavnimi prediktory progrese skoliozy kiehkost kosti a typ OI. Naopak Anissipour et al.
(2014, s. 241) odhalili korelaci mezi tizi inicidlni kiivky, typem OI a progresi skoliotické
ktivky. Pacienti s téz§i formou OI (typ I1I) maji vétsi patefni deformity (vétsi skoliotickou
ktivku) a progresi skoliotické kiivky v porovnani s leh¢imi formami OI (typ I).

Podle studie Widmanna et al., (1999, s. 1677) skoli6za v hrudni Casti pateie
znan€ méni kineziologii dychdni a hodnoty plicnich funkei u pacientii s Ol. Podle
nov¢jsi studie (Sanchis — Gimeno et al., 2020, s. 177, 178, 184) je vyznamnéjsi ovlivnéni
dynamickych plicnich objemt spiSe tvarem hrudniho koSe nez tvarem patefe. Autofi
studie neshledali signifikantni spojitost mezi zakfivenim patefe a zménami parametril
dynamickych plicnich funkei. Zaznamenali vSak spojitost mezi zménou dynamickych
plicnich objeml — zeyména FEV; aFEVC, v korelaci s deformitami hrudniho koSe. Nizsi
hodnoty FEVC a FEV; byly ovlivnény zejména horizontalnéjSim postavenim Zeber,
vétsim pfedozadnim rozmérem hrudniho koSe ainvaginaci hrudni patete spolu
s kyfotickym zakiivenim patefe v oblasti Th-L pfechodu u pacienti s OI. Timto zjiSténim
vysledky studie vyzdvihuji moznost zaméteni terapeutickych intervenci na zlepSeni

dynamiky hrudniho koSe.

1.2.3 Kineziologické odliSnosti v chiizi

Garman et al. (2019) ve své studii zabyvajici se analyzou chiize 44 déti s OI typu
I uvadi sniZeni rychlosti chiize, zkraceni jednooporové stojné faze, Svihové faze i délky
kroku v porovnani s kontrolni skupinou 30 zdravych vrstevnikll. Z kinematické analyzy
byla naméfena data o vétSich zevnérotacnich uthlech v kyc¢elnich kloubech u déti s OI.
Podle autorti studie se tento parametr zda byt pouze posturdlni odchylkou kterou se déti
s OI snazi v ramci kompenzacnich strategii zvétSit opérnou bazi a zajistit maximalni
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lateralni stabilitu pfi stoji i chiizi (Garman et al., 2019, s. 646). Kineticka analyza
zaznamenala sniZzeni svalové sily vyvinuté pii chtizi ve flexorech kycli, extenzorech kolen
a v plantarnich flexorech kotnikli, v porovnani s kontrolni skupinou. Zaroven bylo pii
kinetické analyze naméfeno nizsi skore v Gait Deviation Index (GDI) u pacientii s OI
oproti kontrolni skupiné. GDI slouzi k hodnoceni 9 kinematickych parametrti, urcujicich
odchylky v chuzi. Nizsi skore se poji s vétsim deficitem v chlizi. Pfi¢inou nizSiho skore
GDI u pacientti s OI se zda byt zejména rotace kyCelnich kloubii v transverzalni roviné
a hlezennich kloubli v sagitalni rovin€, odchylky v ostatnich rovinach ve zminénych
kloubech a ve vSech rovindch v kolennich kloubech nebyly signifikantni. Autofi studie
mefili také dynamickou délku Slach (MTL) m. gastrocnemius a m. gluteus maximus
béhem krokového cyklu, jez by mohla hrat roli v odchylkdch pfi chtzi. M¢éteni
nezaznamenalo odchylky v MTL, coz poukazuje na fakt, ze déti s OI typem I nejspis
nemaji snizené reakéni sily z divodu odchylky v pracovni délce svali (Garman, 2019,
s. 643-645).

Badhyal et al. (2019) ve své studii srovnavali pomoci kinetické a kinematické
analyzy odliSnosti v chlizi péti déti s OI typem IV s kontrolni skupinou 6 zdravych
vrstevniki. Z analyz byla naméfena nizsi rychlost, kratsi délka kroku a $irs$i baze pfi chiizi
u déti s Ol, coz se mliZe pojit mimo jiné i s jejich nizsi postavou. U pacientd s OI byly
zaznamenany také odliSnosti v uhlovém nastaveni kycelnich, kolennich i1 hlezennich
kloubtt béhem krokového cyklu. Na zacatku stojné faze u nich dochéazi ke zvySené
dorzélni flexi v hlezennim kloubu. Ve stfedni stojné fazi lze pozorovat akcentovanou
hyperextenzi v kolennim kloubu a na opacné noze zvySenou flexi v ky€elnim kloubu. Pfi
odrazové fazi maji déti s Ol opozdénou fazi odrazu a sniZzenou silu v hlezennim kloubu
pfi odrazové fazi, zvySené mediolaterdlni a snizené podélné kontaktni sily. ToCivé
momenty sil jsou snizené v oblastech kolennich a hlezennich kloubti, a naopak zvysené
v oblasti kycelnich kloubii. SniZena sila plantarnich flexori omezuje plantarni flexi
ve Svihové fazi kroku (Badhyal et al., 2019, s. 562).

Naopak Graf et al. (2009, s. 1186) ve své studii o charakteristice chiize déti s Ol
typu I (10 vzorki) uvadéji, Zze zkraceni posledni ¢asti stojné faze (terminal midstance)
vede ke snizeni koncentrické kontrakce plantarnich flexorii hlezna béhem odrazové faze.
Shledali také prodlouZeni dvouoporové faze, opozdéné odvinuti paty (foot off) pii
Svihové fazi a snizeny rozsah pohybu v hlezennim kloubu béhem stojné faze v porovnani
s kontrolni skupinou 22 stejné starych déti. Béhem kinetické analyzy chize déti s Ol
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zaznamenal rozdily v oblasti panve, kdy u nich dochézelo k znatelngj$imu poklesu béhem
stojné faze (pozitivni Trendelenburgova zkouska). Prodlouzeni dvouoporové stojné faze
muze podle Graf et al. (2009, s. 1186) détem s OI poskytnout lepsi stabilitu stoje. Na
rozdil od Garmann et al. (2019) a Badhyal et al. (2019) neshledal signifikantni rozdily
v rychlosti chiize, kadenci ¢i délce trvani jednooporové stojné faze. Snizena sila
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nizsiho skore pii hodnoceni sportovnich a fyzickych funkci.

1.2.4 Kvalita zivota déti s Ol

Kvalita zivota se vyznamné podili na stavu lidského zdravi u pacientd s Ol, piesto
je ji stale vénovana mala pozornost. Rehabilita¢ni péce by se neméla zaméfovat pouze na
mobilitu a sob&stacnost déti s O, ale 1 na spoleCenské zaclenéni a kvalitu Zivota. Kvalita
Zivota vyjadfuje multidimenzionalni pohled na pacienta a jeho zdravi (,,well-being®)
v roving fyzické, psychosocialni a emocionalni. NejCastéji byva testovana metodou
rozhovoru ¢i dotazniku psychologa piimo s pacientem (self-report) a s jeho rodi¢em,
pfipadné jinym rodinnym piisluSnikem. Timto pomérné spolehlivé zachyti nejen vniméni
dopadu chronického onemocnéni na zdravi konkrétniho jedince, ale také zhodnoti
vysledky lékatskych, chirurgickych a terapeutickych intervenci. Podle mnoha studii
a klinickych zkuSenosti nemusi pozitivné korelovat funkéni schopnost détského pacienta
s kvalitou jeho zivota (Dahan-Oliel et al., 2015, s. 62, 63; Hill et al., 2014, s. 2, 7). Kvalita
Zivota je zasadné spjata a provazana s tzv. bludnym kruhem (Obrazek 3). Bludny kruh
zahrnuje strach ze zlomenin, ktery vede k omezeni pohybu, a tim zhorSeni pohybové
obratnosti a zdatnosti, ndsledné¢ ke snizeni posturalni stability a vysSi nachylnosti
ke zranénim a padiim, coZ umociiuje dalsi strach z padii a zlomenin (Moreira et al., 2015,

5. 308).
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BEING SAFE AND CAREFUL

FEAR
e Avoidance of Activities
e Fear of Activities e Trying to Keep Safe to
s  Worry Avoid Fractures

* Fear of Fractures
¢ Needle Phobia

BEING -
DIFFERENT/ISOLATED PAIN
s School
e Friends QoL e  Fractures
e Missing School * Pain Relief
e PE e Physical Symptoms of
Pain
e General Aches and
Pains
INDFPENDENFE . REDUCED FUNCTION
e Physical Functioning
* Hobbies e  Fractures
* Over Protection ¢ |mmobilisation
e Llettinggo e Equipment
e Tiredness

Obrazek 4: Schéma bludného kruhu a jeho vlivu na kvalitu Zivota déti s Ol (Hill, 2015)

Hill et al. (2014) provedl studii porovnavajici hodnoceni kvality zivota déti s Ol
(6-18 let) z pohledu samotnych pacientli, jejich rodi¢t a oSetifujiciho zdravotnika.
Celkem bylo testovano 10 pacient s riznou tizi OI v 6 doménach: pocit bezpeci
a opatrnost; strach; nezavislost; pocit odliSnosti a izolace; omezeni funk¢nosti; bolest.

Vysledky se v mnohych doménach shodovaly, avSak rozdily byly zaznamenany
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ve vnimani strachu a nezavislosti. Mladsi déti vyjadrily nejvétsi strach spojeny s urcitou
aktivitou, jez u nich vedla ke zlomenindm. Naopak rodi¢e vnimaly nejvétsi strach pii
manipulaci s ditétem nebo pii nutnosti ponechat dit€¢ ve Skole nebo zdravotnimu
persondlu. V doméné nezavislosti mladsi déti nepocit'ovaly pfehnané protektivni opatieni
ze strany rodict. Star$i déti vyjadiily neviili k piehnanému opecovavani a nemoznosti
osamostatnéni se. Mnoho z nich preferovalo byt nezavisly i1 v ptipad¢ vyskytu fraktur.
Podle Dahan et al. (2015, s. 74) kvalita zivota déti s Ol v doméné fyzické dosahuje nizsich
hodnot v porovnani se zdravou populaci. AvSak v doméné mentalni a psychosocidlni
jejich kvalita pievysuje kvalitu zivota bézné populace.

Testovani kvality Zivota déti s Ol

Mezi doporucované testy k ohodnoceni kvality Zivota déti s OI jsou uvedeny
v Tabulce 1. Podle Marr et al. (2017, s. 148) je povazovany za spolehlivy a validni test
pro déti s OI Pediatric Specific Quality of Life Questionnaire (Ol Qol), jehoz Cesky
preklad dosud chybi. V Ceské republice se k testovani vyuZziva obecna hodnotici $kala
Pediatric Quality of Life Inventory — specifickd verze pro Ol nebyla zatim vytvofena

(Baloun et Veleminsky, 2018, s. 170).

Nazev testu Co testuje Vékové rozpéti

funkénost HKK, mobilita,
transfery, spokojenost,

neptitomnost bolesti, pocity 2—-18 let

Stésti a fyzické funkce
(Allen et al., 2008)

Pediatric Outcomes Data
Collection Instrument
(PODCI)

pocit bezpeci, omezeni
funkcnosti, bolest, strach,
nezavislost, pocit odliSnosti
(Hill, 2015)

OI Quality of Life

Questionnaire (OI Qol) 6—18 let

télesné zdravi, pocity,
emoce, vychazeni
s ostatnimi lidmi, fungovani 2-18 let
ve Skolnim zafizeni (Baloun
et Veleminsky, 2018)

Pediatric Quality of Life
Inventory (PedsQL)

Tabulka 1: Testy hodnotici kvalitu Zivota

Pediatric Outcomes Data Collection Instrument (PODCI) je urcen piedevSim
k zdokumentovani funk¢énich schopnosti pacienta pfed a po terapeutické intervenci
(nejcastéji ortopedické, piipadné neurologické) ve véku 2 az 18 let. Vyuziva se u déti

s muskuloskeletdlnimi poruchami, s omezenou mobilitou a motorickym znevyhodné-
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nim. Jednotlivé ¢asti se zamétuji na funkEnost a kvalitu Zivota déti. Dotaznik je rozdélen
do 7 subtestli: funkce HKK; pfesuny a mobilita; fyzické funkce a sport; komfort
(neptitomnost bolesti); Stésti; spokojenost; o¢ekavani. Polozky nemaji stejnou vahu pii
hodnoceni (3 az 6bodové polozky) (Allen et al., 2008, s. 2; Murali et al., 2020, s. 1, Tosi
et al., 2019, s. 3). Podle studie Murali et al. (2020) mtze byt PODCI spolehlivym
ukazatelem fyzickych schopnosti u déti s OI. Studie ukéazala stiedni az silnou korelaci
PODCI s vysledky testu BAMF v doméné fyzickych schopnosti. PODCI byl vyuzit
i ve studii, zabyvajici se mobilitou déti s OI typem I, kterd ukdzala malé rozdily
v zakladni mobilité v porovnani se zdravymi vrstevniky, avSak niz§i skore v doméné
sportu a fyzickych funkci (Kruger et al., 2019, s. 2312).

Osteogeneses Imperfecta Quality of Life Questionnaire (OI Qol) je specificky
test zkoumajici kvalitu Zivota déti s OI ve véku 6 az 18 let. Byl vytvofen ve spolupraci
pacientd s OI, jejich rodic¢t, osetfujicich 1ékaiti a odbornikd na OI. Obsahuje 33 otazek
rozdélenych do 5 dimenzi: pocit bezpeci; omezeni funkcnosti; bolest; strach; nezavislost;
pocit odli$nosti a izolace od ostatnich. OI Qol byl soucésti 6leté studie v Sheffieldské
nemocnici, jejiz cilem bylo vytvofit specificky pediatricky néstroj k zhodnoceni kvality
zivota déti s OL. Dosud chybi jeho pieklad do dalsich jazykt, véetné ¢estiny (Hill, 2015,
s. 257; Pacey et Montpetit, 2020, s. 64).

Pediatric Quality of Life Inventory (PedsQL) je dotaznik zkoumajici uroven
kvality zivota détskych pacienttli. Pfestoze existuje specificky test kvality Zivota déti s OI
Pediatric Specific Quality of Life Questionnaire OI QoL, nemohli jsme jej v praci vyuzit,
jelikoz dosud chybi jeho Cesky pieklad. Proto jsme v praktické ¢asti prace vyhodnotili
jako nejvhodnégjsi test kvality Zivota verzi PedsQL 4.0 Generic Core Scale — dotaznik
obecné Skaly kvality zivota, ktery je univerzalni pro hodnoceni kvality Zivota déti
a dospivajicich, a navic byl pouzit v nékolika studiich zabyvajicich se OI (Dahan-Oleil et
al., 2015, s. 66; Baloun et Veleminsky, 2018, s. 170).

PedsQL se vyuziva ploSné¢ k méfeni kvality Zivota zdravych déti i akutné
a chronicky nemocnych. Jeho verze je dostupna v mnoha svétovych jazycich a vyuziva
se ve vékovych kategoriich: 2—4 let pro batolata; 5-7 let pro piedSkolni déti; 8—12let
mladsi Skolni vek, 13—18 let starsi Skolni vék; a 19-25 let pro mladé dospé€lé. Obsahuje
verzi sebehodnotici (pro pacienty starsi 5 let) a verzi pro rodice, ktefi hodnoti kvalitu

zivota ditéte z vlastniho pohledu (Baloun et Veleminsky, 2018, s. 170). Podle Balouna
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a Veleminského (2018) je PedsQL ,,jediné empiricky validni méritko, které je dostupné

ve verzi pro dité i pro rodice a také v nékolika svétovych jazycich, véetné jazyka ceského *.
1.3 Fyzioterapie u détskych pacientii s Ol

Péce o déti s OI se opira o multidisciplindrni spolupraci, v jejimz cele by mél byt
specialista na kostni onemocnéni (Pleskova et al., 2019, s. 55). Na managementu péce se
podili prakticky Iékat pro déti a dorost, ortoped, rehabilitacni 1ékar, rentgenolog, genetik,
fyzioterapeut, ergoterapeut, nutri¢ni terapeut, klinicky logoped, psycholog a socidlni
pracovnik (Ralston et Gaston, 2020, s. 1). Fyzioterapie ma nezastupitelnou funkci pfi
rekonvalescenci po sejmuti sadrové fixace, znovuziskdvani koordinacnich a balan¢nich
schopnosti po Urazu a operacich. UmoZiiuje nabyti novych pohybovych dovednosti
anastaveni optimalniho rezimu kazdodennich pohybovych aktivit v rdmci prevence
dalsich zranéni a inaktivity.

Casna motivace ditéte k aktivnim pohybtim v bezpeéném prostiedi zamezuje
rozvoji kloubnich kontraktur a podporuje svalovy tonus. Fyzioterapeuticka péce facilituje
integraci vnimani télesného schématu na zakladé pohybovych zkusenosti prostfednictvim
informaci z kinestetickych (proprioreceptorit), taktilnich a vestibuldrnich receptort.
Spravné vnimani télesného schématu zlepSuje posturalni reaktivitu, snizuje strach ze
zlomenin a riziko padu. Dilezitou soucasti rehabilitace je také rozhovor s rodici a jejich
zapojeni do péce, coZ podporuje rozvoj potencialll, schopnosti a kompetenci ditéte. Cilem
terapie je také zamezeni vzniku nebo naruseni bludného kruhu (viz Obréazek €. 2, kapitola

Kvalita zivota déti s OI).

1.3.1 Testy pro hodnoceni motoriky

Pro vySetfeni a hodnoceni motoriky je zasadni podrobny kineziologicky rozbor.
Klasické vysSetfeni t€lesného stavu a funkci zahrnuje méteni vysky, vahy, svalové sily,
rozsahu pohybu v kloubech, hodnoceni postury, pohybovych stereotypu, bolesti, unavy
a kapacity kardiovaskularniho systému. U déti s Ol se posuzuje také hypermobilita, a to
podle Bulbenovy skaly nebo skaly podle Beightonové. Kardiorespiracni a kardiovasku-
larni funkce se hodnoti zatézovym vysetfenim. Unava byla ve studii podle Brussela
méiena pomoci Checklist Individual Strength — 20 (CIS-20) (Shapiro et al., 2014, s. 479;
Mueller et al., 2018, s. 5).
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OI patii mezi onemocnéni s velmi variabilnim klinickym obrazem, proto pro

testovani pacientli s OI nejsou vhodné vSechny motorické testy. Po provedeni reSerSe

testlh motorickych schopnosti 1ze konstatovat, ze dosud neni dostupny zadny specificky

test pro hodnoceni motoriky u déti s OI. Nejvice vyuzivané testy, které byly doporuceny

v ramci konsensu pro déti s OI (Mueller et al., 2018), shrnuje Tabulka 2.

Zaméreni testu

Nazev testu

Co testuje

Vékové rozpéti

Jemna motorika

Detailed Assessment of
Speed of Handwritting
(DASH)

rychlost psani a ¢itelnost
napsané¢ho textu,
komplexnost vyuZziti
jemné motoriky
(otforkids.co.uk)

Hruba motorika

Brief Assessment of
Motor Function (BAMF)

zhodnoceni hrubé,
jemné a oralni motoriky

od
novorozeneckého
véku, neni
limitovan vékem

Gross Motor Function
Measure (GMFM 88)

lezeni a otaceni,
posazovani se, lezeni po
4, stoj, chlize a beh

5 mésicu—16 let

Time “Up and Go* (TUG)

vztyk ze zidle, chizi,

od 5 let (nutna
schopnost

jemné motoriky
(Holicky, Musalek,
2013, s. 105)

Chiize otoCeni, posazeni se na | samostatné chiize
zidli a porozumeéni
pokynu)
10 m Shuttle Ride Test zdatnost
(SRiT) kardiorespira¢niho
systému
testovani presnosti,
Bruininks-Oseretsky Test ko}(;ril? ace a pF(E)OJbe o
Multidoménové of Profiency (BOT) pOybU v ramet atube 1 4-21 let

The Pediatric Evaluation
of Disability Inventory
(PEDI)

ADL, chovani, kognice,
komunikace, funkéni
mobilita, participace,

fec, socialni
komunikace (Haley et
al., 2010)

6 mésicu—7,5
roku

The Baylay Scale of
Infant and Toddler
Development 111

kognitivni, motoricky a
socialné-emocionalni
vyvoj, rozvoj feci a
schopnost adaptace
(Armstrong, Agazzi,
2010, s. 29)

1-42 mésicu

Tabulka 2: Testy pro hodnoceni motoriky déti s OI (Mueller et al., 2018, s. 5; Sa-Caputo,
2017, s. 205; Shapiro et al., 2014, s. 479; Marr et al, 2017, s. 148, 149; Donohoe, 2020,

5. 24-28)
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Brief Assessment of Motor Function (BAMF) slouzi k pomérné¢ rychlému
zhodnoceni urovné motorickych schopnosti déti jiz od narozeni, neni limitovan horni
vékovou hranici. Je rozdélen do 4 dimenzi — hruba motorika hornich koncetin; hruba
motorika dolnich koncetin; motorika orofacialni oblasti; a polykéni. Kazdd dimenze
zahrnuje 10 polozek. Test je uréen pfedevsim k zhodnoceni schopnosti provedeni tikold,
nezameéfuje se na popis ¢i diagnostiku poruchy vyvoje. Vyuziva se u riiznych diagnéz —
muskuloskeletalnich (napt. achondroplazie, osteogenesis imperfecta), neurologickych ¢i
jinych (Cintas et al., 2011, s. 1,2). Marr et al. (2017, s. 147) povazuje tento test za validni
a spolehlivy pro déti s OL. V nékolika studiich byl vyuzit jako néstroj pro zjiSténi mobility
u déti s OI (Semler et al., 2007; Murali et al., 2020; Léotard et al., 2018).

The Gross Motor Function Measure 88 (GMFM-88) se vyuziva k testovani
hrubych motorickych dovednosti, k zhodnoceni vyvoje téchto dovednosti v ¢ase nebo
k ovéteni tcinnosti terapeutickych intervenci. Je vhodny pro déti od 5 mésict do 16 let.
Obsahuje 88 polozek, rozdélenych do 5 dimenzi: leh a ptfetaceni (GMFM-A); sed
(GMFM-B); lezeni a klek (GMFM-C); stoj (GMFM-E); chiize, poskoky a béh (GMFM-
F). Kratsi verze testu se nazyva GMFM-66 a obsahuje 66 polozek. Test hodnoti pocet
provedenych polozek. Zamétuje se tedy vice na kvantitu provedeni, nikoliv na pfesnost
a kvalitu provedeni tikolu. Kazdé poloZka je hodnocena 0-3 body (0 — nezacne tkol, 1 —
ukol zapocne, 2 — ¢aste¢né ukon¢i tkol, 3 — ukonéi ukol). Hojné se vyuziva k testovani
motorického vyvoje u déti s DMO. Celkové score je vypocitavano specialnim softwarem.
Reliabilita GMFM-88 ma koeficient 0,95—1,0 (Salavati et al., 2015, s. 33, 34; Klobucka
etal., 2015, s. 436). Podle studie Ruck-Gibis et al. (2002), zkoumajici reliabilitu GMFM
pro testovani déti s Ol, je koeficient korelace uvniti tfidy (interclass correlation
coeficient) v dimenzi leh a pfetaCeni 0.98; v ostatnich dimenzich a celkovém skore
GMFM 0.99.

Bruininks-Oseretsky Test of Profiency — Second Edition (BOT-2) byva
vyuzivan zejména fyzioterapeuty a pediatry k zhodnoceni psychomotorického vyvoje déti
a dospivajicich ve v€kovém rozpéti 4 az 21 let. Dle vékového rozpéti je rozdelen do tii
kategorii: 47 let; 8—11 let a 12-21 let. Z kazdé kategorie jsou vypocitany percentily
a porovnavany deti dle konkrétniho véku v rozmezi 3 (v kategorii 4-7 let); 5 (v kategorii
8—11 let) a 12 (v kategorii 12-21 let) mé&sich. Existuje plna a zkracena verze tohoto testu.
BOT-2 hodnoti jemnou i hrubou motoriku. Sklad4 se z 52 polozek, rozdélenych do 4
subtestll zaméfenych na kontrolu jemné motoriky, manudlni koordinaci rukou a pazi,
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koordinacni schopnosti, a silu a zdatnost (Holicky a Musélek, 2013, s. 103, 105; Jirovec
etal., 2019, s. 2; Kalfiit, 2019, s. 55). Jeho vyhodou je vysoka reliabilita v rozmezi hodnot
0,9 a 0,97 a vysoka korelace mezi plnou a zkracenou verzi testu — v rozmezi hodnot 0,80
a 0,87. Nevyhodou se zd4 byt nizkéd specificita zkracené verze a nemoznost odhaleni
nadprimérnych motorickych schopnosti (Wuang et al. 2009; Cools et al. 2008; (Holicky
a Musalek, 2013, s. 103, 105). Test jsme vybrali do vyzkumné ¢asti diplomové prace
kvali jeho komplexnosti, dostupnosti a piistupnosti referencnich hodnot. Podrobnéji je
rozebran v metodice diplomové prace.

The Pediatric Evaluation of Disability Inventory (PEDI) hodnoti funk¢ni
schopnosti a dovednosti déti ve v€ku 6 mésici az 7,5 let. Nejcastéji se vyuziva
ke zhodnoceni stupné motorického vyvoje (a jeho ptipadného opozdéni) a k monitoraci
zmén funkénich schopnosti ditéte v prabéhu terapie. Ukoly jsou roziazeny do
jednotlivych domén — sebeobsluha, mobilita, socialni fungovani. Test obsahuje Cast
zamétfenou na funkéni schopnosti (Functional Skills) a ¢ast hodnotici sobéstacnost
(Caregiver Assistance Scales). Pfi testovani se postupuje od nejsnazsSich tloh po
imperfecta (studie dle Sousa et al., 2014), ziskanych poranéni mozku, Downovym
syndromem a jinych muskuloskeletalnich poruch (Haley et al., 2010, s. 3, 4).

The Baylay Scale of Infant and Toddler Development, 3th edition (BSID-III)
slouzi zejména k méteni vyvoje funkénich schopnosti; odhaleni ptipadného opozdéni
motorického vyvoje; urceni nejslabSich a nejsilngjSich oblasti motoriky; a sledovani
progrese motorického vyvoje déti od 1 do 42 mésict veéku. Sklada se z péti testovacich
sad hodnoticich: rozvoj mentalnich schopnosti (pamét, senzorické vnimani, feSeni
problémi, koordinaci ruka-oko, napodobovani a verbalni projev); psychomotoricky
vyvoj (jemna a hruba motorika, motorické planovani, integrace pohybi, rychlost); rozvoj
psychology, dnes jej vyuzivaji také pediatfi, ergoterapeuti, fyzioterapeuti a logopedi. Své
vyuziti naSel naptiklad ve studii déti s velmi nizkou porodni hmotnosti; studiich
hodnoticich vliv podavani vitaminu B12 na rtist a psychomotoricky vyvoj ditéte; u déti
s Downovym syndromem; epilepsii €i fetalnim alkoholovym syndromem (Kinsella-Ritter
et al., 2009, s. 155; Ranjitkar et al., 2018; Luttikhuizen dos Santos et al., 2013). Dosazeni
vysSiho skore odpovida vysSimu motorickému stupni (Luttikhuizen dos Santos et al.,
2013, s. 488; Albers et al., 2016, s. 180). Podle Marr et al. (2017, s. 148) byva BSID III
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pouzivan k hodnoceni vyvoje a planovani terapie u déti s OI, piesto se podle n¢j nejedna
o validni a spolehlivy test pro populaci téchto pacientt.

Time Up and Go (TUG) je Siroce vyuzivan k rychlému ohodnoceni schopnosti
chtize a urceni rizika padu zejména u starSich pacientl — napf. s roztrousSenou sklerézou,
po kraniotraumatech, cévnich mozkovych ptihodach a dalSich pacientli s poruchou
stability. Mé&fi Cas nutny pro pfesun ze sedu do stoje; chlizi na vzdalenost 3 metru;
anasledny sed zpét na zidli. V ramci pfesunli zaroven testuje schopnost dynamické
a statické rovnovahy. Pouziti TUG nebylo zatim validovéano pro déti s OI (Physiopedia

contibutors, 2017; Donohoe, 2020, s. 28).

1.3.2 Fyzioterapie u novorozencii, kojencii a batolat

Péce o déti s Ol, zejména téch s téz§imi formami, ma sva specifika jiz od
novorozeneckého veku. Rehabilitaéni péce cili na edukaci rodicd, aby v rdmci
rezimovych opatfeni predesli vzniku zlomenin, progresi koncetinovych a patetnich
deformit, rozvoji kontraktur, ale zaroven také senzorické deprivaci. K senzorické
deprivaci mize dochazet u déti, s nimiz se jejich rodice snazi manipulovat co nejSetrnéji
a nejméng. Pfehnanou opatrnosti dit€ ndsledné postrada aferentni informace z taktilnich
receptord a proprioreceptorti (taktilnich a kinestetickych receptort), které jsou nezbytné
pro spravny psychomotoricky vyvoj (Moreira et al., 2015, s. 310). Nicméné plactivost,
antalgické drZeni a omezenost spontdnni hybnosti ditéte bez jasné pfiiny by méla byt
vzdy zvazena, miize totiz poukazovat na novou frakturu (Bayer, 2017, s. 217; PleSkova
etal., 2019, s. 58).

Pti manipulaci s novorozencem by se rodina méla vyvarovat nechténym torznim
pohybiim, tahu koncetin a zvedani ditéte ichopem v podpazi nebo ptes hrudni kos (riziko
zlomenin Zeber). Manipulace s ditétem by méla byt vykonavana pomalymi jemnymi
pohyby. Nejvhodnéjsi se zda byt Siroky uchop jednou rukou pod hlavickou a trupem
a druhou pod zadeckem. (Bayer, 2009, s. 56; PleSkova et al., 2019, s. 57). Pfi chovani je
vhodné dité ptitisknout jemné hrudnikem k vlastnimu hrudniku opét Sirokym tichopem
(Mueller et al., 2018, s. 9).

Ke vzniku kontraktur mize dochazet pii ptili§ velké opatrnosti rodicti. Prehnané
opatrné a Casté pokladani ditéte v supinacni poloze pouze na mékké povrchy podnécuje
vznik flekénich kontraktur kycelnich kloubti. Poloha novorozence by méla byt béhem

bdéni v rdmci prevence vzniku kontraktur koncetin a deformit lebky, koncetin ¢i patete,
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¢asto ménéna. Zmena polohy pfispiva k zapojeni antigravitacni funkce svalt hlavy, krku
1 koncetin, eliminaci moznosti vzniku polohovych deformit lebky a k prozkoumani
okolniho prostiedi — zvySeni senzorickych vstupti (Mueller et al., 2018, s. 9).

Prona¢ni poloha novorozence pusobi protazeni flexorti kycelnich kloubt,
napiimeni kréni patete a umoziuje nacvik opérné funkce hornich koncetin (Burtsev et al.,
2019, s.98). Naopak supinacni poloha podle klinickych zkuSenosti snizuje riziko
zlomenin a deformit patefe (kyfézy a/nebo skolidzy) zejména u tézSich forem OI.
U nékterych novorozenct je tfeba zapolohovat dit€ pomoci polohovacich valct, vakt ¢i
polstarki k zajisténi optimalni pozice patefe a koncetin (Marr et al., 2017, s. 149; Mueller
etal., 2018, s.9).

Déti s tézkymi formami Ol mohou mit v novorozeneckém veéku problém pfi
kojeni, kvuli oslabenému sacimu reflexu, gastrickému refluxu ¢i respiraénim obtizim.
Matkdm téchto déti nutriéni terapeutky ¢i laktacni poradkyné doporucuji krmeni
v supinacni poloze a rlizné¢ formy vyvazené nutrién¢ bohaté stravy (piikrmil) (Bayer,
2009, s. 56; Marr et al., 2017, s. 152).

Podle Marr et al. (2017, s. 151) fadu déti béhem noci obtézuje ,,pfehati, proto se
jim doporucuje uzivani matraci a lizkovin z vhodnych materiald, které umozni
dostatecny odvod tepla. Pfi piepravé déti jsou doporucovany autosedacky, odpovidajici
télesnym proporcim ditéte s mékkou podlozkou, podpérkou hlavy a polstrovanymi
popruhy a pasy na pfipoutani (Bayer, 2009, s. 56). Nékteti autoti doporucuji autosedacky

v maximalni reklina¢ni poloze — ,,lay flat* (Marr et al., 2017, s. 150).
1.3.3 Fyzioterapie u déti v predSkolnim, Skolnim véku a dospivani

Obdobi od 4. do 11. roku zaujima dileZitou ¢ast lidského Zivota, ve které dochézi
k mohutnému rozvoji hrubé motoriky, ale i socidlni integrace. Silnd motivace k pohybu
zvySuje riziko vzniku zlomenin. Postupné dochazi ke vzniku koncetinovych deformit,
které¢ mohou dit¢ limitovat v mnoha ¢innostech. Proto déti v tomto obdobi podstupuji
nejcastéji korek¢ni operace deformit. V ramci kinezioterapie je tfeba minimalizovat ¢as
imobilizace, umoznit co nejcasnéjs$i vertikalizaci a tim podpofit maximalni funkcni
kapacitu ditéte pro jeho participaci (Burtsev et al., 2019, s. 98). V obdobi starSiho
Skolniho v€ku dochazi k hormondlnim zménam a urcité progresi rastu. S tim souvisi
1 vy$si riziko progrese deformit. Velkou roli zde hraje casné podchyceni rozvoje skolidézy

a jinych deformit. V tomto obdobi je vhodné zafazeni proprioceptivniho tréninku (labilni
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plochy, gymbally) a stabilizac¢nich cvieni na ovlivnéni generalizované hypermobility
kloubti. Urcité formy stabilizacnich cviceni s vys$s$im podilem silové slozky (izometricka
cviceni, pfenaseni vahy téla v urcitych pozicich) jsou vhodné k udrzeni svalové hmoty
a sily, a tim nasledné k udrzeni spravné pozice jednotlivych kloubti (Mueller et al., 2018,
s. 6; Kaux et al., 2010, s. 8).

Podle Takken et al. (2004) maji déti s Ol typem I snizenou svalovou silu
a toleranci zatéze v porovnani se zdravymi vrstevniky, coz mize zvySovat jejich unavu
pfi vykondvani béznych dennich ¢innosti. Donohoe (2020, s. 29) v knize Osteogenesis
Imperfecta poukazuje na doporuceni The American Academy of Pediatrics, aby déti s OI
travily 60 minut denn¢ jakoukoliv pro né vhodnou a bezpe¢nou pohybovou aktivitou, jez
jim pomaha v ziskani vyssi svalové sily, fyzické kondice a k prevenci vzniku obezity.

Podle studie Van Brussel (2009, s. 112, 115) testujici vysledek 12tydenniho
individuélniho tréninkového programu (2x tydn€ 45 minut — rozcviceni, aerobni trénink,
volna hra a posilovaci ¢ast, aerobni Cast a zdvérené protazeni) u déti s OI typem [ a [V
bylo shledéno signifikantni zlepSeni aerobni kapacity (o 18 %), svalové sily (o 12 %)
a stupné Unavy. Avsak efekt zlepSeni téchto parametri po nékolika tydnech netrénovani
postupné¢ klesl zpét na ptivodni hodnoty.

V ramci rezimovych opatieni by rodice mé&li dbat na spravnou Zivotospravu ditéte.
Neni tfeba ditéti s piehnanou opatrnosti zakazovat veSkeré fyzické aktivity. Naopak dité
by mélo byt podporovano v provozovani piimétenych pohybovych aktivit, které mu
umozni zvySeni obratnosti, koordinacnich schopnosti a v neposledni fad¢ socialni kontakt
s vrstevniky. Proto déti s leh¢imi formami OI po dohodé¢ s oSetfujicim 1ékafem neni tfeba
pln€ osvobozovat z té€lesné vychovy. Pfi pfiméfené opatrnosti se mohou zapojovat do
télesné vychovy, s vyjimkou ucasti na kontaktnich hrach, cviceni na naradich a skocich
z vysky (Bayer, 2009, s. 56; Bayer, 2017, s. 217). Ze sporti nejsou pacientim s OI
doporucovany napiiklad skoky na trampolinich a jizda na koni kvlli zvySeni sil
pusobicich na patet (Marr et al., 2017, s. 151).

Diilezitou roli u pacientli na voziku zastava protahovani flexort kycelniho kloubu,
jez maji tendenci ke vzniku kontraktur pfi prolongovaném sezeni. Voziky jsou pro déti
nezbytné k ziskani samostatnosti, zlepSeni funk¢énosti a participace v socidlnich
aktivitaich (Mueller et al., 2017, s. 11). Mnoho déti s leh¢i formou OI vyuziva vozik
z divodu participace ve Skolnim zafizeni. Pti chizi s berlemi se citi vice unaveny
a limitovany ve funk¢nosti (Hill, 2015, s. 76). Pokud je vSak u déti zachovana schopnost
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chiize, méla by byt podporovana v ramci ADL a pohyb na voziku by nem¢l nahrazovat
aktivity ve stoji (Pleskova et al., 2019, s. 59).

Déti s OI nedosahuji velkého vzristu a pokud maji navic nedostatek pohybu,
mohou mit sklon k obezité (Bayer, 2009, s. 56). Marr et al. (2017, s. 152) doporucuji
spolupréci s nutriénimi terapeuty, kteti sestavi ditéti stravovaci plan s dietou vyvazenou
na jednotlivé nutrienty, vitaminy a mineraly. Vhodn€ zvolena pestra a vyvazena strava
muze podpofit optimalni vyvoj kostni hustoty, udrzeni svalové hmoty a zabranit rozvoji
obezity. Velké mnozstvi pacientl s OI trpi zadcpami. Strava bohatd na vladkninu spolu
s dodrzovanim dostate¢ného pitného rezimu a fyzické aktivity pfispiva k feSeni daného
problému. Rodice déti by méli byt edukovani nutricnimi terapeuty o dulezitosti stravy
bohaté na jednotlivé nutrienty, snizkym obsahem nasycenych mastnych kyselin
a dodrzovani ptimétenych porci. Nutri¢ni terapeuti se ve spolupraci s multidisciplinarnim
tymem (I1ékait, ergoterapeuttl, fyzioterapeuti a psychologl) snazi o kalibraci dietniho
planu s ohledem na vék, télesné proporce a urovei fyzické aktivity.

Postoperacni rehabilitace

Proces postoperacni rehabilitace smétuje k obnoveni kloubniho rozsahu, posileni
svall, obnoveni propriocepce, koordina¢nich schopnosti a v neposledni tadé
k minimalizaci negativnich dusledkli imobilizace (Mueller et al., 2018, s. 11, 12).
Nedilnou soucasti terapie je také péce o jizvu, jelikoz jedinci s OI maji vyssi tendenci
k hypertrofizaci a fibrotizaci jizev. OSetfujeme je technikami terapie mekkych tkani, ¢imz
obnovujeme jejich protazitelnost a posunlivost mezi jednotlivymi vrstvami. V prvnich
dnech se déti u¢i nahradni strategie pro provedeni pohybu s vyuZitim kompenzacnich
pomtucek (podpaznich berli, choditek, mechanickych voziki), aby doséhly sobéstacnosti
v ADL. K obnové ROM, znovuziskani svalové sily a flexibility lze zezacatku vyuzit
analytické cviky s dopomoci, izometrické cviky, cvieni s odlehenim imobilizované
koncetiny (napt. v Red Cord systému) nebo cviceni ve vod¢ (Pleskova et al., 2019, s. 62;
Bhave et al., 2019, s. 182). Hydrokinezioterapie mize byt metodou volby u déti s té¢zkou
formou OI. Voda témto détem umoziuje provedeni pohybtli, které nejsou schopny
vykonat v béznych podminkach, at’ uz z divodu svalové slabosti, deformity koncetin,
nezhojenych zlomenin ¢i strachu z padu. Hydrokinezioterapie je moznou metodou volby
pro ziskani télesné zdatnosti a sily pro vykondvani béznych ¢innosti (Hupin 2019, s. 48).

V dalSich fazich se rehabilitace zamétuje na prenaseni vahy a postupné axialni
zatizeni operované koncetiny dle doporuceni operatéra. K tomu vyuziva nejprve cviceni
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v uzavienych kinematickych fetézcich, které zajisti stabilizaci operovaného segmentu.
Pro zvyseni naro¢nosti u motoricky zdatnych pacientli Ize vyuzit i nestabilni plochy,
u nichz je tfeba zvazit piipadné riziko padu. Jako vhodné se jevi kombinace manualnich
mobilizaci pro ziskani fyziologického rozsahu pohybu v operovaném segmentu
v kombinaci se stabiliza¢nimi cviky (Bhave et al., 2019, s. 182, 183).

Respiracéni fyzioterapie

Nekteré déti s deformitami hrudniku a snizenou mobilitou mivaji dechové obtize,
které lze ovlivnit technikami respiracni fyzioterapie a mobiliza¢nimi cvi¢enimi. Podle
Sanchis-Dimeno (2020, s. 170) zlepSeni dynamiky hrudniho koSe ptedstavuje vhodny
nastroj na zlepSeni dynamickych plicnich objemd, jez jsou u déti s OI sniZeny. Dynamiku
hrudniho kose mohou zlepsit Setrné mobilizace hrudniku, protazeni fascii a ostatnich
mekkych tkani v oblasti trupu, modifikovand autogenni drendz, neurofyziologicka
facilitace dychani nebo dechové trenazéry. Dechové trenazéry mohou slouzit zejména
k usnadnéni evakuace sputa, v piipad¢ respira¢niho infektu. Ta byva casto omezena kvili
snizené mobilit¢ hrudniku a snizené svalové sile. Vhodnym ndstrojem pro zlepSeni
dechového stereotypu, mobility hrudniho kose a napfimeni osového organu mize byt
Vojtova reflexni lokomoce. K terapii poruch dychani ve spanku (SBD) se zd4 byt tispésna
podpora CPAP ¢i BiPAP. Tyto techniky neinvazivni ventilace umozni détem lepsi
saturaci krve kyslikem, sniZi dechovou praci a déti je velmi dobfte toleruji (Léotard et al.,

2018, s. 138).

1.3.4 Vibra¢ni terapie

Zaklad terapeutického principu vibracni terapie (WBV — Whole Body Vibration)
tvoii aktivace spinalnich proprioceptivnich reflexnich oblouki, jeZ jsou indukovany pfi
stani na vibracni ploSin¢ (Obrazek 5). Reflexni oblouky jsou napojeny na proprio-
receptory svall a Slach v ¢asoveé odlisnych aktivacich. Svalova odpovéd’ zavisi na silach
pfenesenych na svalovy systém vibracemi. O aktivaci spinalnich reflexnich odpovédi
rozhoduje frekvence vibraci. Niz8i frekvence sniZzuji svalovy tonus, naopak vyssi
frekvence (kolem 25 Hz) svalovy tonus zvysuji. Hlavnim pfinosem vibrac¢ni terapie pro
pacienty s OI je zvySeni kostni formace a rychlosti metabolismu v pfi¢né¢ pruhovanych
svalech a ktizi. Aplikace vysokofrekvencnich vibraci (20-25 Hz) s nizkou amplitudou (1—
2 mm) drazdi proprioceptory. Rychlou zménou jejich délky dochazi k stretch reflexu

anasledné k indukci kontrakce agonistii a antagonistii v neuromuskuldrnim systému,
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¢imz zlepSuje intermuskularni a intramuskularni koordinaci (Semler et al., 2006, s. 77;
Semler et al., 2008, s. 388; Sa-Caputo et al., 2017, s. 200; Galileo-training.com, 2020).
Hogler et al. (2017, s. 2735) popisuji tento efekt mechano-statickou teorii, kdy kost

adaptuje svoji silu k vné&jsim mechanickym silam produkovanym zejména svaly.

Figure 1. Schematic illustration of the reflex-circuit activated by
WRBYV in a standing position.

Obrazek 5: Ilustrace aktivace reflexniho oblouku pomoci WBV (Samler et al. 2006)

Mnoho studii popisuje znacny efekt WBV na zlepsSeni rychlosti chiize, svalové
sily, spasticity a rovnovahy u pacientli s DMO ¢i jinymi motorickymi disabilitami (Sa-
Caputo et al., 2017, s. 199). Podle Sa-Caputo et al. (2017, s. 199) ma vibracni terapie
pozitivni vliv na chtzi, rovnovahu, posturu a mineralni kostni denzitu u mnoha
osteopenickych pacientl, i u téch s osteogenesis imperfecta. Nejcastéji se vyuziva pro
déti s OI pristroj Cologne Standing and Walking Trainer System Galileo (Semler et al.,
2008, s. 392).

Table 2 Exercise programme for whole body vibration in patients affected with osteogenesis imperfecta and configuration
at start of training period

Tilling-anyle {deyrees) 10 10 10
Frequency (Hz) 15-20 20-25 20-25
Time period of applied WBV 3 minutes 3 minutes break 3 minutes 3 minutes break 3 minutes
Amplitude of vibration 1 (1-2mm) 1 (1-2 mm) 1 (1-2mm)

WBVY, whole body vibration.

Obrazek 6: Ukazka tréninkového programu na vibracni plosiné pro pacienty s Ol (O.
Semler et al., 2008)

Hogler et al. (2017, s. 2739) ve své kontrolni studii, zabyvajici se efektem
pétimesicni aplikace WBV u 24 déti s O, neshledal signifikantni rozdily v rastu, kostni

hustoté nebo geometrii kosti v porovnani s kontrolni skupinou. Ackoliv byly naméteny
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lehce vyssi hodnoty celkové beztukové hmoty (total lean mass), beztukové hmoty nohou
(leg lean mass) a prifezové plochy svali (cross-sectional muscle area) u déti
podstupujicich WBYV, studie neprokdzala pozitivni korelaci s navySenim dynamickych
svalovych schopnosti, vzdalenosti pfi 6 MWT, mobility ¢i rovnovahy. Proto Hogler et al.
(2017, s. 2740, 2741) nepovazuji WBV za efektivni terapeuticky nastroj pro navyseni
kostni formace a sily u déti s Ol. Zdivodnénim mize byt deficit kolagenu typu I
obsazen¢ho v kostech, ale 1 ve svalech, jenz snizuje biomechanickou odpovéd’ svalti na
WBYV. Deficit kolagenu vede také ke zméné biomechanickych vlastnosti Slach.
Pozménuje dynamickou funk¢nost a transmisi sil mezi svalem a $lachou.

Naopak Sa-Caputo et al. (2017, s. 205, 206) po provedeni reSerSe n¢kolika studii
uvadi moznost zlepSeni mobility a funkénich parametri po WBV s frekvencemi mezi 15—
25 Hz u pacientt s OI, které byly hodnoceny pomoci testi BAMF, GMFM-66 a 6 MWT.
U terapie WBV nebyly popsany zadné vedlejsi nezadouci ucinky, proto se diky
pozitivhimu vlivu na funk¢éni parametry a mobilitu povazuje za vhodny dopliitkovy

terapeuticky nastroj zejména u imobilnich pacientli s OI.

1.3.5 Protetika

Protetickd péce hraje u pacientii s OI zasadni roli v ziskani maximalni mobility,
optimalizaci funkce svalii — dosazeni neutralniho postaveni kloubu a prevence kontraktur,
minimalizaci ostatnich symptomd, bolesti a v neposledni fad¢ v ziskani sobéstacnosti
a participace (Burtsev et al., 2019, s. 98; Mueller et al., 2017, s. 11).

Individualni ortézy stabilizuji koncetiny s oslabenymi svaly a hypermobilnimi
klouby, proto se vyuZzivaji po korekcnich operacich. Détem, které pfed operaci nikdy
nechodily, se ptedepisuji ortézy od kolene po kotnik (tzv. KAFO — knee-ankle-foot
ortheses). Poté, co déti posili stehenni svaly (zejména m. quadriceps femoris), zacinaji
nosit kotnikové ortézy (AFO — ankle-foot ortheses). Tento druh ortéz podporuje stabilitu
1 u mobilnich déti s hypermobilnimi a bolestivé deformovanymi chodidly. Déti se stiedné
tézkou formou OI jsou vétSinou schopny samostatné chilize na stiedni vzdalenost. AvSak
déti s vétSimi deformitami dolnich koncetin, diskrepanci v délce koncetin a vyrazngjsi
hypermobilitou, potfebuji podporu v podobé protetickych pomicek — ortopedické obuvi,
podpatének a kotnikovych ortéz (Burtsev et al., 2019, s. 99; Mueller et al., 2017 s. 10;
Mueller et al., 2019, s. 10). Podle Moreira et al. (2015, s. 309) n€které studie doporucuji
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¢asnou mobilizaci béhem motorického vyvoje s podporou ortéz ¢i jiného pomocného
aparatu jako prevenci zhorseni kostni fragility a svalové slabosti.

U déti s OI se vyskytuji deformity hrudniho koSe a nékteré z nich Ize ovlivnit
protetickymi pomickami. Orrick et al. (2019, s. 117, s. 119) ve své studii vyuzil
dynamicky kompresni pas (Obrazek 7) v kombinaci s BP u 14letého pacienta s OI typem
I. Pacient nosil pas nejprve 4 hodiny denn¢ a postupné navysil interval na 12 hodin denn¢.
Po ro¢nim noSeni ztstal pacient asymptomaticky, nevyskytla se u né¢j Zadna fraktura ani
nepocitil bolesti hrudniku, ptfesto se vzhled jeho hrudniku vyrazné zlepsil. Studie tedy
poukazuje na moznost konzervativni 1€cby pectus carinatum pomoci dynamického
kompresniho pasu (v kratSich dennich intervalech) v kombinaci s aplikaci bisfosfonatu

a popird jeho absolutni kontraindikaci u pacientt s OL

Obrazek 7: Dynamicky kompresni pds (Orrick et al. 2019)

Korzetovani, jako zplsob konzervativni 1é¢by skoliéz u déti s OI, se nepovazuje
za efektivni. Nepusobi na progresi kiivky, a navic miize zpusobit deformity nebo
zlomeniny Zeber, které zhorSuji plicni funkce (Anissipour et al, 2014, s. 242; O'Donnel
et al., 2017, s. 3). Nicmén¢ podle Mueller et al. (2018, s. 3) n¢které déti s OI pti noSeni
korzetu pocit'uji vyssi pocit bezpeci a jistoty.

Malym détem s Ol usnadiiuji mobilitu malé manualni voziky (mini-floor
wheelchairs) nebo tiikolky. Pouzivani bézné dostupnych détskych choditek, houpatek ¢i
skakadel neni u déti s OI vhodné (Pleskova et al., 2019, s. 59). U kojenci miize byt
pfinosné posazovani s podporou pro vzpiimené drZeni hlavy a trupu, které zvySuje
vizualni percepci ditéte zjeho okoli. Vhodnost tohoto pasivniho posazovani je

individualni a zavisi na aktualnim stavu ditéte. Proto je nezbytné se o ném poradit
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s rehabilitacnim 1ékatem nebo fyzioterapeutem (Smith et al., 2015, s. 519). Starsi déti
schopné chiize mohou vyuZzivat opory o podpazni berle nebo koleCkova choditka
(Mueller et al., 2017, s. 11). Pacienti s t€z$imi formami OI vyuZzivaji k mobilité manualni
nebo elektrické voziky (a to jiz od 18. mésice veéku). K vybéru voziku by méli mit rodice
déti doporuceni od odbornika — 1ékaie nebo ergoterapeuta. Moreira et al. (2015, s. 314)
poukazuje na problém pfili§ ranného pouziti voziku, které u déti ¢asto vede k horSimu
posturalnimu zajisténi v sedu na voziku, pii transferech na vozik i pii plazeni na zemi.
V nékterych ptipadech hraje také ranné vyuziti voziku zasadni roli v progresi skoliozy
a respira¢nich komplikaci. Podle Pleskové et al. (2019, s. 59) u n¢kterych déti s velmi
tézkymi formami OI se doporucuji vertikalizacni stojany, které umozni v§echny benefity

vertikalizace na cely organismus.
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2 CiLE A HYPOTEZY

2.1 Cile prace

Cilem diplomové prace je shrnuti soucasnych poznatkii o moznostech rehabilitace
déti s osteogenesis imperfecta, provést resersi standardizovanych testl k vySetfeni jejich
motorickych dovednosti a zvoleny test aplikovat v praktické Casti. V teoretické ¢asti
shrnuti soucasnych poznatkli cili zejména na popis kineziologickych odlisnosti
pohybového aparatu, motorického vyvoje achiize. Dale na moznosti vySetfeni
motorickych dovednosti, zejména vyuziti standardizovanych testii, a na terapeutickou
intervenci, s cilem popsat komplexni terapeutické moznosti k zajisténi co nejoptimal-
néjsiho psychomotorického vyvoje déti s OL

Praktickd ¢ast je zaméfena na zjisténi aplikovatelnosti standardizovaného testu
motoriky BOT-2 u déti s OI v Ceské republice pro zhodnoceni komplexnich pohybovych
schopnosti (jemnéa motorika, hrubd motorika, koordinace pohybti a svalova sila). Jedna
se o pilotni data, pomoci kterych chceme ovéfit vhodnost pouziti testu pro jednotlivé
veékove kategorie. Zaroven je cilem prace zhodnotit motorické dovednosti testovanych
déti pomoci BOT-2 a porovnat jejich percentilové zatazené dle standardizovaného skore
(pro zdravou americkou populaci). Soucasné se prace zabyva hodnocenim kvality zivota
déti s Ol pomoci dotazniku PedsQL, jeho vhodnosti pro déti s O, a ur€enim zavislosti

mezi kvalitou Zivota a motorickymi dovednostmi.

2.2 Hypotézy

Hypotéza ¢. 1
Hi: Déti s Ol maji nizsi troven hrubych motorickych dovednosti v porovnani se
zdravymi vrstevniky.

Hypotéza ¢. 2
Hi: Déti s Ol maji horSi schopnosti jemné motoriky v porovnani se zdravymi
vrstevniky.

Hypotéza ¢. 3

H;: Uroveii motorickych schopnosti ma vliv na kvalitu Zivota déti s OL
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3 METODIKA

V praktické ¢asti prace jsme k dosazeni stanovenych cilti vychazeli ze systému
observacni prufezové studie (cross-sectional). Testovani mélo byt zapoc€ato na jate roku
2020. Kvuli epidemiologické situaci v CR a zikazu testovani pacienttl na diplomové
prace v ramci FN Motol (na kterou je prakticka ¢ast diplomové prace bezprostiedné
navazana) se zacatek testovani odlozil na Cerven roku 2020. Testovani probihalo do tnora
roku 2021 v samostatné mistnosti na Klinice rehabilitace a t€lovychovného Iékaistvi
2. LF UK a FN Motol za pfitomnosti rodicti testovanych déti, ktefi do testovani nijak
nezasahovali. Osloveni pacienti byli nejprve sezndmeni s prubéhem testovani a vyplnili
anamnesticky dotaznik, tykajici se rehabilitatni péce. Nasledné vyplnili zvIast' rodice
a zvlast’ pacienti Ceskou standardizovanou verzi dotazniku PEDSQL 4.0, zkoumajici
urovein kvality zivota déti. Poté pacienti ptistoupili k samotnému testovani motorickych

dovednosti pomoci BOT-2.

3.1 Probandi

Vyvzkumna skupina

Do vyzkumné skupiny jsme oslovili pacienty Kliniky rehabilitace a télovy-
chovného lékarstvi a Pediatrické kliniky 2.LF UK a FN Motol, které jsme nasledné
kontaktovali telefonicky nebo prostfednictvim e-mailll. Pacienti z FN Motol byli pro
testovani prioritou v ramci navazani bliz§i spoluprace mezi témito klinikami. Déle jsme
prostfednictvim oslovovaciho dopisu kontaktovali pacienty pies oSetfujici lékarte,
rehabilitaéni centra, lazeiska zafizeni, pacientské organizace a osteocentra z celé Ceské
republiky. Takto jsme ziskali seznam 32 déti. Kritériem pro zafazeni do praktické ¢asti
byla schopnost samostatného stoje a chiize (alesponi na kratkou vzdéalenost), minimalni
vek 4 roky a nepfitomnost aktudlné 1écené fraktury. S ohledem na Cetnost fraktur u déti
s Ol amoZnou prodlouzenou dobu hojeni byla tato kritéria vyznamnym limitem pro vybér
pacientll do vyzkumné skupiny. Z kontaktovanych pacientt potvrdilo zdjem o zapojeni
se do projektu 14 déti. Z nich 2 déti nemohly byt do vyzkumné skupiny zatazeny kviili
nedostate¢nému véku pro provedeni motorického testu BOT-2. U 3 déti méli rodice strach
z cestovani kvili souc¢asné epidemiologické situaci, ptipadné byli ptili§ Casoveé vytiZeni
pro cestovani do Prahy z jinych mést. 1 divka méla neplanovanou operaci béhem obdobi

testovani a nasledné nebyla schopna samostatného stoje, jenz je jednim z kritérii pro
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moznost absolvovani motorického testu BOT-2. Charakteristiku souboru vyzkumné
skupiny shrnuje Tabulka 1. Pied testovanim rodice vSech déti (19letd divka sama)

podepsali informovany souhlas s ti¢asti na vyzkumném projektu (viz Ptiloha ¢. 4).

Proband Pohlavi Vék Vyska (cm) | Vaha (kg)
1 M 4,1 104 18
2 M 4.4 95 11
3 7z 9,1 132 33
4 M 9,8 143 47
5 M 9,8 135 36
6 M 10,4 125 20
7 M 12,6 148 44
8 7z 19,8 165 70

Tabulka 1: SloZeni vyzkumné skupiny

Standardni populace

K porovnéni vyzkumné skupiny jsme vybrali déti z béZzné populace, které netrpi
zadnym onemocnénim, neprovozuji sportovni aktivity na zadvodni Grovni a jejich vek
odpovida veéku testovanych déti s OL. Bohuzel se ndm parova data podatilo ziskat pouze
u dvou pacientil. Pfesto jsme do kontrolni skupiny otestovali dalsi 4 déti, které nemaji
parového pacienta s Ol, ale jejich vék se blizi véku détem z vyzkumné skupiny. Pred
testovanim rodi¢e vSech déti podepsali informovany souhlas s t€asti na vyzkumném

projektu (viz Ptiloha €. 4). SlozZeni kontrolni skupiny zobrazuje Tabulka 2.

Proband Pohlavi Vék Vyska (ecm) | Vaha (kg)
1 7z 5,9 115 19
2 7z 8,5 136 31
3 Z 9,2 141 36
4 M 11,3 150 46
5 7z 11,3 150 36
6 M 12,1 156 45

Tabulka 2: SloZeni standardni populace
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3.2 Metodika testovani

Bruininks-Oseretsky Test of Motor Proficiency-Second Edition (BOT-
2)

K hodnoceni motorickych schopnosti déti s OI jsme vyuzili plnou verzi testu
BOT-2, jenz byl po ptfedchozi reSerSi vyhodnocen jako nejvhodnéjsi ndastroj pro
hodnoceni motorickych dovednosti déti s Ol. V tkolech, které pacienti nebyli schopni
provést, byli ohodnoceni O body.

Priibéh testovani

Pted testovanim byli vSichni ucCastnici sezndmeni s cilem testovdni a jeho
prabéhem. Testovani probihalo v mistnosti s dostate¢nym prostorem; pracovnim stolem
s zidli nastavitelné vysky; a vyznacenou trasou na ¢lunkovy béh — 50 stop (15,24 m),
vzdalenosti na hazeni micku — 10 stop (3 m), a na hazeni na ter¢ — 7 stop (2,1 m).
Jednotlivé tkoly byly uc€astnikim peclivé vysvétleny Ustn€, pomoci obrazkoveé
dokumentace a ndzornou demonstraci examinatora. Dle oficialnich standardizovanych
instrukci si nékteré z ukolt mohly déti vyzkouset nanecisto. Probandi byli pii ukolech
v sedé usazeni na vhodnou zidli, z které dosdhli nohama na zem a umoznila jim
vzptimeny sed. Ukoly zaméfené na testovani sily provadéli na mékké podlozce
s dostate¢nym mistem okolo sebe. Pti tikolech testujicich koordinaci a balanc méli okolo
sebe dostatek prostoru. Pokud byly ukoly bez zrakové kontroly, méli okolo sebe
examinatora, ktery je jistil v pfipad€ padu.

Jednotlivé subtesty BOT-2

Prvni subtest (Fine Manual Control) se zamétuje na kontrolu jemné motoriky.

Prvni ¢ast (Fine Motor Precision) zahrnuje nasledujici ukoly: vybarveni predkreslené¢ho
tvaru kruhu a hvézdy, kresleni ¢ary ve vyhranéném prostoru, spojovani tecek, piekladani
listu papiru, vystfihovani kruhu. Druhd ¢ast zkouma integraci jemné motoriky (Fine
Motor Integration) pfekreslovanim riznych tvarii podle definovaného vzoru. V druhém

subtestu (Manual Coordination) se testovany snazi v daném €ase zaznamenat co nejvyssi

pocet tecek do krouzkii na papife, pfendat penizky z jedné ruky do druhé a poté na predem
urené misto, umistit koli¢ky do formy, roztiidit karty dle barvy a navléct kordlky na
Sndrku. Subtest také testuje koordinaci hornich konéetin hazenim, chytanim a driblingem
tenisového micku v riznych variacich (obouru¢ i jednoru€). T7eti subtest hodnoti
koordinaci koncetin a téla (Body Coordination). Pacient se snazi stiidavé obéma rukama
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dotykat ukazovakem nosu se zavienyma oc¢ima, skace panaka na misté ve vice variantach,
pivotuje spojenym palcem a ukazovakem, tuka synchronizovan¢ ukazovackem do stolu
anohou o zem. Dalsi ¢ast testuje balanc néasledujicimi ukoly — chtize vpted po ¢afe, vydrz
ve stoji na jedné noze, stoj na ¢aie bez zrakové kontroly, tandemova chiize po Care, stoj
na balan¢nim hranolu bez zrakové kontroly, stoj na balanénim hranolu na jedné noze

(i1 bez zrakové kontroly). Ve ctvrtém subtestu jsou zahrnuty cviky na silu, rychlost

a obratnost (Strength, Speed and Agility) — diep o sténu, klik, skok daleky z mista
(u vétSiny pacientil netestovan), vydrz v jogové pozici lod’ky, pfitahy trupu k DKK
(,,sklapovacky*), vydrz ve stoji na jedné noze, poskoky do stran, ukroky na balan¢ni
pomiucce, Clunkovy béh (Bruininks, 2005; Kalfift 2019, s.55). Podrobny popis
jednotlivych ukoll a jejich maximalni bodové ohodnoceni je uveden v Ptiloze €. 2.
Vyhodnoceni testu 1ze provést ruéné nebo pomoci specialniho softwaru BOT-2

ASSISTTM nebo Q-Global. V této praci je vyuzito softwaru Q-Global. Vysledky jsou

zaznamenavany béhem testovani do zdznamového archu. Testovany ziskd za kazdou
polozku v testu bodové ohodnoceni. Poté se bodové skore konvertuje v softwaru na
standardizované skore (,,Standard Score®), které rovnou zahrnuje percentilové zarazeni
v porovnani se zdravou populaci dle pohlavi a vékovych kategorii. Interpretace vysledkt
probiha porovnanim odhadovaného skore dle tabulkovych hodnot se skute¢nymi
hodnotami ziskanymi béhem testovani. Timto lze porovnat a piipadné kategorizovat
vysledky daného jedince na Skale dle ndrodnich (nebo mezinarodnich) referen¢nich
hodnot. Pro ¢eskou populaci tyto referencni hodnoty neexistuji, proto jsou vysledky déeti
porovnavany s referenénimi hodnotami zdravé americké populace. Nasledné 1ze z dat
urcit, zda jsou vysledky primérné v rozmezi percentilu 40-60, nadprimérné 60—70
percentil nebo podprimérné 30—40 percentil (Tecklin, Stephen, 2014, s. 82). Schéma

skorovanych subtestl je uvedeno na Obrazku 8.
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Obrazek 8: Znazornéni hodnoceni jednotlivych subtestit BOT-2

Pediatric Quality of Life Inventory 4.0 Generic Core Scale (PedsQL 4.0)

PedsQL je dotaznik zkoumayjici Groven kvality zivota détskych pacientll. Prestoze
existuje specificky test kvality Zivota déti s Ol Pediatric Specific Quality of Life
Questionnaire OI QoL, nemohli jsme jej v préaci vyuzit, jelikoz dosud chybi jeho Cesky
preklad. Z toho divodu jsme v praktické ¢asti prace vyhodnotili jako nejlepsi test kvality
zivota verzi PedsQL 4.0 Generic Core Scale — dotaznik obecné Skaly kvality Zivota, ktery
je univerzalni pro hodnoceni kvality Zivota déti a dospivajicich (Baloun et Veleminsky,
2018, s. 170).

PedsQL se vyuziva plo$né k méfeni kvality Zivota jak zdravych déti, tak i akutné
a chronicky nemocnych. Jeho verze je dostupna v mnoha svétovych jazycich pro Siroké
rozpéti v€kovych kategorii: 2—4 let pro batole; 57 let pro predskolni vék; 8—12let pro
mladsi Skolni vék; 13—18 let pro star$i Skolni vék a 19-25 let pro mladé dospélé. Obsahuje
verzi sebe-hodnotici (pro pacienty starsi 5 let) a verzi pro rodice, kteti hodnoti kvalitu
zivota ditéte z vlastniho pohledu (Baloun et Veleminsky, 2018, s. 170).

Test se sklada z 23 poloZek rozdélenych do 4 dimenzi — télesné zdravi (8 otazek),
pocity a emoce (5 otazek), participace a vychazeni s ostatnimi (5 otazek) a studium (5
otazek). Testovany ma zvolit jednu z péti odpovédi podle toho, jak velky problém v dané
oblasti ma: O=nikdy, 1 = témé&f nikdy, 2 = nékdy, 3 = Casto, 4 = téméf vzdy. Vyhodnoceni
je mozné pro kazdou doménu zvlast’ nebo pomoci tii skore — celkové skore ze vSech 23
polozek, celkové télesné skore a souhrnné skore psychosocidlniho zdravi (Baloun
et Veleminsky, 2018, s. 170).
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K vyhodnoceni dotazniku je tfeba transformovat skére jednotlivych polozek,
hodnocenych pétistupnovou Skalou, do stupnice procentudlni. Vysledky testu jsou
linearn¢ transformovany na procentudlni stupnici, ktera predstavuje troven kvality
zivota. Vyssi procentudlni skére odpovidd vySSimu stupni kvality Zivota. Hodnoty
z jednotlivych otazek jsou prevedeny nasledujicim zptisobem:

0 — odpovida 100 %

1 — odpovida 75 %

2 — odpovida 50 %

3 — odpovida 25 %

4 — odpovida 0 %.

Skore z jednotlivych dimenzi pfedstavuje sumu, vypocitanou jako vazeny primér
z dil¢ich polozek (Vohlidalova, 2011, s. 52; PedsQL-Scoring, 2017, s. 6).
Anamnesticky dotaznik

K zjisténi parametra aktualné probihajici nebo absolvované rehabilitacni péce déti
s Ol jsme vytvorili specificky anamnesticky dotaznik. Dotaznik za déti vypliovali rodice,
pouze dospéla divka si jej vypliiovala sama. Otazky se tykaly dosavadni rehabilita¢ni
péce, jeji formy, zdravotniho stavu, prvniho vyskytu zlomenin a participace na
volnocasovych aktivitdich. Zpracovani a vyhodnoceni vysledkl dotaznikil je nad ramec
prace, proto je o nich pojednéno pouze v diskusi. Anamnesticky dotaznik je ptiloZzen

v Priloze €. 3.

3.3 Statistické zpracovani dat

Ke zpracovani vysledkii BOT-2 a PedsQL jsme pouzili sloupcové, spojnicové
a bodové grafy v programu Microsoft Excel. S ohledem na maly pocet probandi jsou
vysledky BOT-2 déti sOI nejprve porovnany dle percentilového zatfazeni
a standardizovaného skore vyhodnoceného softwarem Q-Qlobal pro BOT-2. V grafech
je vyznaceno pasmo prumérnych hodnot na 5% hladiné vyznamnosti. Nésledné jsme
behem testovani provedli porovnani vysledkit BOT-2 konkrétniho jedince s OI s jemu
veékoveé pfifazenou kontrolou, a porovnani vysledkt déti s OI a kontrolni skupiny.
Porovnani ditéte s Ol s jemu vekove i pohlavim stejnou kontrolou se nam povedlo provést
pouze u dvou déti — 9leté divky a 12letého chlapce. Zavér hypotéz je zformulovan na
zakladé€ porovnani vysledki vyzkumné a kontrolni skupiny a p-hodnot, které jsme ziskali

vypoctenim Welchova dvouvybérového t-testu s nerovnosti rozptyli. Je-li v testovani
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hodnota p mensi nez 5% (a - hladina vyznamnosti = 0,05), pak potvrzujeme statistickou
vyznamnost analyzovanych dat.

K urceni zavislosti mezi kvalitou zivota a motorickymi schopnostmi déti s OI jsme
vyuzili porovnani vysledkit BOT-2 a PedsQL pomoci funkce linearni regrese v programu
Microsoft Excel. Zkoumali jsme vliv nezdvislé proménné x (motorickych dovednosti) na
zavislou proménnou y (kvalitu zivota). Regresni rovnice urcuje typ zavislosti. Grafickym
vysledkem linearni regrese je piimka, kterd je pomoci spojnice trendu zobrazena
v Grafech.

Regresni rovnice:y=a-x+b

y je hodnota druhého znaku, x je hodnota prvniho znaku, a je smérnice, b je
absolutni ¢len.

Z vysledkt jsme vypocitali koeficient determinace R? pro zhodnoceni zavislosti
proménnych. Cim bliZze je jeho hodnota 1, tim je siln&jsi korelace mezi danymi

proménnymi.

48



Diplomova préce Hodnoceni motorickych dovednosti déti s Ol

4 VYSLEDKY

4.1 Vysledky hrubych motorickych dovednosti

Hrubé motorické dovednosti déti s OI byly zhodnoceny pomoci percentilového
zatazeni hodnot standardizovaného skore dle norem BOT-2 (Gross Motor Composite
Score). Nasledné byly porovnany hodnoty standardizovaného skore hrubych motorickych
dovednosti kontrolni a vyzkumné skupiny. Pro ovéfeni hypotéz byl pouzit Welchiv
dvouvybérovy t-test s nerovnosti rozptyl. Na zéklad¢ p-hodnoty vypoctené z testu jsme

urcili hladinu vyznamnosti rozdilu vysledkii zdravych déti a nemocnych s OI.

Percentilové zarazeni hrubych motorickych dovednosti

98 déti s Ol
100

90
80
70
60
50
40 31

30

20

10 1 1 1 3

66

46

4,1 4,4 9,1 9,8 9,8 10,4 12,6 19,8

Percentil Gross Motor Composite [-]

Vék [roky]
Graf 1: Percentilové zaiazeni déti s OI dle hrubych motorickych dovednosti

Z Grafu 1 mizeme vidét, Ze déti z nejmladsi kategorie dosahovaly pasma
vysokého nadprimeéru (98. percentil) a priméru (46. percentil). Déti z kategorie 7—12 let
mély vysledky spadajici do pasma podpriméru (31. percentil) az hlubokého podpriméru

(1. percentil). V kategorii 13-21 let se vysledky déti liSily (3. a 66. percentil).
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Graf 2: Priimérné standardizované skore jednotlivych subtestii hrubé motoriky

Na Grafu 2 vidime porovnani stfednich hodnot standardizovaného skére BOT-2
z jednotlivych subtesti hrubé motoriky (Body Coordination, Strength and Agility),
celkového standardizovaného skore hrubé motoriky (Gross Motor Composite)
a celkového standardizovaného motorického skoére (Total Motor Composite) vSech
testovanych déti. Niz§i hodnoty standardizovaného skore hrubych motorickych
dovednosti vysly u déti s OI. Presto jejich vysledky, kromé subtestu sila a obratnost,

spadaji do pasma primérnych hodnot.
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Graf 3: Vysledky celkového skore hrubé motoriky vyzkumné a kontrolni skupiny
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Graf 3 zobrazuje standardizované¢ho hodnoty Gross Motor Composite z testu
BOT-2 vsech testovanych déti. V grafu je patrno, ze zdravé déti dosahovaly vyssiho skore
a jejich hodnoty se nachéazely v podobném pasmu hodnot. VSechny spadaly do pasma
nadpriméru. Naopak u déti s OI byly vysledky rozmanitéjsi a nabyvaly nizsiho skore
v porovnani s kontrolni skupinou — odpovidaly pasmu priméru az podprimeéru.

Vyjadieni k hypotéze ¢. 1

Déti s OI v testu BOT-2 dosahovaly horsich vysledkii v porovnani s kontrolni
skupinu. Primérnd hodnota standardizovaného celkového skore hrubé motoriky byla
udéti s Ol 40,5 aukontrolni skupiny 67,33. Dle testové statistky vysla hodnota
p =0,0013. Jelikoz je hodnota p mensi nez 0,05; mizeme potvrdit ndmi stanovenou
hypotézu, Ze vysledky motorickych dovednosti jsou u déti s OI hor$i na 5% hladiné
vyznamnosti. Pfesto se ve vyzkumné skupiné nachdzely déti s Ol, jejichz skore
odpovidalo nadprimérnym vysledkiim. Dle percentilového zarazeni dosahoval Ctytlety
chlapec pasma vysokého nadprimeéru. Jednalo se vSak o chlapce s mirnou formou OlI,
ktery je ve velmi dobré fyzické kondici a zatim nemél mnoho zlomenin. Lehce
nadprimérného vysledku dosdhla také 19letd divka, kterda dosud neméla zadnou
zlomeninu a ma také lehkou formu OI. Do pasma priméru spadaly vysledky druhého
ctyfletého chlapce, ktery od novorozeneckého véku dochazi na rehabilitaci. Vysledky

ostatnich déti odpovidaly pasmu podpriimérnych hodnot.
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4.2 Vysledky jemnych motorickych dovednosti

Jemné motorické dovednosti déti s OI byly porovnavany dle percentilového
zafazeni hodnot standardizovaného skére norem BOT-2. Nasledné byly porovnany jemné

motorické schopnosti vyzkumné a kontrolni skupiny.

Percentilové zarazeni jemnych motorickych dovednosti déti s Ol
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Graf 4: Percentil skore jemnych motorickych dovednosti déti s Ol

Graf 4 zobrazuje percentilové zatazeni dle celkového skore jemnych motorickych
dovednosti (Fine Motor Composite) déti s Ol. Vysledky ctyt déti odpovidaji
nadprimérmému pasmu. Jedno dit€¢ spadd do pasma priméru a tfi déti do pasma

podprimeéru.
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Graf 5: Priimérné standardizované skore jednotlivych subtestii jemné motoriky
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Priméré hodnoty standardizovaného skoére z jednotlivych subtestd jemné
motoriky BOT-2 znazoriiuje graf 5. V subtestu kontroly jemné motoriky (Fine Manual
Control) dosahovaly ob¢ skupiny velmi podobnych hodnot odpovidajicich primérnému
vysledku. V subtestu manualni koordinace (Manual Coordination) doséhly zdravé déti
lehce nadprimérného skore, déti s Ol mély vysledek primérny. Hodnoty skore celkové
jemné motoriky (Fine Motor Composite) odpovidaji u obou skupin primérnym

vysledkim.

Standardizované celkové skdre jemné motoriky
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Graf 6: Vysledky standardizovaného celkového skore jemné motoriky

Graf 6 znazoriiuje hodnoty standardizovaného celkového skore jemné motoriky
(Fine Motor Composite) testu BOT-2. V grafu mlizZeme vidét zelené body, znazornujici
hodnoty skore déti s OI, a oranZové hodnoty, zndzornujici skore déti z kontrolni skupiny.
Z vyzkumné skupiny dosahlo jedno dit¢ nadprimérného vysledku, 6 déti primérného
a jedno dit¢ podprimérného skore. Z kontrolni skupiny spadaji vysledky ¢tyr déti do
pasma nadprimeéru a dvé déti do pasma pruméru.

Vyjadieni k hypotéze ¢. 2

Déti s Ol dosahovaly v celkovém skoére jemné motoriky horSich vysledka
v porovnani s kontrolni skupinou. Priimérnd hodnota standardizovaného celkového skore
jemné motoriky je u déti s OI 49,6; a u kontrolni skupiny 59,5. Hodnota p, vypocitana
podle Welchova dvouvybérového t-testu, ma hodnotu 0,043. Mizeme tedy potvrdit ndmi
stanovenou alternativni hypotézu, Ze déti s Ol dosahuji horSich jemnych motorickych

dovednosti v porovnani s kontrolni skupinou na 5% hladin¢ vyznamnosti.
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4.3 Vliv motorickych schopnosti na kvalitu Zivota

K ur€eni zavislosti kvality zivota na motorickych schopnostech déti s OI jsme
pouzili naméfené hodnoty z BOT-2 a dotazniku PedsQL. Dotazniky PedsQL jsme
nejprve vyhodnotili pfevedenim ziskaného skoére do procentudlniho vyjadieni. Tyto
vysledky jsme vynesli do grafu. Nasledné jsme vytvorili graf linedrni regrese k urceni

zavislosti.

Kvalita Zivota déti s Ol
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Graf 7: Vysledky dotazniku PedsQL u déti s OI

Graf 7 znazornuje vysledky dotazniku PedsQL v jednotlivych doménéch kvality
zivota u déti s Ol. Z grafu mizeme vidét riznorodou uroven kvality zivota. Nejvyssi
kvalitu zivota ma nejmladsi dit€, naopak nejhorsi jedno z devitiletych déti. Skore kvality

Zivota se v jednotlivych doménéch lisi.
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Zavislost kvality Zivota na motorickych schopnostech u déti s Ol
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Graf 8: Zavislost jednotlivych domén kvality Zivota déti s Ol dle vysledku dotazniku

PedsQL na motorickych schopnostech hodnocenych pomoci BOT-2

Graf 8 zobrazuje zavislost jednotlivych domén a celkové kvality Zivota na
motorickych schopnostech u déti s OI. Jednotlivé barevné body odpovidaji hodnotdm
jednoho konkrétniho jedince z vyzkumné skupiny. Hodnoty nékterych déti se v grafu
piekryvaji, jelikoz dosahly stejného skore. Korelace mezi motorickymi schopnostmi a:
t&lesnym zdravim je R? = 0,72; celkovym skore kvality Zivota R? = 0,56; studiem
R? = 0,40; participaci R? = 0,26; a emocemi R? = 0,16. Nejvyssi zavislost na motorickych

dovednostech z vysledkt vyplyva pro doménu télesné zdravi.

Vyjadieni k hypotéze ¢. 3

Podle naSich vysledkii a z vypoctu linedrni regrese vyplyva, Ze motorické
dovednosti u chodicich déti s mirn€jsi formou OI ovliviiuji kvalitu Zivota zejména
v doméné télesnych funkci. V doménach studium a participace existuje pouze Castecna
korelace mezi motorickymi schopnostmi a kvalitou Zivota. Mezi doménou emoce

a motorickymi schopnostmi je korelace velmi nizka.
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Porovnani vnimani kvality Zivota ditétem s Ol a jeho rodicem

Béhem testovani jsme shledali odliSnosti ve vnimani kvality Zivota rodicem
a ditétem samym. Proto jsme vytvorili graf, ktery tyto odlisnosti reflektuje. Bohuzel
dotazniky vyplnéné jak rodiCem, tak ditétem samym jsme ziskali pouze u dvou déti.
U mladsich déti verze pro sebehodnoceni neni, devatendctileta divka pfisla na testovani
bez doprovodu a u ostatnich déti jsme dotaznik sebehodnoceni vyplnény nedostali.
Podrobnéjsi srovnani vysledki kvality zivota pomoci PedsQL z pohledu rodic¢a a déti
samotnych nebylo cilem prace. Proto jsou nize uvedené grafy (Graf 9 a 10) jen
doplilujicimi informacemi, které by mohly byt pfedmétem zkoumani v dalSich pracich,

zabyvajicich se onemocnénim osteogenesis imperfecta.

Hodnoceni kvality Zivota chlapce ve véku 10 let
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Graf 9: Porovndni vanimani kvality Zivota dité s OI rodicem a sebe samym
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Graf 10: Porovnani vnimani kvality Zivota dité s OI rodicem a sebe samym

Grafy 9 a 10 porovnavaji hodnoceni kvality zivota ditétem samotnym a jeho

rodicem. Ukazuji, Ze rodi¢e vnimaji kvalitu Zivota téméf ve vSech doménach hife nez

dité samotné.
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Porovnani kvality Zivota déti s Ol a zdravych
Hodnoceni déti z pohledu rodici
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Graf 11: Porovnani kvality Zivota déti s Ol a zdravych déti 7 Ceské populace

Graf 11 znazoriuje hodnoty kvality zivota dle vysledkti PedsQL v jednotlivych
doménach. Oranzové tecky zastupuji hodnoty zdravych déti, zelené nemocnych. Kazda
teCka oznacuje ziskané skore konkrétniho testovaného jedince. Nékteré déti dosahovaly
zivota déti s OI v porovnani se zdravymi détmi z kontrolni skupiny. Oranzové tecky,
zastupujici kvalitu Zivota zdravych déti, se ve vétSing ptipadlti nachéazi nad 70 % kvality
zivota dle PedsQL. Dé&ti s Ol maji podle celkového skore troven kvality zivota

s vyjimkou 2 déti pod 70 %.
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S DISKUSE

Osteogenesis imperfecta je kostni onemocnéni s velmi variabilnim klinickym
obrazem. Rliznorodost klinického obrazu se promitd mimo jiné i do urovné motorickych
dovednosti déti s OI v zavislosti na poctu zlomenin a véku. Porucha kostni tkdn¢ nema
pfimy vliv na motorické funkce ve smyslu koordinace téla. Pfesto v pribehu testovani
jsme mohli zaznamenat, ze star$i déti, které maji za sebou vétsi pocet zlomenin a tirazu,
dosahuji horsiho skore v testech koordinacnich schopnosti. Maji také nizsi skore pii
hodnoceni kvality Zivota, jelikoz se nejspis z predchozich zkuSenosti vice obavaji pada
a vyhybaji sportovnim aktivitam. Navic rodice ¢asto détem s OI vytvaii hyperprotektivni
prostiedi, jenz ptispiva k vétsi socidlni izolaci a obavam z vykonavani nékterych ¢innosti.

Praktickd cast ma nckolik limitd, kvali kterym neni mozné jeji vysledky
generalizovat. Mezi nejzasadnéjsi patii maly pocet probandii, s nimz se poji nepomér
zastoupen¢ho pohlavi ve vyzkumné i kontrolni skupiné a vékova nesourodost danych
skupiny, a nemoZznost porovnavat vice probandd mezi sebou. Na druhou stranu
riznorodost vyzkumné skupiny ndm umozZnila zhodnotit vhodnost vyuziti testu BOT-2
napti¢ vSemi vé€kovymi kategoriemi, coz byl jeden z cilii prace. Maly pocet probandil
odrazi skutecnost, ze Ol patii mezi vzacna onemocnéni a dosud pro n¢ neexistuje registr
centralizované péce. DéEti nejsou registrovany ani v ¢eskych osteocentrech, coz se ndm
potvrdilo pfi oslovovani pacientll do vyzkumné skupiny.

Maly pocet probandii vSak neni vyjimkou ani ve studiich publikovanych
v zahrani¢i. Napftiklad Graf et al. (2009) ve své studii zkoumal charakteristiku a funk¢ni
odlisnosti chlize u déti s OI typem I na souboru 10 déti. Pouliot-Laforte et al. (2015)
hodnotil fyzické aktivity u déti s OI typem I na vzorku 14 dospivajicich. Maly pocet
podminkou schopnosti samostatné chtize, a u studie Pouliot-Laforte et al. (2015) typem
OI. Rovnéz Semler et al. (2007) porovnaval efekt celotélové vibracni terapie na vzorku
pouze 6 déti.

Na vétsim vyzkumném vzorku byla postavena studie dle Garman et al. (2019) s 44
probandy ve vyzkumné skupiné, kterd se zabyvala charakteristikou chlize u déti s OI;
a studie Veilleux et al. (2017), porovnavajici svalové funkce u déti s Ol typem IV a I na
vyzkumné skupiné 54 probandti. AvSak Veilleux et al. (2017) porovnavali svalové funkce

27 déti s Ol typem IV s 27 détmi s typem I, jejichz vysledky byly do studie zahrnuty
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retrospektivné z ptredchozich studii. Brizola et al. (2014) pozoroval svalovou silu, rozsahy
pohybu a charakteristiku chlize na celkem 31 probandech, ptfi¢emz do vyzkumné skupiny
nebyli zavzati pouze pacienti s tézkym neurologickym deficitem, hemodynamickou
instabilitou a nestabilnimi frakturami. Do studie se zapojilo vice probandt zfejmé kvili
mén¢ limitujicim vstupnim kritériim pro hodnoceni odliSnosti v chlizi a svalovych
funkcich. Na velkém vzorku 138 déti byla provedena ¢inska studie Song et al. (2019),
hodnotici kvalitu Zivota déti a dospivajicich. Do studie byla sbirdna data z dotaznikt
PedsQL od prosince roku 2016 do prosince 2017. Rozsahlejsi studie jsou provadény
ve statech s mnohem vétsi populaci v porovnani s Ceskou republikou, kde je ziskani
vétsSiho vzorku déti snazsi.

Dal$im limitem byla nemoZnost testovani mimo FN Motol z divodi
epidemiologické situace. Zaroven c¢asovy prostor pro testovani nebyl u vSech déti
rovnocenny. Nékteré déti prijely pouze na testovani, jiné byly testovany v ramci dalSich
vySetfeni ve FN Motol. V budoucnu by mély byt podminky pro testovani vSech déti
rovnocenng.

V ramci praktické ¢asti jsme vytvorili specificky anamnesticky dotaznik. Otazky
se tykaly vyskytu zlomenin; absolvovani rehabilita¢ni péce — jeji formy, pravidelnosti,
kym byla doporucena; participace na volnoc¢asovych aktivitach; a subjektivné vnimanou
nejvetSich limitaci v ramei onemocnéni OI. Dotaznik byl vyplnén pouze ucastniky
praktické Casti, z nichZ vétSina je v pravidelném sledovani na Pediatrické klinice nebo
Klinice rehabilitace a télovychovného I¢katstvi 2. LF UK a FN Motol, a dva chlapci jsou
sledovéani na Klinice détské chirurgie, ortopedie a traumatologie FN Brno. Proto nyni
neni mozné z vyhodnocenych dotaznikli urcit a zobecnit parametry rehabilitacni péce
o déti s OI v Ceské republice. Anamnesticky dotaznik je pfilozen v Piiloze ¢. 3. Vétsina
pacientii uvadéla nejveétsi limitace v rdmci onemocnéni OI bolesti pohybového aparatu
astrach ze zlomenin ¢i padd. Pravé bolest a strach byly také podle vysledka
z anamnestickych dotaznikli nejcastéjsi pfi¢inou omezeni participace déti s Ol na
volnocCasovych aktivitach. Tsimicalis et al. (2018) upozoriiuje na otazku akutnich
a zejména chronickych muskuloskeletalnich bolesti u déti s OI, které ovliviiuji nejen
mobilitu, ale 1 spanek. Timto mizeme vyzdvihnout dilezitost rehabilitace v ramci
komplexni péfe o déti s Ol Vhodné zvolena rehabilitace podporuje spravny
psychomotoricky vyvoj, zlepSuje koordinaci pohybovych stereotypti, posiluje svalové
souhry, a zajiSt'uje centrované nebo alespoi optimalni nastaveni v kloubech s ohledem na
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pfitomnost deformit. Tim mlze zamezit petézovani, mikrotraumatizaci a vzniku bolesti
pohybového aparatu, ale také zvysit stabilitu pii pohybovych aktivitich a minimalizovat
strach z pada. Uvolnénim jiz pfetizenych struktur snizuje bolesti a zabranuje vytvoieni
nevhodnych kompenzacnich strategii pro ADL.

Vhodnost vvbéru BOT-2 pro déti s Ol

BOT-2 jsme zhodnotili jako vhodny nastroj pro testovani motorickych schopnosti
déti s OI z diivodu jeho Sirokého spektra testovani motorickych dovednosti (piesnost
a integrace jemné motoriky; koordinace HKK; obratnost; sila; rychlost béhu; koordinace
téla; bilaterdlni koordinace; balanc), a dostupnosti a moznosti pfimého vyhodnoceni
vysledkl pocitacovym softwarem s naslednym percentilovym zatazenim vykonu ditcéte
mezi jeho vrstevniky v rdmci velmi uzkych v€kovych skupin. Ackoliv jsou hodnoty testu
pro standardizované skore a percentilové zafazeni standardizované pro americkou
populaci, Holicky (2015) ve své praci potvrdil vhodnost vyuziti BOT-2 i v ¢eské populaci
pro vSechny tfi vékové kategorie. Velkou vyhodou BOT-2 je jeho Siroké vékové rozpéti,
rozdéleni do subtesti a moznost ziskdni piehlednych dat pfimo s percentilovym
zatazenim dle jednotlivych subtestt.

Vhodnym testem pro déti s Ol mize byt i PEDI, jenz byl vyuzit ve studii
zabyvajici se vlivem 1é€by pamidronatem na uroveil mobility a funk¢nich schopnosti déti
s OI (Sousa et al., 2014). V porovnani s BOT-2 ma uZz8i vékové rozpéti pro testovani
(6 mesici az 7,5 roku). Nicméné by se dal vyuZit u kojenci, batolat a ptedSkolnich déti,
pro které BOT-2 vzhledem k néaro¢nosti ukolt ze stranky pochopeni i provedeni neni
urcen.

Jednou znevyhod BOT-2 je, Ze dosud nemd standardizované tabulky pro
percentilové zatazeni dle norem zdravé ceské populace. Piesto dle Holického (2015) Ize
zatazeni dle norem BOT-2 vyuzit 1 v ¢eskych podminkach. Nevyhodou je také délka
trvani testu 40 az 60 minut. Rada zejména mladsich déti ke konci testovani ztracela
pozornost. Pfipadalo by v uvahu pouzit zkracenou formu BOT-2.

Podle Jirovec et al. (2019, s. 153) ma sice zkracend verze BOT-2 dostate¢nou
senzitivitu testu, ale v porovnani s kompletni formou ma nizsi specificitu. Studie také
ukdzala u zkracené formy statisticky vyznamné nizsi standardizované skore v porovnani
s kompletni formou. Hodnoty se liSily zejména v subtestu koordinace téla a kontroly
jemné motoriky. Na druhou stranu autofi studie upozoriiuji na vyhodu vice polozek
v ramci jednoho subtestu, ¢imz se miize diky piedchozi zkuSenosti na urcité dovednosti
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proband vice adaptovat, a nasledné dalsi polozku provést 1épe. Proto se zda byt vhodné
vyuziti zkracené verze BOT-2 k zhodnoceni opozdéni psychomotorického vyvoje ditéte,
nikoliv vSak k hodnoceni motoricky nadprimérnych déti. Tyto skutec¢nosti mohou znac¢né
zkreslovat vysledky testu.

Zkracena verze BOT-2 obsahuje pouze jednu polozku s poskoky v subtestu
rychlost béhu a obratnost. Vyuzitim BOT-2 SF by se zamezilo znacné nevyhod¢ déti s OI,
které maji Casto z poskokii strach, a proto je viibec neprovedou. Stejné tak jsou ve
zkracené verzi vynechany polozky s vyloucenim zrakové kontroly. Na druhou stranu
vynechani testovani urcitych motorickych dovednosti by zkreslilo vysledky BOT-2
a neodhalilo by plné limity déti s OI. Z mého pohledu plna verze diky velkému mnoZstvi
polozek dokaze odhalit jednak limity, ale zaroven i silngjSich stranky motorickych
dovednosti (napt. schopnosti kontroly jemné motoriky) déti s OL. Proto bych ji dale
doporucila jako vhodny testovaci néstroj.

P1i testovani musely byt u vétSiny testovanych déti s OI n€které polozky z BOT-
2 vynechany. Nejcastéji se jednalo o polozky ze subtestu sila a obratnost — poskoky na
jedné konceting, poskoky snozmo, ¢lunkovy béh, skok daleky z mista; a subtestu
koordinace téla — stoj na balan¢nim hranolu, stoj se zavienyma ocima, stoj na jedné
noze/na jedné noze se zavienyma oc¢ima. Tyto poloZzky byly vynechany at’ uz z divodu
strachu samotného ditéte nebo jeho rodice, ptipadné byly dané aktivity ditéti zakdzany
oSetfujicim lékafem. Vynechani poskokl v ramci testovani BOT-2 odrézi redlné
dovednosti a limitace v pohybovych aktivitach a béZnych dennich ¢innostech déti s OI.
Toto zjiSténi je dulezité pro diagnostiku pohybovych limitli, nastaveni vhodné naplné
a cili pohybové terapie. Nicméné Veilleux et al. (2017) ve své studii poskoky na jedné
noze, poskoky snozmo a skok daleky vyuzil k zhodnoceni silovych schopnosti déti s Ol.
V nasem souboru mohla sehrat roli i obava z padu v ramci bludného kruhu, kvili které se
déti s OI témto aktivitdm cilené vyhybaji — n€kdy 1 neopravnéné. Stejného nazoru je
napiiklad i Mueller et al. (2018, s. 4), ktery tvrdi, Ze strach z fraktur mtiZe byt limitujicim
faktorem pro dosahnuti plného motorického potencidlu déti s Ol. Vhodné€ nastavena
rehabilitace s postupnym nécvikem kontrolovaného pohybu, nejprve v odlehceni
maximalniho motorického potencidlu ditéte a odhaleni skute¢nych limiti pohybovych

aktivit.
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Kvalita zivota déti s Ol

Kvalita zivota je v souc¢asné dobé opravnéné Casto diskutované téma u pacientli
s riznymi onemocnénimi. Uroven kvality Zivota se postupnd stava soucasti b&zného
klinického hodnoceni efektivity 1é¢by (Pacey and Montpetit, 2020, s. 63). U pacientii s OI
byla ve Velké Britanii provedena rozsahld studie, zkoumajici vhodné néstroje pro
zhodnoceni kvality zivota déti s OI. Nasledné byl vytvofen specificky dotaznik kvality
zivota pacientll s Ol — Osteogenesis Imperfecta Quality of Life Questionaire. Jeho velkou
vyhodou je specifické zaméfeni na konkrétni problémy a limitace lidi s OI v celkem 6
doménach. Rada z nich se sice shoduje s polozkami v ostatnich testech na kvalitu Zivota
(napf. polozky tykajici se emoci a omezené funk¢nosti). AvSak doména ,,being safe and
carefull®, kterd v béznych testech kvality Zivota chybi, se zda byt nezbytnym métitkem
pro zhodnoceni kvality zivota, zejména ve spojitosti s ¢etnosti fraktur (Hill et al., 2014).
Hlavnimi limity kvality zivota déti s OI jsou ptedevsim bolesti pohybového aparatu,
skolidza a omezeni aktivit (Song et al., 2019, s. 466).
Vhodnost vybéru dotazniku PedsQL

Dotaznik PedsQL byl pouzit v n€¢kolika studiich, zabyvajicich se kvalitou Zivota
pacientd s OI. Garganta et al. (2018) porovnavali efekt cyklického podavani bisfosfonati
na fyzickou funkcnost a celkovou kvalitu Zivota déti s Ol. Vanz et al. (2018) pomoci
PedsQL hodnotili kvalitu Zivota 52 déti a dospivajicich s onemocnénim OI. Tsimicalis et
al. (2018) jej vyuzili k zhodnoceni efektu cyklického podavani bisfosfonatti na bolest
a kvalitu zivota détskych a dospivajicich pacientd s OI. I v letosni studii Infante et al.
(2021), zabyvajici se u¢innosti infuzni aplikace mezenchymalnich kmenovych bunék na
kostni parametry a kvalitu Zivota pacientl s OI, pouzili dotaznik PedsQL. Song et al.
(2019) se zabyvali vlivem tize onemocnéni Ol na kvalitu Zivota na velkém vzorku 138
pacientd s OI (typ [; Il a IV) a 138 zdravych déti. Vysledky déti s OI byly signifikantné
niz§i v porovnani s kontrolni skupinou na 99% hladin€ vyznamnosti (p < 0,01).
Nejvyznamnéjsi rozdily byly zaznamenany v domén¢ télesné zdravi (shoda s vysledky
nasi prace), a vdoméné¢ Skola a studium. Pacienti se stiedné té¢Zkou a té€zkou formou Ol
maji omezengjsi kvalitu Zivota v porovnani s pacienty s mirnou formou Ol a se zdravymi
vrstevniky. Dale studie poukazuje na korelaci kvality Zivota déti s OI a patogenetickou
mutaci specifickych genti. Mutace vedouci ke kvalitativnim zménadm kolagenu typu I
koreluji s niz$i kvalitou Zivota v porovnani s mutacemi zapficifiujicimi kvantitativni
zmény kolagenu typu L.
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Vysledky PedsQL byly v této praci rozmanité. Pfi¢inou muize byt variabilita
klinického obrazu pacientl s OI a pocet probandii. Dle vysledkl dotazniku kvality Zivota
dosahovaly mladsi déti vyssich procent v porovnani se starSimi. Vysvétlit si to mizeme
niz§im poctem fraktur, které souvisi s omezenim rozsahu pohybu, rozvojem deformit,
snizenim funkénich schopnosti a snizenou schopnosti sebeobsluhy a sobéstacnosti.
Zaroven déti predSkolniho veéku nevnimaji tolik osobnostni odliSnosti a limity
v participaci.
rozdily nebyly tak signifikantni jako naptiklad v jinych studiich (Garganta et al., 2018).
Nase vysledky mohly byt ovlivnény kritérii pro zatazeni déti do vyzkumné skupiny. Déti
s vyrazné limitovanymi lokomo¢nimi schopnostmi (nebyly schopny samostatného stoje
a chlize) nesplnovaly vstupni kritéria pro ti¢ast v praktické ¢asti diplomové prace, a proto
nebyly dotaznikem hodnoceny. Da se predpokladat, ze tyto déti by mély vétsi omezeni
v kvalité zivota. Dle vysledki praktické ¢asti prace je troven kvality Zivota déti s Ol
zavisla na motorickych schopnostech. Nejvétsi korelace mezi motorickymi dovednostmi
se ukazala v doméné¢ télesnych funkci. Dahan-Oliel et al. (2015, s. 73) tvrdi, ze fyzické
schopnosti maji vliv na kvalitu zivota pravé v doméné télesnych funkci. Z vysledku jejich
studie maji pacienti s t€Z8i formou OI horsi kvalitu Zivota v porovnani s pacienty
se stfedni a mirnou formou OI. Na druhou stranu Hill et al. (2014) tvrdi, ze dle jejich
zkuSenosti a soucasné literatury neni kvalita Zivota bezpodminecné zavisla na funkénich
schopnostech ditéte.

Béhem vyhodnoceni vysledkli PedsQL jsme narazili na urCité odliSnosti
ve vnimani kvality Zivota mezi détmi samotnymi a jejich rodici. JelikoZ data z dotazniku
PedsQL ve verzi sebehodnoceni a hodnoceni rodi€em jsme ziskali pouze od dvou
pacientil, nemtizeme z nich vyvodit obecny zavér. Déti s Ol Casto vnimaji mensi omezeni
kvality Zivota v porovnani s jejich rodici. Podle nasich vysledku jsou odliSnosti zejména
v doménach télesného zdravi a emoci. U jednoho z testovanych chlapcii bylo odlisné
hodnoceni ve vSech doménach (viz Garfy 9 a 10 v kapitole Vysledky statistického
zpracovani). Podle Hill et al. (2014, s. 7) ,,neni mozné ocekévat silnou korelaci mezi
hodnocenim kvality Zivota ze strany rodicli a ze strany samotného ditéte. Je vSak dulezité
rozpoznat kontext, v jakém by méli rodi¢e udélat vhodné rozhodnuti o tom, co dité
v kvalit¢ Zivota opravdu limituje. Ackoliv je otdzka korelace vysledki dotazniku
PedsQL z pohledu rodict a déti velmi zajimava, piesahuje ramec této prace. Porovnani
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rozdili ve vnimani kvality Zivota rodi¢i a ditétem samotnym by mohlo byt pfedmétem
zkoumani dalSich vyzkumnych praci, zamétenych na kostni onemocnéni.

K ucelim této prace — zhodnoceni kvality zivota déti s OI, porovnani se zdravymi
détmi z Ceské populace, a urCeni zavislosti mezi kvalitou Zzivota a motorickymi
dovednostmi, byl dotaznik PedsQL adekvatni. AvSak pro detailngjsi popis kvality zivota
u déti s Ol by bylo zapotiebi vétsi specificity testu. Otazky tykajici se pocitu bezpeci,
opatrnosti a nezavislosti v PedsQL upIné chybi. Otazky na piitomnost bolesti, izolace
a snizené funkcnosti zahrnuty v PedsQL jsou, avSak pro déti s Ol by bylo tfeba
podrobngjsiho popisu jejich obtizi. Proto by bylo vhodné v budoucich pracich a studiich
zajistit preklad specifického dotazniku OIQoL do ¢eského jazyka.

Ovéreni hypotéz

Hypotéza ¢. 1

Vv

se zdravymi vrstevniky.

Pfi hodnoceni motorickych dovednosti testem BOT-2 byly nejvétsi odliSnosti
v celkovém skore motorickych schopnosti; sily a obratnosti; a fizeni koordinace téla.
Moznou pficinou je strach pacientli z vykonani nékterych polozek z téchto subtest

a jejich vynechéni a ohodnoceni 0 body. Na zaklad€ vysledkli miiZzeme potvrdit ndmi

v v

LRA4

motorickych dovednosti muize byt hyperprotektivita rodi¢i a nedostatek pohybové
aktivity v ramci béZnych dennich aktivit. Tomu by odpovidaly i1 vysledky déti
testovanych v praktické casti. Celkové motorické skore nejmladSich déti (47 let)
odpovidalo pasmu vysokého nadpriméru a priméru (celkové motorické skoére —
99. percentil; 58. percentil). Chlapec s 99. percentilem by mél byt dle statistiky
ze souboru vyzkumné skupiny vyfazen, jelikoZz jeho vysledky vybocuji z hodnot
ostatnich déti. Chlapec ma velmi mirnou formu OI, dosud nemél zddnou zlomeninu,
pravideln€ se Gcastni sportovnich aktivit a rodice maximalné podporuji rozvoj jeho
pohybovych schopnosti od utlého véku. Kviili malému vzorku probandf jsme ho vSak ve
vyzkumné skupiné ponechali. Druhy chlapec s 58. percentilem pravidelné dochazi na
rehabilitaci od novorozeneckého veéku, coZz mé pozitivni vliv na rozvoj jeho pohybovych
schopnosti, které spadaji dle vysledki BOT-2 do pasma primérnych hodnot. Déti ve veéku
811 let dosahovaly podprimérnych az velmi podprimérnych vysledki (celkové
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motorické skore 50., 6., 4., a 1. percentil). Adolescenti ve vékové kategorii 12-21 let méli
percentil odpovidajici priméru (62. percentil) a hlubokému podpriiméru (12. percentil).

Vysledky ze subtestu koordinace téla se shoduji s brazilskou studii Coélho et al.
(2020, s. 5), ktery ve své studii porovnaval silu (méfenou handgrip testem), celkovou
mobilitu (testem PEDI) a balan¢ni schopnosti (vychylku center of pressure ve stoji pii
zvednutych pazich s otevienyma/zavienyma oc¢ima) 40 déti a adolescentil s Ol (s typem
I, III a IV) a zdravé brazilské populace. Dle vysledkii se ukazalo, ze déti s OI typem I
maji horsi posturdlni balanc z diivodu proprioceptivniho deficitu. Nejnizsi skore mobility

V subtestu sily a obratnosti déti s Ol dosdhly hor§iho skore v porovnani
s kontrolni skupinou. K podobnym vysledkiim dospéli i Veilleux et al. (2017), kteti méftili
silu HKK pomoci ru¢niho dynamometru a silu dolnich koncetin pomoci péti testi —
poskoky na jedné noze, poskoky snozmo, vypony na $pic¢ky, vystupy na zidli a skok
daleky. Sila hornich koncetin odpovidala utypu OI IV normé¢, avSak v porovnani
s kontrolni skupinou byla niZsi. Sila dolnich koncetin byla signifikantné niZ8i u pacientt
s Ol typem IV, s OI typem I dosahovala nizsich hodnot pouze ve skoku dalekém. Autofi
studie upozornuji na neschopnost n¢kterych probandt s OI typem IV provést poskoky na
jedné noze, snozmo a skok daleky. Ze studie vyslo, ze zejména slabost dolnich koncetin
muze byt pfi¢inou funk¢niho deficitu déti s OI. Podle Veilleux et al. (2017, s. 367) mohou
byt svalové funkce postizeny pfimym disledkem mutace kolagenu, obsazené¢ho
ve Slachach, ligamentech a intramuskularni pojivové tkani. Na druhou stranu svalova sila
na hornich koncetinach neukézala vyrazné rozdily oproti zdravé populaci. Proto miize byt
pfi¢inou horSich vysledkl testi na DKK nedostatek pohybové aktivity a celkové nizsi
télesna zdatnost, a nasledné sila a vykonnost.

Hyperprotektivitou a nedostatkem pohybovych aktivit déti ztraci rozvoj
obratnosti, balan¢nich schopnosti a sily. Podle Mueller et al. (2018, s. 4) navic
hyperprotektivita a nedostatecnd aktivizace svali snizuje mnoZzstvi stimull pro
obnovovani a formaci kostni hmoty. Jak uz bylo popsano v teoretické Casti, vSechny déti
potiebuji pro spravny psychomotoricky vyvoj pohyb. Umoziuje jim lepsi funkéni
kapacitu a odolnost celého organismu. Inaktivita spéje k vzniku bludného kruhu, ktery
vyznamn¢ ovlivituje cely télesny systém, psychiku a kvalitu Zivota.

Zaroven muze mit na uroveil hrubych motorickych dovednosti také senzoricka
deprivace. Nizozemska studie Takken et al. (2004), ktera porovnavala kardiopulmonalni

66



Diplomova préce Hodnoceni motorickych dovednosti déti s Ol

funkce a silu u déti s Ol v porovnani se zdravymi vrstevniky, prokazala signifikantné
niz8i zdatnost 1 silu. Zdatnost byla métfena v parametrech VOozpeak, VO2pearkg, FVC
a FEV1, které byly u pacientti s Ol vyrazn¢ snizeny. Sila byla méfena dynamometrem pro
abduktory paze, flexory kycle, dorzélni flexory chodidla a stisk ruky na nedominantni
koncetin€. Opét byla u vSech pacientl s Ol nizsi. Pfi¢inou mize byt snizené mnozstvi
svalového hmoty nebo sniZena neuromuskuldrni koordinace. Ugastnici této studie
neprovozovali pravidelné sportovni aktivity. Pravé inaktivita se poji se svalovou
hypotrofii, snizenou kapilarizaci pracujicich svald, snizenou oxidativni kapacitou,
extrakei kysliku pracujicich svalli a nasledn€ s nizsi toleranci zatéze.

Naptiklad ve Svycarsku provedli Aubry-Rozier et al. (2020) sedmiletou studii
zamétfenou na interdisciplindrni péci o pacienty s Ol. Cilem studie bylo poskytnout
pacientiim koordinovanou komprehensivni pééi, zlepsit jejich fyzickou aktivitu a kvalitu
zivota. Studie zahrnovala 50 probandd (12 déti, 38 dospélych), u kterych probéhlo
identické vstupni vysetfeni se zaméfenim na respiracni funkce a pohybovy aparat. Kazdy
proband absolvoval konzultaci o pohybové terapii s fyzioterapeutem a tzv. ,,Den
osteogenesis imperfecta” (Ol Day) ve specializovaném centru Lausanne University
Hospital, kde vytvorili interdisciplindrni tym pro péci o pacienty s Ol. Vysledky studie
ukdazaly, Ze 62 % inaktivnich pacientli po navstéve centra zacalo provozovat pravidelné
pohybovou aktivitu. 44 % jiz diive aktivnich pacientt zacalo s néjakym druhem sportu.
Stfedni hodnota kvality Zivota, hodnocena dotaznikem SF 36 (36-Item Short Form),
se zvysila z hodnoty 59.09 (£22.72) na 65.79 (£ 21.51). Tim miZeme potvrdit, Ze spravna
informovanost o moznostech pohybové terapie pomédha ke zlepSeni kontinuity péce
a rodindm usnadnuje porozumét zdravi pacientli s OI (Aubry-Rozier et al., 2020, s. 1, 2).
Hypotéza ¢. 2

H;: Déti s Ol maji horsi schopnosti jemné motoriky v porovndni se zdravymi
vrstevniky.

V hodnoceni jemnych motorickych dovednosti nebyly vysledky déti s OI tolik
odlisné jako u hodnoceni hrubé motoriky. Podle percentilového zatazeni dle norem BOT-
2 dosahly ctyii déti s Ol nadprimérného vysledku (99., 69., 66. a 62. percentil), jedno
dit¢ primérmého (50. percentil) a tfi déti podprimérného az velmi podprimérného
vysledku (27., 24. a 1. percentil). Podle standardizovaného skore mély déti s OI primérné
celkové skore jemné motoriky nizsi (49.6) v porovnani s détmi zdravymi (59.5). Na
druhou stranu bylo pfi testovani patrno, Zze déti s Ol byly pfi tkolech zaméfenych na
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kontrolu jemné motoriky vice precizni. V subtestu kontrola jemné motoriky dosahovali
pacienti s OI téméi shodnych vysledki (praimémmé skore 52.9) jako kontrolni skupina
(54). Coz mize byt podminéno vybérem volnocasovych aktivit, kdy déti s Ol
se pravdépodobné vice vénuji manudlnim aktivitdm a zdravé déti naopak sportu. Studie,
zabyvajici se urovni jemné motoriky u déti s OI, jsou mélo dostupné.
Hypotéza ¢. 3

H;: Urovei motorickych schopnosti md viiv na kvalitu Zivota déti s OI

Podle vysledki regresni analyzy existuje silny vztah mezi motorickymi
schopnostmi a kvalitou zivota pouze v domén¢ télesné zdravi. Miizeme potvrdit, ze déti
s horSimi motorickymi schopnostmi (niz§im celkovym motorickym skore dle vysledkt
BOT-2) maji horsi kvalitu Zivota v doméné télesné zdravi. V ostatnich doménach byl
koeficient v okoli hodnot odpovidajicim c¢astecné zavislosti. Jelikoz byla zavislost
zkouméana na malém vzorku pacientl, neni mozné na zakladé vysledki této prace
objektivné urcit korelaci mezi motorickymi schopnostmi a kvalitou Zivota pacientl s Ol.
Dlvodem je taktéz vstupni kritérium, které z vyzkumné skupiny piedem vytadilo déti
s t¢z§imi formami OI. K podobnému zavéru dosli i Hill et al. (2014, s. 7). Dle jejich
zkuSenosti a poznatkl ze soucasné literatury neni kvalita zivota bezpodminecné zavisla
na funkénich schopnostech ditéte.

Zajimavym zjiSténim bylo, Ze zdravé déti Casto dosahuji podobného skore
v doménach emoce, participace a studium. Doménu emoce, pfipadné i participace, mohla
v ur¢itém smyslu ovlivnit soucasna epidemiologicka situace a socidlni izolace vSech déti.
Zaroven déti s Ol nemaji problémy s kognici, mentalnimi a komunika¢nimi schopnostmi,
proto domény participace a studium nemusi byt poznamenany (Dahan-Oliel et al., 2015,
s. 74; Bauer, 2009, s. 50). Montpetit et al. (2015) ve své studii hodnotici kvalitu Zivota

déti s OI dotaznikem PEDI dokonce doménu socidlni funkce pfi testovani vynechali.
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ZAVER

Cilem této prace bylo shrnout poznatky o moznostech rehabilitace déti s OL
V teoretické Casti jsou struéné popsany terapeutické moznosti v jednotlivych vékovych
milnicich. Pohybové terapie mize vyrazné zasdhnout do bludného kruhu zlomenin, tnavy
a bolesti, a tim zlepsit uroven kvality Zivota déti s osteogenesis imperfecta. Proto je jeji
zatfazeni do komplexni péce nezastupitelné. Z anamnestickych dotaznikli jsme ziskali
pouze malé mnozstvi odpovédi, abychom mohli zhodnotit rozsifenost a napln
rehabilitacni péce u déti s Ol V budoucnu je tfeba dotazniky Sitit ddle mimo FN Motol,
napiiklad prostfednictvim pediatrd, ortopedd ¢i jinych specialistli v oboru osteologie,
a otestovat motorické dovednosti dalsich déti s Ol. Nésledné touto cestou rozsiftit
povédomi o diilezitosti rehabilitace a prekonat strach terapeutl z péce o pacienty s OL.

Teoretickd ¢ast prace mize slouzit jako struény navod pro terapii a rezimova
opatieni. V kapitole Fyzioterapie u détskych pacientii s Ol jsou rozepsany nejcastéjsi
problémy déti v konkrétnich vékovych obdobich a moznosti jejich terapeutického
ovlivnéni. Na informace z teoretické ¢asti 1ze navéazat vytvorenim informac¢niho letaku
se zakladnimi cviky a doporuc¢enimi v rdmci rezimovych opatfeni pro rodiny nebo
publikaci pro fyzioterapeuty, coz by mohlo pfispét k snizeni hyperprotektivity ze strany
rodi¢i a zlepSeni socializace déti s Ol. Zaroven by nebylo od véci zvazit v ramci sdruZeni
déti s OI uspofadani letniho tdbora pro déti s lehkou formou OI. Tabor se zakom-
ponovanymi pohybovymi aktivitami pod vedenim edukovanych pohybovych specialisti
nebo fyzioterapeutd by mohl snizit obavy a zvySit motivaci a adherenci déti k pohybu.
Na zaklad¢ vysledkt studie Aubry-Rozier et al. (2020) mlizeme potvrdit, Ze spravna
informovanost o moznostech pohybové terapie pomaha ke zlepSeni kontinuity péce
arodindm umoznuje lépe porozumét zdravi pacientli s Ol. Provazanost a spoluprace
jednotlivych odbornosti by mohla pfispét k zvyseni kvality péée o pacienty s OI'i v CR.

V Ceské republice existuje web Lomivky, klub sdruzujici pacienty s OI. Tato
stranka byla zalozena pacientkou s OI s cilem sdilet zivotni radosti, zkusSenosti, Zivotni
rady a ziskévat odborné informace o moznostech zlepSovani ¢i upeviiovani zdravotniho
stavu lidi s Ol. Vice informaci mohou ziskat rodi¢e 1 samotni pacienti na evropskych
strankach OIFE — Osteogenesis Imperfecta Federation Europe. Dne 6. kvétna se slavi
Mezinarodni den onemocnéni osteogenesis imperfecta — tzv. Wishbone Day (LOmlvky,

2008).
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PRILOHY

Priloha €. 1: Geneticka klasifikace osteogenesis imperfecta (Pfevzato z: Van Dijk and

Sillence, 2014)

Ol type OMIM  Gene Locus Protein Defective mechanism Phenotype Inheritance
I 166200 COLIAI 17921.33 Collagen alpha-1(l) chain Collagen quantity Mild AD
COLIAZ 7q21.3 Collagen alpha-2(1) chain
I 166220 COLIAI 17q21.33  Collagen alpha-I(1) chain Collagen structure Lethal AD
COLIAZ 7q21.3  Collagen alpha-2(l) chain
] 259420 COLIAI 17921.33  Collagen alpha-1(l) chain Collagen structure Progressive deformity ~ AD: AR
COLIAZ 7q21.3  Collagen alpha-2(l) chain
v 166220 COLIAI 17q21.33  Collagen alpha-I(1) chain Collagen structure Moderate AD; AR
COLIAZ 7q21.3  Collagen alpha-2(l) chain
v 610967 [IFITMS I1pl5.5  Interferon-induced Matrix mineralization/ Moderate, hypertrophic AD
transmembrane protein 5 ossification callus and ossification
of the interosseous
membrane
\4 613982 SERPINFI 17p13.3  Pigment epithelium derived Matrix mineralization/ Moderate to severe AR
factor (PEDF) ossification
Vil 610682 CRTAP 3p22.3  Cartilage-associated protein  Collagen modification Severe to lethal AR
(CRTAP)
Vil 610915 LEPREI/P3HI 1p342  Prolyl 3-hydroxilase I(P3HI)  Collagen modification Severe to lethal AR
IX 259440 PPIB 15922.31 Peptidyl-prolyl cis-trans Collagen modification Severe to lethal AR
isomerase B/Cyclophilin B
X 613848 SERPINHI 11q13.5  Serpin HI/Heat shock Collagen chaperoning Severe AR
protein 47 (HSP47)
Xl 610968 FKBPIO 17q21.2  Peptidyl-prolyl cis-trans Telopeptide Progressive deformity AR
isomerase FKBPI0 hydroxylation with contractures
(Bruck syndrome)
Xl 613849 SP7 12q13.13  Transcription factor 7/Osterix Osteoblast development Moderate AR
X 614856 BMPI 8p21.3  Bone morphogenic proteinl Collagen processing Severe AR
(BMP1)
XV 615066 TMEM38B 99312  Trimeric intracellular cation Osteoblast development  Variable severity AR
channel B (TRIC-B)
XV 615220 WNTI 12q13.12 Wingless-type MMTV Osteoblast development  Variable severity AR
integration site family,
member | (WNTI)/
Proto-encogene Wnt-|
XvI 616229 CREB3L/ Ilpl1.2  cAMP responsive element Osteoblast development  Severe AR
binding protein 3-like 1/OId
astrocyte specifically induced
substance (QASIS)
XVl 182120 SPARC 5q33.1 Osteoconectin Collagen chaperoning Severe AR
Unclassified 609220 PLODZ 3q24 Procollagen-lysine, Collagen cross-linking Severe with congenital AR
2-oxoglutarate joint contractures
5-dioxygenase 2 (Bruck syndrome)
176790 P4HB 17925.3  Protein disulfide-isomerase Collagen chaperoning Severe (Cole-Carpenter AR
(PDI) syndrome-1)
607186 SECZ4D 4926 Protein transport protein Collagen modification Severe (Cole-Carpenter AR
Sec24D syndrome-2)
300131 PLS3 Xq23 Plastin-3 “Bone development” Mild X-linked

“assembly and
disassembly of the
actin cytoskeleton™
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Priloha €. 2: Popis jednotlivyvch ¢asti testu BOT-2

Subtest 1

Ukol

Instrukce

Maximalni
bodovy zisk

Fine Manual
Precision

Vybarveni obrazce ve
tvaru hvézdy

Pacient pastelkou vybarvuje
co nejpecliveji dany tvar,
aby nepietahl jeho linii.

3

Vybarveni obrazce ve
tvaru kruhu

Pacient pastelkou vybarvuje
co nejpecliveji dany tvar,
aby nepietahl jeho linii.

Kresleni trasy do pfedem
uréeného prostoru

Pacient ma za kol vyznacit
cestu auta na obrazku do
pfedem vyznaceného
prostoru.

Prekladani listu papiru

Pacient pteklada rohy papiru
podle ptedkreslenych linii.

12

Vysttihovani kruhu

Testovany se snazim
ntizkami co nejpecliveji
vystiihnout predkreslené

kolecko z papiru.

12

Spojovani te¢ek do tvaru
kruhu

Testovany spojuje tecky na
papife do tvaru kosoCtverce.

12

Fine Manual
Integration

Prekresleni obrazci dle
ptredlohy — kruh, ¢tverec,
prekryvajici se kruhy,
vlnita linka, trojihelnik,
kosoctverec, hvézda,
piekryvajici se tuzky

Pacient se snazi piekreslit co
nejptesnéji dané obrazce,
které se postupné stézuji.

40
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Subtest 2

Ukol

Instrukce

Maximalni
bodovy zisk

Manual Dextrity

Zaznamenavani teek
tuzkou na papir

Do predepsanych krouzki se
pacient snazi zaznamenat
v ¢asovém limitu 15 s co nejvice
tecek.

Pfendavani penizkt

Pacient se snazi béhem 15
s pfendat co nejvice penizku
z jedné strany stolu na druhou.
Penizek si musi na stiedu prendat
z jedné ruky do druhé, a poté jej
polozit do krabicky.

Zapichavani kolickt

Testovany se snazi zapichnout co
nejvice koli¢kt do dirkované
desti¢ky na opacné strané stolu
v Casovém limitu 15 s.

Tridéni karet

Na stole jsou rozlozené tii kupky
karet. Testovany se snazi
v ¢asovém limitu 15 s roztiidit co
nejvice karet ze stfedni kupky. Na
jedné strané je kupka s modrymi
kartami a na druhé s ¢ervenymi.

Navlékani koralku

Testovany ma za ukol v ¢asovém
limitu 15 s navléct co nejvice
koralki na $ntrku.

Upper Limb
Coordination

Hazeni tenisového mic¢ku na
ter¢

Pacient ma 5 pokust, aby se trefil
na ter¢ umistény na zdi. Za kazdy
zdarily pokus dostane jeden bod.

Pousténi a chytani
tenisového mi¢ku obéma
rukama

Testujici hazi testovanému micek
z urité vzdalenosti. Jeho ukolem
je micek co nejvickrat chytit.
Pocitame Gspésné pokusy
z celkem 5 hodd.

Pousténi a chytani
tenisového micku jednou
rukou

Testujici hazi testovanému micek
z urcité vzdalenosti. Jeho ukolem
je micek co nejvickrat chytit.
Pocitame tspésné pokusy
z celkem 5 hodu.

Driblovani s tenisovym
mic¢kem dominantni rukou

Pacient dribluje s mickem o zem.
Pocitame zdatilé pokusy, které
dokaze provést v kuse. Maximalni
pocet je 10 ,,dribnuti*.

Driblovani s tenisovym
mickem stfidavé P a L
rukou

Pacient dribluje s mickem o zem.
Pocitame zdatilé pokusy, které
dokaze provést v kuse. Maximalni
pocet je 10 ,,dribnuti®.
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Subtest 3

Ukol

Instrukce

Maximalni
bodovy zisk

Bilateral
Coordination

Dotykani ukazovakem nosu

Testovany se snaZi se zavienyma
oc¢ima 5x dotknout nosu
ukazovakem (stiidavé P a L).

4

Skakani panaka

Testovany se snazi 5x skoc€it do
stoje rozkro¢ného, a pfitom
tlesknout zdvizenymi HKK nad
hlavou.

Poskoky na misté

Testovany ma za ukol skocit do
vypadu vpfed, a pfitom
synchronizovang zdviha

ypsilateralni HKK

Poskoky na misté

Testovany ma za ukol skodit do
vypadu vpied, pfitom
synchronizované¢ zdviha
kontralateralni HKK

Pivotovani palce a ukazovaku

Testovany se snazi pivotovat
palcem P a ukazovakem L ruky,
postupné prsty stiida. Prsty se
nesmi rozpojit béhem pivotovani.

Rytmické tukani

Testovany ma za ukol t'ukat
synchronizovang prstem o stul a
stejnostrannou nohou o zem.

Rytmické tukani

Testovany ma za ukol tukat
synchronizovan¢ prstem o sttl a
druhostrannou nohou o zem.

Balance

Chiize po caie

Testovany jde rovné po ¢aie 6
kroki.

Tandemova chiize po ¢aie

Testovany jde tandemovou chiizi po
¢are 6 krokil.

Stoj rozkro¢ny na care

Testovany stoji jednou nohou vpted
po dobu 10 s.

Stoj se zavienyma o¢ima

Testovany stoji ve stoji rozkroéném
10 s se zavienyma ocima.

Stoj na balan¢nim hranolu se
zavienyma o¢ima

Testovany se snazi vydrzet stat po
dobu 10 s na balanénim hranolu se
zavienyma ocima.

Stoj na klinu v tandemu

Testovany stoji 10 s v tandemovém
stoji na balan¢nim hranolu.

Vydrz ve stoji na jedné noze

Testovany se snazi vydrzet stat 10
s na jedné noze s otevienyma
oc¢ima.

Vydrz ve stoji na jedné noze
se zavienyma o¢ima

Testovany se snazi vydrzet stat 10
s na jedné noze se zavienyma
oc¢ima.

Vydrz ve stoji na jedné noze
na balan¢nim hranolu

Testovany se snazi vydrzet stat 10
s na jedné noze s otevienyma
o¢ima.
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Subtest 4 Ukol Instrukce Maxmrlal.m
bodovy zisk
Testovany se snazi co
Speed and Agility Ptekracovani balan¢niho nej.vickfét ptekrocit hranol 10
hranolu z jedné strany na druhou
v Cas. limitu 15 s.
Clunkovy beh Testovan}? bézi (E&Zlhu 15,24 12
m v co nejrychlejs$im tempu.
Testovany se snazi co
Skoky na misté do boku nejvickrat poskodit z jedné 10
SNoZmo strany na druhou snozmo za
15s.
fx e 1, Testovany se snazi co
Skoky na misté na jedné nejvickrat pgskoéit na jedné 10
DKK
noze za 15 s.
Testovany se snazi co
Skoky na misté na jedné | nejvickrat poskocit ze strany 10
DKK do stran na stranu na jedné noze za
15 s.
Testovany se snazi vydrzet
Strength Vydrz ve depu o sténu 60 s s opfenymi zady 6
v pozici diepu.
. Testovany se snazi udélat co
Kliky nejvice klikd v limitu 60 s. ?
Testovany se snazi udélat co
Leh-sed nejvice lehd-sedt v limitu 60 9
s.
Vydrz zdvizengch DKK a Testovany se snaii '\v/ydriet
HKK vleze na biise 69 SV lezg na bfise se 6
zdvizenymi HKK a DKK
Skok z mista Testovany se‘sn'aii skocit co 12
nejdal.
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Priloha €. 3: Anamnesticky dotaznik

ANAMNESTICKY DOTAZNIK: OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Jméno a pfijmeni: Vaha:

Datum narozeni: Vyska:

Pridruiena onemocnéni: Datum wyplnéni:
1) Jak je wyskyt zlomenin v obdobi od narozeni do soucasnosti?

2)

3)

4)

O 05 zlemenin O 10 a vice zlomenin
O 5-10 zlomenin
Jaky je vyskyt zlomenin v poslednich 5 letech?

O 0-5zlomenin 0O 10 a vice zlomenin

O 5-10 zlomenin

Absolvovalo dité rehabilitaci po urazufoperaci souvisejici s osteogenesis imperfecta?
O ano O nemélo draz ani operaci

O ne

Mavitévuje dité pravidelné rehabilitatni zafizeni?

O ano O ne

Otdzky 4a ai 4c wyplite pouze, pokud je vade odpovéd na predchozi otazku AND.

4a) laky typ rehabilitaéniho zafizeni navitévujete?

O ambulance O JIAE e e
O ldzné/ rehabilitacni gstav

4b) Kdo vam rehabilitaci doporudil?

O  prakticky [&kaf pro déti a dorost O  rehabilitacni kekar

O ortoped O B e s

4¢) V kolika letech dité absolvovalo prvni rehabilitaci?

O 0-2let O 6-12 et
O 2-6let O 12-1Blet

Mate se na koho obratit s pripadnymi dotazy ohledné rehabilitace nebo protetického vybaveni?

5)

O ano O ne

Zapojuje se dité do béinych volnofasowych aktivit spoleéné se swymi vrstevniky (jizda na
kole, prolézacky, tymové hry, zajmové krouzky)?

O ano snadno O ano s velkymi obtizemi

O  ano s lehkymi obtizemi O nezapojuje se

4a) Pokud se dité do volnocasowych aktivit nezapojuje, z jakého divodu?

O baolest O nema souvislost s onemocnénim
O doporufeni lékare all
O maéstrach z reakce déti [ T - T

O obavy rodici z drazu

&) Co je prodité v ramci jeho onemocnéni nejvice limitujici?
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Priloha €. 4: Informovany souhlas

INFORMOVANY SOUHLAS S UCASTI NA VYZKUMNEM PROJEKTU
UITTCTIO PHGBATIR. vcomimsameinsssmesameiissmiemscanssimssns s e R T T

B2 1151506 2ol o LSRR

Nizev projektu: Hodnoceni motorickych dovednosti déti s osteogenesis imperfecta

Pracovisté: Klinika rehabilitace a t&lovychovného lékaistvi 2. LF UK a FN v Matole
Odpovédnd osoba: Mgr. Adéla Quittkova, adela.quittkova@fnmotol.cz

Po podrobném dstnim sezndmeni s naplni vyzkumného projektu a po zodpovézeni viech
mych otazek tykajicich se daného projektu prohlaguji:

* budu se dobrovoln& Gi¢astnit experimentalni dasti projektu;

e davam souhlas knahliZeni a pofizeni opisu zdravotnické dokumentace v rozsahu
nezbytném pro splnéni projektu a prohlasuji, Ze osobni a anamnestické udaje poskytuji
dobrovolné a ddvam souhlas s jejich anonymnim zpracovanim;

* déavam souhlas k ziskani klinickych dat (1j. vypln&ni anamnestického dotazniku);

e davim souhlas k pouziti ziskanych dat pro dalgi anonymni zpracovani v ramci
védecké prace v souladu s platnymi préavnimi a etickymi normami.

Jméno a podpis osoby poskytujici informace o projektu
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