Diplomova prace Hodnoceni motorickych dovednosti déti s Ol

PRILOHY

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

and Sillence, 2014)

Ol type OMIM Gene Locus Protein Defective mechanism Phenotype Inheritance
| 166200 COLIAI 17q21.33 Collagen alpha-1(l) chain Collagen quantity Mild AD
COLIAZ 7q21.3 Collagen alpha-2(1) chain
Il 166220 COLIAI 17921.33 Collagen alpha-1(l) chain Collagen structure Lethal AD
COLIAZ 7q21.3  Collagen alpha-2(l) chain
1] 259420 COLIAI 17q21.33 Collagen alpha-1(l) chain Collagen structure Progressive deformity ~ AD; AR
COLiIAZ 7q21.3 Collagen alpha-2(1) chain
v 166220 COLIAI 17q21.33 Collagen alpha-1(l) chain Collagen structure Moderate AD: AR
COLIAZ 7921.3  Collagen alpha-2(l) chain
v 610967 IFITM5 Ipl5.5 Interferon-induced Matrix mineralization/ Moderate, hypertrophic AD
transmembrane protein 5 ossification callus and ossification
of the interosseous
membrane
Vi 613982 SERPINFI I7p13.3  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 |(P3HI)  Collagen modification Severe to lethal AR
IX 259440 FPPIB 15q22.31 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)
X1 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 BMP/ 8p21.3 Bone morphogenic protein| Collagen processing Severe AR
(BMP1)
XV 615066 TMEM38B  9q31.2  Trimeric intracellular cation Osteoblast development  Variable severity AR
channel B (TRIC-B)
Xy 615220 WNTI 12q13.12  Wingless-type MMTV Osteoblast development  Variable severity AR
integration site family,
member | (WNTI)/
Protc-oncogene Wnt-|
XVI 616229 CREB3LI Ipl1.2  cAMP responsive element Osteoblast development  Severe AR
binding protein 3-like 1/Old
astrocyte specifically induced
substance (CASIS)
XVl 182120 SPARC 5q33.1 Osteoconectin Collagen chaperoning Severe AR
Unclassified 609220 PLOD2 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 SEC24D 4q26 Protein transport protein Collagen modification Severe (Cole—Carpenter AR
Sec24D syndrome-2)
300131 PLS3 Xq23 Plastin-3 “Bone development” Mild K-linked

“assembly and
disassembly of the

actin cytoskeleton”
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Priloha €. 2: Popis jednotlivych ¢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 nepfetahl jeho linii.

3

Vybarveni obrazce ve
tvaru kruhu

Pacient pastelkou vybarvuje
co nejpecliveji dany tvar,
aby nepfetahl 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
nizkami co nejpecliveji
vysttihnout predkreslené

kolecko z papiru.

12

Spojovani te¢ek do tvaru
kruhu

Testovany spojuje tecky na
papife do tvaru kosoétverce.

12

Fine Manual
Integration

Prekresleni obrazct dle
ptedlohy — kruh, ¢tverec,
prekryvajici se kruhy,
vlnita linka, trojihelnik,
kosoctverec, hvézda,
prekryvajici se tuzky

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

40
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rukou

dokaze provést v kuse. Maximalni
pocet je 10 ,,dribnuti®.

Subtest 2 Ukol Instrukee Maximalnt
bodovy zisk
Do predepsanych krouzki se
Manual Dextrity Zaznzvtmenéwéni t?éek ) paci?nt s'na.ii Zaznamena.t V 9
tuzkou na papir ¢asovém limitu 15 s co nejvice
tecek.
Pacient se snazi béhem 15 s
pfendat co nejvice penizku
Prendavani penizki z jedné s.trany stolu na druhou. 9
Penizek si musi na stiedu piendat
z jedné ruky do druhé, a poté jej
polozit do krabicky.
Testovany se snazi zapichnout co
Zapichavani kolicki neq'}/ice koliékvﬁ (’10 dirkf)vané 9
desticky na opacné strané stolu v
casovém limitu 15 s.
Na stole jsou rozlozené tti kupky
karet. Testovany se snazi
THdéni karet v é.as,ovém limitu }5 ] Toztfidit co 9
nejvice karet ze sttedni kupky. Na
jedné strané je kupka s modrymi
kartami a na druhé s ervenymi.
Testovany ma za ukol v asovém
Navlékani koralkt limitu 15 s navléct co nejvice 9
koralkti na Sitirku.
Upper Limb Hazeni tenisového mic¢ku na Pac1e1}t ma' 5Vp O,k ust, a.by s¢ trve ﬁl
Coordination toré na t?.rc, umistény na Zdli. Za kazdy 5
zdartily pokus dostane jeden bod.
Testujici hazi testovanému micek
Pousténi a chytani z urcité vzdalenosti. Jeho ukolem
tenisového micku obéma je micek co nejvickrat chytit. 5
rukama Pocitame Gspésné pokusy
z celkem 5 hodt.
Testujici hazi testovanému micek
Pousténi a chytani z ur€ité vzdalenosti. Jeho ukolem
tenisového micku jednou je micek co nejvickrat chytit. 5
rukou Pocitame Gspésné pokusy
z celkem 5 hodt.
Pacient dribluje s mickem o zem.
Driblovani s tenisovym Pocitame zdafilé pokusy, které 7
mickem dominantni rukou | dokaze provést v kuse. Maximalni
pocet je 10 ,,dribnuti®.
. ., ., Pacient dribluje s mickem o zem.
Driblovani s tenisovym Pocitame zdafilé pokusy, které
mickem stiidavé P a L > 7
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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 (stfidavé P a L).

4

Skakani panaka

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

Poskoky na misté

Testovany ma za tkol skocit do
vypadu vpied, a pfitom
synchronizované zdviha

ypsilateralni HKK

Poskoky na misté

Testovany ma za ukol skocit do
vypadu vpted, 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 tukat
synchronizovang prstem o sttl a
stejnostrannou nohou o zem.

Rytmické tukani

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

Balance

Chize po ¢afe

Testovany jde rovné po ¢ate 6
krok.

Tandemova chiize po ¢éie

Testovany jde tandemovou chtizi po
¢are 6 kroku.

Stoj rozkro¢ny na cafe

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 balan¢nim hranolu se
zavienyma oc¢ima.

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 ocima.
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Vydrz ve stoji na jedné noze

Testovany se snazi vydrzet stat 10 s

. . na jedné noze se zavienyma ocima. 4
S€ zavrényma ocima
Vydr# ve stoji na jedné noze Tes.tova{ly se snazi Vydrrzet stavt.IO S
na balan&nim hranolu na Jedne noze s otevrenyma ocima. 4
, Maximalni
Subtest 4 Ukol Instrukce . .
bodovy zisk
Testovany se snazi co
o Prekracovani balan¢niho nejvickrat ptekrocit hranol
Speed and Agility J , P 10
hranolu z jedné strany na druhou v
¢as. limitu 15 s.
X . Testovany bézi drahu 15,24
Clunkovy béh Y s 12
m v co nejrychlejsim tempu.
Testovany se snazi co
Skoky na mist¢ do boku nejvickrat poskocit z jedné 10
SnoZmo strany na druhou snozmo za
15s.
. Testovany se snazZi co
Skoky na misté na jedné L, Y . .
nejvickrat poskocit na jedné 10
DKK
noze za 15s.
Testovany se snazi co
Skoky na misté na jedné | nejvickrat poskocit ze strany
C o 10
DKK do stran na stranu na jedné noze za
15s.
Testovany se snazi vydrzet
Strength Vydrz ve diepu o sténu 60 s s opfenymi zady 6
v pozici diepu.
. Testovany se snazi udélat co
Klik . e e 9
Y nejvice klikti v limitu 60 s.
Testovany se snazi udélat co
Leh-sed nejvice lehd-sedd v limitu 60 9
S.
. Testovany se snazi vydrzet
Vydrz zdvizenych DKK a Y . Wy
HKK vieZe na biige 60 s v leZe na biise se 6
zdvizenymi HKK a DKK
Testovany se snazi skocit co
Skok z mista Y se , 12
nejdal.
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Priloha €. 3: Anamnesticky dotaznik
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ANAMNESTICKY DOTAZNIK: OSTEOGENESIS IMPERFECTA

Imeéno a pfijmeni: Vaha:

Datum narozend: Vyska:

PridruZena onem ocnéni: Datum vyplnéni:
1) lak je wyskyt zlomenin v obdobi od narozeni do soucasnosti?

2

3

a)

O -5 zlomenin O 10a vice zlomenin
O 510 zlomenin

Yaky je wyskyt zlomenin v poslednich 5 letech?

O 0-5 zlomenin O 10 avice zlomenin

O 5-10ziomenin

Absolvovalo dité rehabilitaci po urazufoperaci souvisejici 5 osteogenesis imperfecta?
0O ano O nemélo draz ani operaci

O ne

Navitévuje dité pravidelng rehabilitaéni zafizeni?

0O ano O ne

Otazky 4a ai dc wplnte pouze, pokud je vase odpoved na predchozi otazku AND.

4a) laky typ rehabilitaéniho zafizeni navitévujeta?

O ambulance E P s s
O  lazné/ rehabilitaéni astav

4b) Kdo vam rehabilitaci doporutil?

O  prakticky [ékaf pro déti a dorost O rehabilitacni kekar

O ortoped IT s o e,
4c) W kolika letech dité absolvovalo prvni rehabilitaci?

O 02 let O B-12let

O 26 let O 12-18let

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

O -and O ne

5) Zapojuje se dité do béinych volnofasovych aktivit spoleéné se swymi vrstevniky (jizda na

kole, prolézacky, tymove hry, zajmove krouzhy)?
O anosnadno O ano s velkymi obtizemi
O ano s lkehkymi obtizemi O nezapojuje se

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

O bolest 0 nema souvislost = onemocnénim
O doporuteni lékare ol
O md strach z reakce déti [ 11 - S

O obavy rodich z drazu

&) Co je pro dité v ramci jeho onemoonéni nejvice limitujici?

Priloha €. 4: Informovany souhlas
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INFORMOVANY SOUHLAS S UCASTI NA VYZKUMNEM PROJEKTU
PO PEOIDRIE L cvostnsssoss s esesonso s D A S o A s e ST S

1B Cricibyloiays oo NS S

Nazev projektu: Hodnoceni motorickych dovednosti déti s osteogenesis imperfecta

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

Po podrobném tGstnim seznameni s naplni vyzkumného projektu a po zodpovézeni viech
mych otdzek tykajicich se daného projektu prohlaguji:

e budu se dobrovolné ugasinit experimentalni &asti projektu;

® davam souhlas k nahliZeni a pofizeni opisu zdravotnické dokumentace v rozsahu
nezbytném pro splnéni projektu a prohlaguji, Ze osobn{ & anamnesticks udaje poskytuji
dobrovolné a ddvam souhlas s jejich anonymnim zpracovanim;

* davam souhlas k ziskani klinickych dat (tj. vyplndni anamnestického dotazniku);

e davam souhlas k pouZiti ziskanych dat pro dalsi anonymni zpracovan{ v ramci
védecké prace v souladu s platnymi pravnimi a etickymi normami.

Jméno a podpis osoby poskytujici informace o projektu
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