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Uvod

Pojem myopatie je souhrnnym nazvem a pojmenovanim pro svalova onemocnéni, ktera
maji nejrozmanitéj$i pric¢inu vzniku. Jedna se o velmi rozsdhlou oblast tohoto problému.
Ve zpracovani mé bakalaiské prace jsem se zamétila na progresivni svalovou dystrofii
Duchenneova a Beckerova typu. Ve specialni ¢asti jsem podrobné popsala formy a jeji
Kinezioterapii.

Na jate loniského roku jsem se s diagndzou svalové dystrofie setkala poprvé u Ctyfletého
chlapce v nasem 1é¢ebném centru. Do té doby jsem o této problematice védéla opravdu jen
okrajové a méla pouze zakladni informace. O tento druh onemocnéni jsem se zacala
zajimat vice do hloubky a zjiS§tovat nové informace. Setkani a cviceni s chlapcem bylo ze
zaCatku plné dojmti a hlavné boji. Ziskat divéru pacienta a jeho rodict se zachovanim
trpélivosti u cviceni byl prvni tkol. Chlapec mél diagnostikovanou Beckerovu formu
svalové dystrofie.

Obratem této strany bylo, Zze onemocnéni, o kterém se chystdm psat je nemilosrdné a bere
zivoty 1 tém, ktefi maji cely Zivot teprve pied sebou.

Publikaci zabyvajicich se timto problémem a jeho feSenim z hlediska fyzioterapie mnoho
neni. Pravdou je, Ze diky dne$ni technice se mnoho informaci nalezne na internetovych
odkazech. Napsanim této prace bych rada sjednotila kinezioterapii u svalovych dystrofii a
popsala postup cilené terapie. Dva typy Duchenneovy a Beckerovy choroby, kterym je tato
prace vénovana jsou prozatim nevylécitelnou nemoci. Tato prace se zabyva udrzenim
fyzické stranky u déti a mladych lidi s cilem prodlouzit dobu jejich sobéstacnosti a
samostatné chtize.

Cilem mé prace je co nejvice priblizit moznosti 1éCebné rehabilitace a program pro
zlepSeni kondice a psychického stavu. V praktické casti pak ukazat postup lécebné

rehabilitace s vyuzitim rtiznych metodik.



l. Teoreticka ¢ast

1 Historie svalovych onemocnéni

Klinické popisy svalového onemocnéni se jiz objevuji od druhé poloviny 19. stoleti.
Duchenneova svalova dystrofie byla popsana v letech 1852-1886. V prvni poloviné 20.
stoleti byly popsany klinické projevy svalovych onemocnéni (klasifikace, dédi¢nost a
charakter patologickych zmén). Beckerova forma byla popsana némeckym Ilékafem

Beckerem v roce 1955 (3).

1.1 Svalova dystrofie

Zkracena definice — patii sem dédi¢né choroby. Jedna se o geneticky podminéné myopatie
charakterizované progredujici svalovou slabosti. U nejcastéjSich forem je klinicka
fenomenologie (pfesné zkoumani jevil) znama jiz desitky let, nékteré jiz od minulého
stoleti. Radi se mezi tzv. primarni svalova onemocnéni. Mluvi se o heterogenni skupiné
onemocnéni charakterizované progredujici svalovou atrofii a slabosti s typickym
histologickym obrazem, prokazujici kolisavou velikost svalovych vlaken, jejich nekrozu a
Vv pozdégjSich stadiich choroby také ndhradu svalovych vldken vazivovou a tukovou tkani.
RozliSuji se navzijem typem dédicnosti, frekvenci vyskytu, vékem zacatku prvnich
ptiznakd, distribuci svalového postiZzeni a zejména pritbéhem choroby. Svalové dystrofie
maji nejcastéj$i vyskyt postizeni na proximalnich svalech koncetin. Hlavnim ptiznakem
jsou pifedev§im svalova slabost, hypertrofie lytkovych svalli a zvySend hladina sérové

kreatinkinazy, ktera mize dosahovat az extrémnich hodnot (3).

,Progresivni svalové dystrofie zastupuji az 50% ze vSech svalovych onemocnéni. Jejich
pfi¢inou je dé&dicnd dysfunkce nebo defekt urcité bilkovinné slozky. Jednd se 0

proteinopatie, z nichZ nejznam¢jsi jsou dystrofinopatie, sarkoglykanopatie."

2, 3).



Mnoho svalovych dystrofii se zacind projevovat v détském veéku nebo v obdobi
adolescence. Klinicky obraz je dan postupnou progredujici degeneraci a destrukci
svalovych vldken. Kompletni skupinu svalové dystrofie vsak spojuji obecnd klinicka
kritéria, ktera jsou dana klinickymi pfiznaky a ndlezy typickymi pro tzv. myopaticky

syndrom (14).

PFichizi jsou pate rstaiend
doradu

Vysiréena tridka  dlvodu
oslabenych b¥énich svall

[ Vystréené hyicé

|
= Napadné hubend tehna

[ Protybari v kolenou ]

Casté pady, Sparnd
rovnovaha

I Napadné zvétSend htka I

Chize po Spickach \

Slabé predni itkove svaly

Obr. 1 Pfiznaky DMD

1.2 Déleni a klasifikace svalovych dystrofii

Déleni a klasifikace myopatii a svalovych dystrofii v minulém stoleti proSla velmi
dynamickym postupem. V roce 1954 Waltona a Nattrasse rozliSovali pouze ¢tyfi zakladni
formy:

- Duchenneovu

- Myotonickou

- Facioskapulohumeralni

- Pletencovou (oznacovana LGMD)
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Typ autozomdlné recesivni muskuldrni dystrofie pfipominajici gonozomalni recesivni
dédicnou Duchenneovu muskularni dystrofii jako prvni popsali Kloepfer a Talley (1958),

Dubowitz (1960) a Skyring a Mc Kusick (1961).

V roce 1969 dalsi Mezinarodni klasifikace od Waltona dé¢lila geneticky podminéné
myopatie na:
1. Svaloveé dystrofie — dale ttidény podle typu dédicnosti a predominantni postizeni
svalovych skupin.
2. Kongenitalni myopatie — kongenitalni svalové dystrofie, mitochondridlni myopatie.

3. Myotonie a myotonické dystrofie

Rozvoj védeckych poznatki v oblasti molekuldrni biologie za poslednich 15 let a zavedeni
novych diagnostickych metod zménily zcela pohled na klasifikaci myopatii. Miaze se fici,
ze diagnosticky pokrok prohloubil mnohem vice dosud existujici chaos v t¥idéni svalovych
chorob.

Mnoho muskularnich dystrofii a myopatii je zplisoben0o abnormitou nékteré strukturalni ¢i

funk¢ni ¢asti svalového vldkna. Kazdy protein je kodovan jednim ¢i nékolika geny.

Soucasné rozdéleni svalovych dystrofii

1. Dystrofinopatie: a) Duchenneova svalova dystrofie
b) Beckerova svalova dystrofie

Pletencova forma svalové dystrofie

Facioskapulohumeralni forma svalové dystrofie

Distalni forma svalové dystrofie

Myotonicka svalova dystrofie

Kongenitalni svalova dystrofie

N oo g &~ N

Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie

Defekty genti jsou lokalizovany na riznych chromozomech a bilkovinach, které¢ koduji,

oznacuji se a lokalizuji v riznych ¢astech svalové buiiky nebo extracelularné (3, 14).

11



Obr. 2 Distribuce svalového postizeni u riznych typa svalové dystrofie

Duchenne and Emery-Dreifuss Limb Girdle Facioscapulo- Oculopharyngeal
Becker Types Type Type humearal Type Type

Duchenneova a Beckerova forma svalové dystrofie
Emeryho-Dreifussova svalova dystrofie
Pletencovy typ svalové dystrofie

Facioskapulohumeralni svalova dystrofie

mo o w >

Okulofaryngealni svalova dystrofie

1.3 Hlavni znaky myopatického syndromu

+ symetrické oslabeni svalové sily

* narUstajici svalova atrofie

* neporusené Citi

* nevyskytujici se svalové bolesti

» chybi fascikulace

* nizké aZ vyhaslé §lacho-okosticové reflexy (vyjimkou je reflex Achillovy Slachy, ktery

zlstava dlouho zivy)
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1.4 Dystrofinopatie

Dystrofinopatie patii mezi nejéastéji vyskytujici se progresivni svalové dystrofie. Postizeni
je zpasobeno nedostatkem proteinu dystrofinu, ktery u Duchenneovy formy neni viibec a u
Beckerovy formy se nachdzi v mensich hodnotach. Snizend funkce dystrofinu ma proto

prabéh benignéjsi oproti Duchenneove svalové dystrofii.

Dystrofinopatie byvaji podminény dédi¢né€, dochazi k muta¢nim zménam na pohlavnim
chromozomu X, kde je lokalizovan gen kodujici protein dystrofin, ktery zptisobuje, Zze se

nemiize tvofit svalovy protein dystrofin.

Protein dystrofin nebo také svalova izoforma je soucasti dystrofin-glykoproteinového

komplexu. Tento komplex se rozdéluje na tfi strukturdlni ¢asti:

- Extracelularni
- Membranovou

- Subsarkolemalni
Defekty jednotlivych komponentli zodpovidaji za rizné typy svalovych dystrofii.

Odbornici odhaduji, Ze kromé& 30% postizenych se jednd o nové mutace, ostatni piipady
jsou vétSinou zdédény po rodiCich. Dystrofinopatie jsou vyhradné muzskd onemocnéni.
Pienase¢i onemocnéni byvaji v 99.9% zeny. Synové pak maji vysokou pravdépodobnost,
ze zdédi toto onemocnéni, na rozdil od dcery, ktera by v tomto ptipadé byla ptenasecka (2,
3, 14).

V dnesdni dobé rozliSujeme tyto klinické syndromy:

- Duchenneovu svalovou dystrofii (DMD)

- Beckerovu svalovou dystrofii (BMD)

- Syndrom krampi, myalgie, myoglobinurie

- Xrecesivni dilata¢ni kardiomyopatii (XRDKMP)

13



1.5 Duchenneova svalova dystrofie

Duchenneova muskularni dystrofie je pojmenovana po neurologovi Guillaume Benjamin

Amand Duchenne (1806-1875), ktery jako prvni popsal tuto chorobu v roce 1868 (7).

1.5.1 Etiologie

Pti¢inou onemocnéni je genetickd mutace. ,,Mutace je zména genetického materialu, kterd
vznika neptfesnou replikaci ¢i defektni reparaci DNA®“. Muize vzniknout v somatickych i
zérode¢nych bunkach. Pokud tyto mutace nezabrani postizenému jedinci mit potomstvo,
miiZe se v nasledujicich populacich mutace $ifit (14).

choroba se vyskytuje s frekvenci 1:3500 novorozenci muzského pohlavi a predstavuje
85% vsech dystrofinopatii. V Ceské republice by mélo byt postizeno touto chorobou

piiblizné 500 chlapct ¢i muza (7).

1.5.2 Vliv dédi¢nosti

Duchenneova svalova dystrofie je choroba s gonozomaln¢ recesivni dédi¢nosti vazanou na
pohlavni chromozom X. Choroba se vétSinou piendsi pres fenotypicky zdravé Zeny
prenaSecky, nositelky defektni mutované alely (3). Nemoc mize mit familiarni i
sporadicky vyskyt. Pfi familidrnim vyskytu se typicky jednd o pfenos vézany na X-
chromozom. Piipady choroby se sporadickym vyskytem mohou byt zplisobené nové
vzniklymi mutacemi jak u matky, tak 1 u plodu. ,,Asi tietina piipadid je zdéanlivé
sporadickych, kdy je patologicky gen pfenasen inaparentné ptes fadu generaci (11).
Riziko pro sourozence postizené¢ho jedince zdvisi na tom, zda matka je, nebo neni
prenasecka. Zena, ktera ma potomka s DMD a dal$itho takového piibuzného z matéiny
strany, je jistou pienaSeckou. Podle principli gonozomalné€ recesivni dédi¢nosti je riziko
pfenosu mutovaného genu na potomky obou pohlavi 50%. Tedy polovina muzZskych
potomkil onemocni, druhd polovina zlstava zdrava. Z Zenského potomstva je polovina

prenasecek a polovina ma fyziologickou genetickou vybavu (11).

14



Riziko pro potomky postizeného muze zavisi na jeho reproduk¢nich schopnostech. Muzi
s Duchenneovou svalovou dystrofii se nereprodukuji. VétSinou umiraji ptred dosazenim

reprodukéniho véku, nebo jsou sterilni (14).

1.5.3 Charakteristika svalového postiZeni

Postizeni novorozencli neni pro DMD typické, ale u fady novorozencii je popisovana
novorozenecka hypotonie ¢i opozdéni motorického vyvoje (14).

Béhem psychomotorického vyvoje v raném détstvi do 2 let nejsou zadné klinické zndmky
této choroby. Zpravidla pied 3. rokem zivota se normalni vyvoj zastavi.

Projevem je kolébava chiize, s patrnym kachnim a batolivym charakterem. Vyrazna
bederni lordéza. Hlavnim typickym ptiznakem je pseudohypertrofie lytkového svalstva
(14).

Chlapci jsou ¢asto neSikovni, nejisti a téZkopadni. ZhorSeni je pak patrné u béhu, skakani a
chiize po schodech. Dal§im projevem a hlavnim znakem je Gowerstv ptiznak, ktery
piedstavuje proces vstavani do stoje. Aby se chlapci postavili, oto¢i se nejprve obli¢ejem
Kk podlaze, roztahnou nohy, zvednou zadeéek a pfes horni koncetiny $plhaji po vlastnim
téle (obr. 2). Béhem vyvoje onemocnéni vznikaji kontraktury, které jsou patrné u chtize po
Spickach.

Dalsim projevem onemocnéni je V lehu na zadech, kde jedinec neni schopen flektovat

hlavu od podlozky (3, 7, 10, 16).
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Obr.3 Gowersovo znameni

(\fﬂf[&

(20 Q7

1.5.4 Svalstvo

Startem onemocnéni je predevSim degenerace kosternich svalovych vldken, jejich
nedokonald regenerace a postupné nahrazeni vazivovou a tukovou tkani. Na mikroskopu
muzeme pozorovat piitomnost nekrotickych svalovych vlaken vedle hypertrofickych. Tvar
svalu se upravuje Vv disledku snizeni objemu na zakladé zvySeného zaniku svalovych
vlaken a zvétSeni nastdva vlivem nahromadéni tuku a pojivové tkané.

Dominuje proximdlni postizeni svall, vyraznéjSi na péanevnim pletenci a dolnich
koncetindch, v mens$i mife jsou potom svaly pazniho pletence, svaly $ije a mize se rozsitit
1 na dychaci svaly. ,Distalni svaly, podobné jako mimické a bulbarni muskulatura, jsou
relativné usetteny* (3). Lokalizace byva symetricka.

Pfi rozpadu svalovych vlaken dochazi k jejich vymizeni a klinicky k atrofii. Nahrada
téchto svalovych vladken tukovou a pojivovou tkani se kompenzuje v nékterych svalech
ztratou objemu a nasledné vznikajici pseudohypertrofii (obr. 4). Nejvice zietelné byvaji na

lytku, hyzd’'ové oblasti, ale také na m. deltoideus (3, 11, 21).

16



Obr. 4 Pseudohypertrofie Iytek

Nejvétsi poskozeni svalu hrozi pfi jeho nasilném protazeni ve stavu kontrakce (18). Pouze
od narozeni do 6. mésice se miize zvysit pocet svalovych vlaken, poté se sval zvétSuje
pouze na objemu rastu a ristu jednotlivych svalovych vlaken, nikoliv zvétSovanim jejich
poctu. Schopnost regenerace kosterniho svalu je v dospélém veéku nizka. Pf1 poskozeni
svalu je hojeni uskute¢néno vazivovou jizvou, ktera nema schopnost kontrakce, a proto je

sval funk¢éné poskozen (1, 7).

1.5.5 Priubéh nemoci

Onemocnéni patii mezi velmi rychle progredujici. Prvni diagnostika byva kolem tietiho
roku, postupem Casu mezi 8. - 15. rokem Zivota nastava zlom a pacienti jsou zpravidla
odkézani na invalidni vozik. Velmi Casto pacienti umiraji do 20-25 let vé€ku na respiracni
selhani. V posledni dobé v disledku zdokonaleni symptomatické 1éCby, hlavné diky

aplikaci um¢lé plicni ventilaci, se doba o nékolik let prodlouzila (3).

1.5.6 Kontraktury

Omezenim pohybu je Casty a velky vznik kontraktur, zejména v oblasti Achillovych §lach,
flexort kolene a flexort ky¢le. V dal§im stadiu se mohou objevit ve spojeni i kontraktury
flexort loketniho kloubu aj.

U funkce svalu se velmi Casto zapomind na slozku, kde je maximalni zastoupeni
predstavujici vazivové stroma svalu. Obaly vaziva a septa slouzi jako hlavni ochranna
struktura svalu pted porusenim u nadmérného protaZeni.

Pokud sval neni pravideln¢ protahovan, nejlépe dostateCnou silou antagonisty pii
fyziologickém pohybu do pIné délky, je velkd pravdépodobnost jeho adaptace na délku, ve
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které je ponechavan. Tento stav je u dystrofinopatic zhorSen degeneraci a ubytkem
svalovych vldken, zvySenym obsahem vaziva a tuku. Pfi tvorbé kontraktur nebo tendenci
K jejich tvorb&é provazi rozvoj choroby vzajemné s ubytkem pohybovych aktivit. Na

zaklad¢ toho se kontraktury podileji na omezeni samostatné lokomoce (3).

1.5.7 Deformity

Deformity vznikaji jako vysledek svalového ochabnuti, zptisobené vznikem svalovych
kontraktur a postupnou ztratou rovnovahy. Ubytek svalové sily mnoha svalovych skupin,
ktery jde postupné, poté zptisobuje nerovnovahu a vyusténi do Spatné polohy kloubu. Svaly
zlustavaji ve zkracené pozici a tato Spatnd poloha kloubu se postupem casto zafixuje

natrvalo (1, 10, 11).

1.5.8 Kineziologické zmény v drZzeni u DMD

D¢ti s typem Duchenneovy svalové dystrofie maji typické drzeni hyperlordozy v bederni
casti patefe. Dlivodem je zména v postufe vztahujici se k nahrazeni slabosti m. quadriceps
femoris a extenzorti kycelniho kloubu. Piedpokladem je zvysSend bederni lordoza jako
Sklopenim panve smérem ventralné¢ dochazi k nebezpeénému piesunu tézisté vpred, které
je kompenzovéano zvySenim lorddzy. VéEtSina autorit se shoduje na jedné véci, a sice ze
hyperlordoza je kompenza¢ni mechanizmus, ktery slouzi k tomu, aby vertikalni pramét
svalovou praci, ktera je nutna k zabranéni prepadu trupu dopfedu a ma i dalsi vyznam. Stoj
na Spickach je disledkem snahy zkratit rameno paky od hlavicek metatarsii ke kotniku a
posunout tézisté vpied (3, 14, 18, 21).

Ptfi samostatné chilizi vpied a piendSenim t¢Zisté pies stojnou dolni koncetinu dochazi ke
zvyseni bederni lordozy. V obdobi, kdy je myopat usazen na vozik, je rozvoj skoliozy

vétsinou rychle progredujici (2).
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1.5.9 Pridruzené komplikace

Pii nedostatku dystrofinu mize dochazet v nekterych castech mozku k nedokonalému
pfenosu informaci, které maji negativni dopad na kognitivni funkce. Tyto poruchy se
projevuji individualn€ v rizné intenzité. Mohou se objevit problémy s opozdénym
vyvojem feci, s u¢enim a poruchami chovani. Nékterym pacienttiim s DMD bylo prokazana
horsi sluchové vnimani a snizena kratkodoba sluchova i vizudlni pamét’, ktera zptsobuje
narusenou schopnost ¢teni 1 spravného pravopisu. Celkem bylo diagnostikovano az 40%
jedinct s poruchou dyslexie, ale zase mivaji vybornou mechanickou pamét a schopnost
zrakové rozliSeni naptiklad u skladani puzzle. Pacienti s touto poruchou hiie pochopi a
porozumi rozsahlym slovnim instrukcim, musi znat ptesny divod. Okolo tietiho roku se
muze objevit opozdény vyvoj expresivni slozky feci, porozuméni s uzitim jazyka, ale pti
spravném vedeni lze tyto problémy piekonat.

Mensi ¢ast nemocnych s DMD mé poruchu chovani, mezi nejcastéjsi 1ze zaradit poruchu
pozornosti s hyperaktivitou pfiblizné u 12-24% nemocnych. Poruchou emoci a nalad trpi
az 50% déti ve smyslu depresi a izkostnych stavii, mohou byt 1 kombinované.

Pfiblizné u tfetiny jedinci je IQ snizené na hranici lehké mentalni retardace, u zbylé
vétsiny se pohybuje v praméru.

Mezi dalsi komplikace je zafazeno i postizeni srdce, které je Casto zpiisobeno rostouci
hypoxii organismu, kde klesa vitalni kapacita plic a nartsta pCO; Vv krvi. Nejvyznamné;jsi
poruchou srde¢niho rytmu u DMD je trvald nebo piechodné sinusova tachykardie. Ta se
objevuje u pacient starSich péti let a pietrvava u nich cely zivot.

V pokrocilejSim stadiu onemocnéni se srde¢ni postizeni zvyraziuje a nabyva dvou forem.
Prvni znich jsou vzicné se vyskytujici poruchy rytmu (tachyarytmie, komorové
extrasystoly) a abnormality v pfevodnim systému srde¢nim, jejichz incidence je cely zivot
stabilni. Druhou, ¢asté&jsi formou je kardiomyopatie, pfevazné dilatacniho typu (3,14).
Chronicka respiracni insuficience se vyviji ve druhé dekadé zivota. Nedostatecnost se
projevi jako prvni zapojenim pomocnych dychacich svalli a paradoxnim dychdnim, které
znadi hrozici hypoventilaci. Dalsimi ptiznaky jsou namahova a klidova dusnost,
tachypnoe, poruchy spanku, ranni bolesti hlavy, tachykardie a cyanza.

Pro nemocného s DMD jsou rizikem infekéni onemocnéni, ktera zasahuji bronchy nebo
plicni tkan — bronchitidy a bronchopneumonie. Pii téchto stavech dochazi k nahlému

zhorseni respira¢ni insuficience (3).
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DalSim dtlezitym symptomem DMD jsou klinické a patologické zmény zazivaciho traktu.
Jde o syndrom akutni Zzalude¢ni dilatace a syndrom intestindlni pseudoobstrukce

S epizodami zvraceni. Vzacné je pfitomna paralyza mocového méchyie (14).

1.6 Beckerova svalova dystrofie

Beckerova forma byla popsana v roce 1956 a je dnes zndma jako mirn€jSi varianta déle a
Iépe zndmé svalové dystrofie Duchenneova typu (DMD). Tato forma je pojmenovana po
némeckém lI¢kati P. E. Beckerovi. BMD forma svalové dystrofie ma obecné vyrazné

pomalejsi a vice variabilni prabéh, postihujici pouze muze (7).

1.6.1 Etiologie

Jedna se o recesivné dédi¢né onemocnéni lokalizované na chromozomu X a je ozna¢ovana
za benignéjsi formu Duchenneovy choroby, ale s vyrazné pomalejsim priabéhem. Podstata
tohoto onemocnéni, jak jsem jiz zminila zkraje, je mutace genu, ktery tvofi bilkovinny
produkt dystrofin. Na vySetieni se ndm ukdze piitomnost dystrofinu s abnormalni
molekulovou hmotnosti nebo je dystrofin méné zastoupen. Z tohoto duvodu je svalova

degenerace pomalejsi nez u Duchenneovy svalové dystrofie.

1.6.2 Charakteristika Beckerovy svalové dystrofie

Toto onemocnéni se projevuje mezi patym a patnactym rokem Zivota. Literatura vSak
poukazuje a lze se i dodist, ze se muze projevit i v dospélosti, proto by se nemélo toto
rozmezi brat jako konstantni. Projevy Beckerovy choroby mohou byt zpocatku
pondmahovymi myalgiemi, kfeCemi, ale 1 oslabenim m. quadriceps femoris a
kardiomyopatii. Behem pokrocilého stadia této nemoci se projevuji stejné problémy jako u
formy svalové dystrofie typu Duchenne.
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1.6.3 Svalstvo

Postizeni svall je zde stejné jako u Duchenneovy formy. Nastava zde oslabeni panevniho
pletence, oblast stehennich svalii a trupové svalstvo. Postupné se piidruzuje i oblast
ramenniho pletence. Postup postizeni je zde pozvolngjsi nez u progresivnéjsi formy

dystrofinopatie.

1.6.4 Kontraktury

Tato forma se také projevuje Casto se vyskytujicimi kontrakturami Achillovych Slach, ale

jsou i kontraktury v oblasti loketniho kloubu (3).

1.6.5 Kineziologické zmény v drZzeni u BMD

Jedna ze zmén je pseudohypertrofie lytek, kterd se vyskytuje téméf u 80% postizenych.
Dochazi ke stejnému abnormalnimu zakiiveni patete jaké je popsano vyse u DMD, jen

s rozdilem rozvoje. U této formy je rozvoj benignéjsi.

Chtize a jiné problémy se zaCinaji projevovat se stejnymi obtizemi jako u Duchenneovy
choroby, jen v mirn¢jSim a pomalejSim sledu. Ale dalo by se fici, ze viceméné kopiruji
Duchenneovu svalovou dystrofii v zeslabené form¢. Beckerova forma ma daleko delsi
dobu chiizi zachovanou. Myopaticky $plh se vyskytuje rovnéz i u BMD, opét ale

V navaznosti na priabéh onemocnéni (7, 11, 14).

1.6.6 Pridruzené komplikace

Z neurologické oblasti zjistime, Ze u vySetfeni je opétovné sniZzeni az vyhasnuti
Slachookosticovych reflexti a sniZzend az vyhasnuta idiomuskularni drazdivost. Problémy
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respiracni jsou také totozné s Duchenneovou formou svalové dystrofie. Respiracni

problematika pfichazi az v pozdé€jsim veku.

Z kardiovaskularni problematiky se u Beckerovy formy svalové dystrofie vyskytuje
postizeni srdce, kardiomyopatie. Tato skupina onemocnéni se vSak dostava vice do popiedi
a stava se hlavnim rizikovym faktorem. Kardiomyopatiec muze zkratit délku zivota. Je to
hlavn¢ diky lepsi hybnosti do vys$siho véku. Pacienti se svalovou dystrofii, kterd postihuje

srdce, by méli byt v pravidelné dispenzarni péci kardiologa (14).

1.7 Diagnostika a vySetifovaci metody

Pro stanoveni diagnozy svalové dystrofie jsou zakladem klinické projevy, rodinna
anamnéza, fyzikdlni vySetfeni, ukazatele vyplivajici z laboratornich vySetfeni,
neurologické vySetfeni, elektromyografie, svalova biopsie a také genova analyza. Dnes je

genova analyza diky vzestupu schopna odhalit postizeni i prenatalné (5).

1.7.1 Anamnéza a fyzikalni vySetieni

Hlavnim zdrojem k odbéru anamnézy jsou predevsim rodi¢e a hlavni ptiznak ditéte, ktery
je ditvodem névstévy lékare. Nejcastéji to byvaji projevy svalové slabosti, poruchy chlize
nebo 1 pfiznaky kardiomyopatie ¢i vzestup kreatinkindzy a jaterni testy v laboratofi.
Dulezité je také se zaméfit nato, zda se jiz onemocnéni objevilo v rodiné, eventudlné
vySetfit 1 matku ditéte vzhledem k X-recesivnimu ptenasecstvi. Pfi fyzikdlnim vySetfeni
neurolog sleduje spontanni aktivitu ditéte se zaméfenim na motoriku, tvar patefe,
abnormity v drzeni téla. Pozornost je tfeba vénovat hypertrofii lytek, schopnosti vzpazeni
hornich koncetin, stoj a stereotyp chtize i k tomu nélezici chiize do schodt, po Spickach, po
patach, béh a vstavani z lehu ¢i sedu (3, 6).

Neurolog se dale soustfed’uje na vySetfeni stavu védomi, schopnosti orientace v Case,

prostoru, paméti a reaktivity ditéte. Lékar nadale vySetii myotatické reflexy, pfedev§im
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patelarni reflex a reflex Achillovy Slachy — ty jsou u déti s DMD jiz v ranych stadiich

nemoci snizeny.

Dalsim moznym vySetfenim je i méfeni vitalni kapacity plic, usilovny vydech za jednu
sekundu, dechovy objem, minutovy objem a maximalni inspiracni tlak. VySetfeni vitalni
kapacity plic slouzi v pozd¢jsim stadiu pro orientacni urceni nutnosti podpory umélé plicni
ventilace (6, 21).

1.7.2 Laboratorni vySetieni

vvvvvv

v séru. T¢lo vytvari enzym CK, nachazejici se uvnitt svalii. Pfi zachovani funkce struktury
svalu, byva hladina enzymu tohoto druhu relativné nizka. Pfi poskozeni svalu se tento
enzym dostava do krevniho fecisté. To zpusobuje zvySeni hodnot hladiny enzymu v Krvi
proti normalu az o stonasobek. Ukazatel této hodnoty CK hladiny v krvi upozoriiuje na
poskozeni svalii, ale nemlize sdm o sob¢ potvrdit tuto diagnézu. U DMD je typické zvySeni
hodnoty CK 10x az 100x. U zvySeni hladiny CK jiz ve tfech letech véku, je
pravdépodobnost rizika DMD asi kolem 80%. U Beckerovy formy svalové dystrofie je
pritomnost v abnormalni podobé nebo ve velmi nizké koncentraci. Dystrofin neplnici svoji

funkci zplisobuje, ze svalova vlakna se postupné rozpadaji a svalstvo pomalu ochabuje.

U laboratorniho vySetfeni jsou i zjiStény hodnoty jaternich enzymi AST a ALT za
normalni hladiny GMT (4).

1.7.3 Genetické molekularni vySetieni

,~Prenatdlni diagnostikou rozumime vySetfeni bunck rizikového plodu, za ucelem
stanoveni, zda plod bude ¢i nebude postizen (14). Tato diagnostika je jednim z moznych

zpusobil zachyceni mutace dystrofinového genu u vice jak 65% rodin s vyskytem DMD.
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Pouzivad se DNA-analyza piima ze vzorku krve z lymfocytt. Vysetfeni objasiiuje pti¢inu
mutace a nosiCstvi, kterd pomahd odhalit vétSinu deleci. DalSimi metodami jsou
hybridizace in situ k ur¢eni sekvence DNA a tzv. protein truncation test, ktery odhali
bodové mutace nejcastéjsiho typu nonsense (predCasné ukoncuji translaci). Tento druh
mutace je pak hledan u ptibuznych zenského pohlavni, které jsou potencialni pfenasecky a
ptfi prenatalni diagnostice v DNA amniocyti nebo chorioidalnich klkt v 9.-11. tydnu
gravidity. Pfi potvrzeni onemocnéni, mize Zena t€hotenstvi ukonéit do 24. tydne gravidity,
ale rozhodnuti vSak zavisi zcela na matce. Minimalné 1/3 dystrofinopatii vznika de novo,

tedy bez familiarniho vyskytu (18).

1.7.4 Elektromyografie a svalova biopsie

Patologické procesy zjistitelné pomoci EMG jsou zpusobeny dysfunkci nebo ztratou
svalovych vlaken. Abnormity Ize nejsnadnéji objevit pfi jehlové EMG, kterd odliSuje
primarni onemocnéni svalu od poruchy nervosvalového prenosu a neurogenni 1éze. Sleduje
spontanni volni aktivitu svalovych vldken, zménu parametrti potenciali motorické
jednotky a zménu naboru motorickych jednotek a interferenéniho vzorce (3, 14). S
progresi DMD a pfeménou svalovych vldken na vazivo se zmensuje amplituda potencialu,

mizi fibrilace a redukuje se nabor motorickych jednotek. V kone¢né fazi nastava tzv.

elektrické ticho (14).

1.7.5 Svalova biopsie

Jedna se o vySetfeni svalové tkan¢ mikroskopické, histologické a kvantitativni. Provadi se
za ucelem zjiSté€ni priciny svalového poskozeni. Vysetieni timto testem je nejspolehlivejsi
cesta pro urceni diagn6zy DMD/BMD s rozliSenim od ostatnich forem svalovych dystrofii.
Bézné se provadi pti podezieni na tyto dvé formy genetickd analyza, ktera ve vice nez 80%

odhali vadu v dystrofinovém genu (14).
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Pii vySetfeni je znatelny nartst tukové a vazivové tkang, nizsi pramér vlaken, ktery je
zpusobeny atrofii, nebo jsou slaba vldkna nedostateCné regenerujici  se.
Z imunohistochemického vysetieni se prokaze uplna absence dystrofinu v Sarkolemé (pod
3%). Pro vySetfeni je nutné a dilezité vybrat spravny sval. Excize se nejcastéji provadi ze
stitedné postizeného svalu. Mezi nejCastéji vyuzivané svaly patfi m. quadriceps femoris, m.
deltoideus, m. biceps brachii, mozné je také vyuzit m. gastrocnemius, m. soleus a m.
tibialis anterior. Toto vySetfeni se voli nejcastéji oteviené, ale v dnesni dobé jsou vice

voleny méné invazivni biopsie tzv. polo uzaviené ¢i punkéni (11).

1.8 Dopliikova vySetieni

1.8.1 Kardiologické vySetreni

Pravidelné prohlidky u kardiologa véetné echokardiografiec pacientt s DMD/BMD by mél
kazdy absolvovat jedenkrat ro¢né od Sestého roku. V ptipadé znamek kardialni dysfunkce

by mély byt ihned medikament6zné feSeny (7).

1.8.2 Pneumologické vySetieni

Do tohoto vySetieni zahrnujeme zhodnoceni spirometrie, saturace oxyhemoglobinu, pulzni
oxymetrie, krevni obraz. Déle jsou to hodnoty acidobazické rovnovahy a rentgen hrudniku
z diivodu postupného snizovani vitdlni kapacity plic a naslednym rozvojem respiracni

insuficience (3).

1.8.3 Zobrazovaci metody

Tato metoda nepatii mezi zakladni zptisob diagnostiky, ale mohou K ni n¢kdy ptispét. Pro

velky rozvoj zobrazovacich metod je prosty rentgenovy snimek stile dnes vyuZivan. Na
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skeletu se kosterni sval zobrazuje jako mekké zastinéni a timto je odliSitelny od
podkozniho tuku. Velky vyznam ma rentgenovy snimek zejména pii diagnostice
kardiomyopatie. Pfi vySetfeni a sledovani pribéhu onemocnéni se vyuzivaji dalsi
zobrazovaci metody jako je ultrasonografie, nuklearni magnetickd resonance (ma nejveétsi
vyznam odhalujici strukturu samotného svalu) a fosforovd magnetickd resonanc¢ni

spektroskopie. Pouziva se pocitacova tomografie pomahajici identifikovat ubytek svalové

tkan¢ a jeji pfeména na tukovou a vazivovou tkan (2).

1.9 Terapie u Duchenneovy a Beckerovy svalové dystrofie

V soucasné dob€, ani pfes intenzivné probihajici vyzkum v zahrani¢i, neexistuje zadna
uc¢inné kauzalni terapie svalovych dystrofii. Zatim neni zndm Zadny 1€k ani terapie, ktera
by svalovou dystrofii vyléc¢ila. Nejvétsi snaha terapeutl je co nejvice oddalit imobilitu
pacienta a piedchazet castym komplikacim jako naptiklad kardiomyopatie, dechova
insuficience pievladajici v kone¢nych fazich onemocnéni. Lécba a terapie svalovych
dystrofii je naprosto individudlni a komplexni svému pfistupu, zajiSténa rehabilitaci,
farmakoterapii a ortopedickou lécbou.

Metoda transplantace zdravych myoblasti do postizenych svali ani pokusy o vlastni

genovou terapii zatim nepfinesly pozitivni vysledky (3, 12).

1.9.1 Farmakoterapie

Onemocnéni nejvice u DMD lze ovlivnit a zpomalit imunosupresivni terapii. Pfi aplikaci
kortikoidi v uvodu onemocnéni je moznost i oddaleni neschopnosti chiize az o 3 roky.
Tyto 1éky tlumi sekundarni projevy zanétu v postizenych svalech a mohou stabilizovat
bunééné membrany svalovych vldken. S ohledem na mozna rizika a vedlejsi komplikace je
nutné peclivé zvazeni. Mezi vedlejsi ucinky patii naptiklad osteopordza, zpomaleni rlstu,
narist télesné hmotnosti, typické wulozeni podkozniho tuku v oblasti obliceje,
kardiomyopatie, Sedy zakal, zména chovani, ztrata ochlupeni a potlaceni imunity. Pfi
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dlouhodobém uzivani kortikosteroidii se mohou i nadéale k vedlejsim U¢inkiim viz vyse
pridat naptiklad zhorSeni hojeni ran, poruchy ristu a tvorby kosti s vy$§im rizikem
patologické zlomeniny, rozvoj diabetu a opozdény télesny rtst. Nahradni varianta
kortikoidd, kterda ma pfi dlouhodobéjsim uzivaini méné nezadoucich ucCinkl je
CYKLOSPORIN a AZATHIOPRIN. Tyto Iléky obsahuji latky s protizanétlivym a
imunosupresivnim uc¢inkem, ale ptipadny pozitivni efekt neni u DMD klinicky presvédcivy

a proto nejsou pro rutinni 1é¢bu doporucovany (10).

1.9.2 Dopliiky stravy

L-karnitin pasobi jako zlepSeni energetického metabolizmu svalovych bunék a obzvlast
jejich regeneraci po intenzivni fyzické zatézi. Tento potravinovy doplnék zvySuje
vyuzitelnost mstnych kyselin jako energetického zdroje pro zlepSeni intenzity a vytrvalosti
svalové kontrakce.

Koenzym Q10 pracuje jako ptirozeny urychlova¢ energetického metabolismu svalové
buniky na urovni mitochondrii. U pacienti se svalovou dystrofii typu DMD/BMD je
piedpoklad moznosti snizovat postizeni myokardu s rizikem srde¢ni arytmie a selhani

srdce (10).

1.9.3 Ortopedicka 1é¢ba

Podle individualniho stavu jedince s DMD probiha ortopedické 1éCeni. Lécba spociva
zejména v Upravé kontraktur koncetin a deformit patete, které jsou divodem udrZeni co
nejdelsiho vzptimeného postoje a chiize.

U pocinajiciho rozvoje deformity nohy do equinovarozniho postaveni lze pfes noc pouZit
kotnikovou ortézu. Pfi fixované chiizi po Spickédch se uvazuje o ortopedické operaci
s prodlouzenim Achillovy §lachy. Tato operace mize prodlouZzit schopnost chiize az o 2

roky, ale méla by prob&hnout v obdobi, kdy jesté¢ neni vyrazné¢ zmeénén pohybovy
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stereotyp. Jinak mtize dojit ke zhorSeni dosavadniho chiizového vzorce, véetné stabilizujici
hyperlordozy. Dilezité¢ je myslet na to, aby imobilizace byla co nejkratsi a zvolit lehké
stabilizacni ortézy.

Pii upoutani pacienta s DMD na vozik, je pacient ohroZen rozvojem skolidzy. Vyssi
skoliotické kiivky byvaji spojené s deformitou hrudniho koSe, S progredujicim snizovanim
vitalni kapacity plic a moznym rozvojem respiracni insuficience. Skoli6za postihuje témét
90% nechodicich jedincti s DMD. Re$enim ortopedické korekce se doporuduje jiz pii
kiivce 25-30 stupnu velikosti Cobba thlu na RTG patete, diive nez nastoupi dechova
nedostatecnost. U feSeni skolidzy operaci je cilem ovlivnéni deformity patefe a hrudniku,
jeji korekce, do€asné udrzeni pomoci vnitini instrumentace a trvala pevna fixace. V dne$ni
dob¢ se pii operaci skolidzy vyuzivd mnoho technik. Mezi nejvice pouzivanou je moderni
metoda se zadnim pfistupem a vyuzitim segmentalni instrumentace, zajistujici bezpe¢nou
korekci deformity s pevnou vnitini fixaci. Vyuziva se i distrakéni typ instrumentace. Pfi
vzajemném ftesSeni skolidzy a rotace panve, provadi se kombinace galvestonské (panevni
stabilizace) a Luqueho techniky segmentdlni instrumentace (pfitahovani jednotlivych
obratlii k centralni tyci a translaci obratli pomoci sublaminarnich kli¢ek). Témito zpisoby
je mozné také korigovat bederni hyperlordézu (25).

Opera¢ni zakroky zahrnuji také sva rizika. Pacienti indikovani K operaci, by méli mit
zachovano nejméné 35% normy vitalni kapacity. Mezi nejcastéjsi pooperacni komplikace
patfi kardiopulmonalni selhani. Béhem operace je riziko poranéni nervovych struktur
s naslednymi neurologickymi komplikacemi. Nelécené zavazné deformity patete vedou k

dekompenzaci kardiopulmonalnich funkci (14).
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Il.  Specialni ¢ast

2. Rehabilitace svalové dystrofie

Hlavni cil komplexni rehabilitace jedinci se svalovou dystrofii vedouci ke zmirnéni
dasledku a progrese onemocnéni. Slozkou kompletniho systému je rehabilitace 1écebna,

socialni, psychologicka, pedagogicka a technicka, které se mezi sebou prolinaji.

Efektivita 1écebné rehabilitacnich postupil je zavisld na mnoha faktorech, z nichz nékteré
muzeme ovlivnit. Rehabilitace by méla byt soustavnd, pravidelna, systematicka, zahajena
co nejdiive od stanoveni diagndzy. Z celého komplexu tzv. ucelené rehabilitace funguje na
odpovidajici arovni pouze lécebnd rehabilitace. Ostatni slozky — pedagogicka, socidlni a
pracovni rehabilitace, které maji zajiStovat nezdravotnické sektory statni spravy, vyrazné

za medicinskou rehabilitaci zaostavaji, paklize se viibec zrodily (23).

U formy DMD je velmi dilezité vytvofeni multidisciplinarniho rehabilita¢niho tymu, do
kterého se tadi lékaii, fyzioterapeuti, ergoterapeut, psycholog, socidlni pracovnice,

ortopedicky protetik a ve spojitosti u déti 1 pedagog.

Samostatna kinezioterapie ma u této problematiky nezastupitelné misto. Jedna se o velmi
spornou kapitolu pfi 1écebné rehabilitaci u myopatii. Hlavnim divodem je na jedné strané
sval, ktery se pravidelné nezatézuje, postupné slabne a atrofuje. Naopak, pokud pietizime
myopaticky sval, dochazi k jeho poskozeni. V odborné literatufe a ve c¢lancich se
opakovan¢ varuje pfed pohybovou zatézi a u této ¢asti kinezioterapie ponechavaji misto
jen respiraéni rehabilitaci. Ze spolehlivych studii, které jsou dostupné, a neni jich mnoho,
muizeme soudit, ze posilovaci programy, které se snazi o zvySeni sily béznymi postupy,
V podstaté Zadny vyznamny efekt nepfinesly. Cvicebni jednotka v aerobnim typu zatéze pii
cvieni prokazatelné¢ vyvolava zietelny efekt ve smyslu sniZeni unavy a zdokonaleni
kardiorespira¢ni vykonnosti. Doporucovany jsou programy proti malému odporu a aerobni
frekvenci u pomalu zhorSujicich se forem myopatie. Zatéz proti odporu s pohybem,
dulezité zvazit u rychle se vyvijejicich forem. V této fazi je nutné brat v uvahu druh
prevladajici kontrakce. U excentrické kontrakce s mnohem vyssi intenzitou dochazi i u

zdravého svalu k poskozeni vldken. Sval, ktery je zdravy ma vSak vyhodu a dostatek
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reparacnich schopnosti, které se s traumatem mohou vyrovnat a naopak u opakované
excentrické extrémni zatéze i adaptovat. Mezi pozitivni uCinky, které jsou zmifované
v literatute, 1 v praxi je izometricka kontrakce pii posilovani. Tento zplisob s pouzitim
velikého odporu nelze pouzit u rychle progredujicich myopatii viz Duchenneova
muskularni dystrofie kde je to kontraindikaci. Oslabeni svalti souvisi mimo snizeni objemu
kontraktilni tkan€ i1 s utlumem ptislusného svalu na nejriznéjsich etazich CNS. Pokud jsou
pevné zafixované posturalni reflexy jsou schopny rozbit utlum na centralni urovni a tyto

svaly aktivovat (4, 10, 23).

Mezi zvolené pohybové techniky u pohybové 1€cby jsou analytické postupy, napiiklad
cviteni podle Kenny, cilend aktivace jednotlivych svalii. V Ceské republice jsou nejvice
rozsitené dvé komplexni techniky — senzomotoricka stimulace a reflexni lokomoce, ale
muzeme vyuzit 1 cviCeni na neurofyziologickém podkladé podle vyvojovych tad
dynamicko neuromuskularni stabilizace, akralni koaktiva¢ni terapie, Briigger koncept a
Bobath koncept. Tyto techniky jsou charakteristické tim, Ze se jedna o komplexni pfistup
pohybového schématu (vzorce). U tohoto vzorce jsou svaly funkéné spojené v jeden
fetézec Ci vzorec jako funkcni pohyb, kde se vzajemné facilituji. Tyto metodiky budou
vice popsany v dalsi ¢asti této prace. Vybér terapie zalezi na znalostech a dovednostech

fyzioterapeuta, kterou metodiku ovlada (23, 26).

Ke cviCeni je mozno vyuzit nejruznéjsi terapeutické pomucky, jako jsou overball,
fyzioball, theraband (vyuziti excentrické kontrakce proti odporu). Pokud ma terapeut
k dispozici ,,spacecurls® (mechanizmus umoziujici pohyb pacienta ve vSech 3 rovinach,
reakci je velmi vyrazna aktivace svalti dlouho nepouzivanych jako odpovéd’ na nestabilni
prostiedi). Dnes je také jiz v plno ordinacich k dispozici a moznosti vyuzit k terapii
S-E-T koncept.

Dulezita je cilena ambulantni, tak i domaci lé¢ebna rehabilitace vedouci k co nejdelsimu
zachovani funkéni schopnosti jednotlivych svalovych skupin a udrZeni rozsaht kloubu.
Pozornost je nutné vénovat i k udrZeni stalé¢ télesné hmotnosti. Lécebna vychova by se
méla zamétit a zpomalit tvorbu flekénich kontraktur, deformit hrudniku a vzniku skoli6zy.
Snahou kompletni rehabilitace je podpofit pifirozeny vyvoj ditéte a jeho ptiblizeni
k dovednostem zdravych vrstevnikli. Nerozluénou soucasti u této problematiky je velice
diillezitou dechové rehabilitace. Mimo odborny tym hraji velmi podstatnou ulohu i rodice.

Mezi pravidelné vySetieni se i 1x ro¢né fadi kontrolni spirometrie, kardiologie.
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U progresivnich svalovych dystrofii se mohou zvolit i doplikové terapie, jakymi mohou
byt canisterapie, muzikoterapie nebo hipoterapie. Zvlasté pak hipoterapie ma veliky ptinos

na pohybovy aparat nemocného (9).

Nemocni maji narok na protetické pomicky, jakymi mohou byt korzety, polohovaci dlahy,
boty, elektricky vozik a jiné pomuicky, umoziujici samostatnost pacienta a zlepSeni

komfortu pacienta.

Duchenneova a Beckerova choroba je také indikaci k lazenské 1écbé kdy je zatfazena do
indikacni skupiny VI. Klasické rehabilitaéni metody lze doplnit i jinymi pfistupy. Svoji
specifikaci mohou byt terapie naptiklad arteterapie (lécba prostfednictvim obrazi a
vytvarnych aktivit), muzikoterapie (metoda vyuZivajici pro 1é€bu terapeutické¢ho
prosttedku hudbu) a psychoterapie (je vyuziti komunikacnich technik ke zvySeni

dusevniho zdravi a zlepSeni vztahd uvnitt rodiny).

K uleh¢eni pozice ve spoleCnosti pacientii se stejnym problémem je moznost vyuziti
zafizeni a sluzeb, které uspokojuji jejich specidlni potteby. Jsou to prevazné nestatni

neziskové organizace — napiiklad Détské centrum ARPIDA a hnuti Parent Project (7).

2.1 Prostredky léc¢ebné rehabilitace

Podkladem 1écebné rehabilitace je kratkodoby a dlouhodoby rehabilitacni plan.
Kratkodoby plan 1écby zahrnuje specificky 1é€ebny postup. Dlouhodoby rehabilitaéni plan

obsahuje navaznost na dalsi slozky ucelené rehabilitace (26).

2.1.1 Kinezioterapie

Kinezioterapie oznaCuje komplex cileného cviceni, provadény pod dohledem
fyzioterapeuta. Hlavnim ukolem a cilem terapie je vyuZziti lécebnych ucinkd, tedy zlepSeni
a udrzeni celkové kondice pacienta (fyzické i psychické). Podstatné je zacit s fyzioterapii

jiz v raném véku ditéte. U DMD se kinezioterapie zaméfuje na zvySeni ¢i udrzeni svalové
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sily, udrzeni rozsahu pohybu v kloubech, zlepSeni koordinace pohybu a schopnost

relaxace. Provadi se pasivni i aktivni kinezioterapie (25).

ZlepSeni svalové sily slouzi jako prevence svalovych atrofii. Déale se snazime o zvétSeni
kloubniho rozsahu v jednotlivych kloubech, zlepSeni koordinace celého téla a protazeni
zkracenych svalovych skupin. Pfi pasivnim protazeni a pravidelné frekvenci, mizeme
zabranit vzniku kontraktur. Mezi hlavni priority patfi prevence progredujici kontraktury na
Achillové §lase, flexort kolen a kycli. Vyuziva se kazdodenni protazeni svalli, idedlné po
pfechozim prohtati (naptiklad horky parafinovy obklad). Pfi zhorSujici kontraktufe,
kombinace s korekénim polohovanim koncetin. Zpusoby protazeni zkraceny svali jsou
naptiklad vyuziti stre¢inku s protazenim do krajni polohy, antigravitacni terapie a také se
pouziva protazeni s vyuzitim postfacilitatni inhibice. Mezi dal$i manudlni prostredky
pasivni kinezioterapie zafazujeme 1 masaze, v ramci myoskeletarni mediciny mobilizace a
meékkeé techniky. Mekké techniky piisobi na reflexni zmény fascii, svali, kiize a periostu,

které se objevuji spole¢né s kontrakturami (25).

Vlivem cviéeni se zlepSuje peristaltika, zvySeni latkové piremény také dochazi ke zlepSeni
regeneracnich procest. Lécebna télesnd vychova miize byt aplikovana individualné anebo
ve skupinkach, ale méla by probihat s aktivnim zapojenim pacienta. Pro individualni
cviceni je zasadni cilené¢ zaméfeni na daného jedince s konkrétni problematikou a pro n¢j
specifickymi pottebami. Pokud vedeme skupinové cvieni, méli bychom se snazit
prizpisobit ,,nejslabsSimu ¢lanku‘ a zpisob terapie postupovat od jednoduchych stabilnich
poloh pfes méné stabilni az po nestabilni plochy. Béhem terapie vyuzivam jak zménu
polohy dle stavu pacienta, ale zalezi i na indikaci I€¢kate, také mizeme vyuzit a zapojit do
cvieni pomicky. Ja vyuzivam rdzné druhy pomuicek od overballu, theraband, airex

v v

chodnicky a bosu.

Nevyhnutelné je respektovat potieby pacienta, mnoho znich byva oproti jejich
vrstevniklim ¢asto unaveno. Z tohoto divodu je dobré aktivni i pasivni cvieni prokladat

relaxa¢nimi a dechovymi prvky.

Zaméfujeme se na prevenci progrese strukturdlnich zmén a na vylouceni nasledki
onemocnéni, véetné¢ zpomaleni progrese funkéni poruchy. Hlavni priorita u pacientti typu
DMD je co nejvice prodlouzit dobu samostatné chiize a vykonavani béznych dennich

aktivit.
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Ve fazi upoutani na vozik jde o oddaleni projevii dechovych a kardialnich potizi. Dilezita

je proto maximalni motivace pacienta pro dosahovani ¢astého pohybu.

Béhem terapie a pfevazné v kinezioterapii se dale vyuzivaji specifické terapeutické
prostfedky, kterymi jsou uzaviené systémy. Jejich nazev je Casto pojmenovan po

samostatném autorovi metodiky (23).

2.1.2 Vojtiv princip reflexni lokomoce

Vojtova metoda, nebo jinak nazyvana metoda reflexni lokomoce je souborem cvi¢ebnich
technik uréenych k 1é¢bé télesnych a psychickych poruch jedince. Zakladnim principem
metodiky je, ze v centralnim nervovém systému Clovéka je geneticky zakddovan vrozeny
pohybovy vzor. Béhem studii a 1écby déti s détskou mozkovou obrnou z let padesatych
byly oznaceny specifické body, které stimulovaly télo k urcitym vrozenym pohybim, a to
pfevazné tlakem na pfisluSna citlivd mista. Tato mista se Casto nachazeji na periostu kosti a
fascie. Mimo samovolné pohybové aktivity dochazi soucasné k fyziologické aktivaci
branice a svalii bfiSni stény, prohloubenému pravidelnému dychani, adaptovani tepové
frekvence, pozitivni stimulace nervovych center a souhrnnému zlepSeni mentalni aktivity.
K terapii se vyuzivaji tfi zakladni pohybové vzory — reflexni plazeni, reflexni otaCeni a 1.
pozice. Pohyby probihaji nezavisle na vuli klienta, tedy reflexné a ucinek zavisi na

poddajnosti centralni nervové soustavy (24).

2.1.3 Bobath koncept

Zakladnim principem Bobath konceptu je neurovyvojova terapie manzeli Bobathovych,
ktefi koncept vytvofili a zaroven zalozili. Principem terapie a cilem je zlepSeni kontroly
selektivniho pohybu s pouzitim terapeutickych nastroji, které aplikuje terapeut cilen¢ a pti
tom vzdy vnima reakce pacienta na tyto techniky. Jedna se o inhibici patologickych reflext
a vybudovani zakladnich motorickych vzora ditéte. Podle téchto reakci aktudln€ méni a
ptizpisobuje svoji terapii. Hovofime o provadéném handlingu terapeuta za pouziti jeho
jednotlivych technik. Techniky jsou zamétfené na ptiznivé ovlivnéni patologického tonu
pacienta, usnadiiuji ditéti provést pohyb co nejspravnéji a nejsnadnéji. Princip terapie a
hlavné terapeut neuci dit€¢ pohybiim, ale d€la vSe pro to, aby pacient byl schopen a mohl
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pohyb sam co nejspravnéji provést. VSechna terapie se provadi v ramci funk¢ni situace.
Terapeut Casto vyuziva ¢etné pomtcky, aby dosédhl zamysleného cile, jako jsou napiiklad
mice, valce, lavicky, labilni plochy a jiné. Dulezitym a zdkladnim znakem pro Bobath
koncept je tymova prace. Ve stiedu tohoto tymu vzdy stoji dité a jeho rodina. Nékteré jeho

prvky lze vyuzit pfi terapii u svalové dystrofie (12).

2.1.4 Dynamicka neuromuskularni stabilizace (DNS)

Dynamicka Neuromuskularni Stabilizace je koncept zamétujici se na diagnostiku a terapii,
ktery je vyuzivan predevsim ve fyzioterapii a blizkych oborech medicinské praxe. Mezi
zakladni vyuZiti znalosti je chovani lidské motoriky, které jsou obrazem fidici funkce
centralniho nervového systému (CNS). Motorika je vn€jSim projevem téchto funkci
odraZzejici veskerou informaci zpracovanou CNS. Jako celkové hodnoceni je u Dynamické
Neuromuskularni Stabilizace vyuzivana jeho velmi cenna navigace v diagnostice poruch
nejen pohybového systému. Ojedinélosti terapeutického ptistupu u DNS je celistvé
pusobeni, kde se jednd o cilené¢ ovlivnéni posturalnich a lokomoc¢nich funkci pomoci
specifického cviceni, kdy dochéazi ke zpétnému ovlivnéni chovani CNS a trvalejsi tprave
jeho projevii. Dynamickd Neuromuskularni Stabilizace je prostfedkem, posouvajici
diagnostické a terapeutick¢é uvahy od pouhého hleddni a ovlivilovani jednotlivych

lokalnich poruch smérem ke komplexnimu uvazovani v logickych souvislostech (12).

2.1.5 Akralni koaktivaéni terapie (ACT)

Tato metodika se rozviji od roku 2000 dle Palas¢akové Springrové, dle principu metody R.
Brunkow doplnéné o nové soucasné veédecké poznatky v oblasti neurofyziologie a
psychofyziologie. Metoda ACT se zaméfuje na motorické chovani a procesy motorického
uceni, vyuzivd vyvojové kineziologie, biomechaniky uzavienych a nasledné otevienych
kinematickych fetézcii ve funkénim nastaveni aker, ze kterych se aktivuje pohybovy vzor.

Uvedeni ¢innosti pohybovych vzori pii vzpéru o akrdlni ¢asti koncetin se navodi
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napiimeni patete, které umoziuje zkvalitnéni posturalnich a lokomoc¢nich funkei jedince.
Pohybové vzory aktivované v ACT ovliviwuji psychofyziologické procesy, jako jsou
mysleni, emoce, motivace a chovani. Metoda se pouzivd v rdmci prevence jako funkéni
rehabilita¢ni trénink pohybovych vzora plus v terapii pacientd $irokého spektra klinickych
obort (22).

2.1.6 Senzomotoricka stimulace

Tento princip spociva v aktivaci proprioreceptori a podkorovych mechanismi, které se
podileji na fizeni motoricky. Tato facilitatni technika muze docilit rychlé reflexni
automatické aktivace zadanych svali tak, aby pohyby nevyzadovaly vyrazn€jsi volni
kontroly. Jedna se o soustavu balan¢nich cvikii, provadéjicich v rliznych posturdlnich
polohach. Zprostfedkovanim senzomotorické stimulace Ize odstranit svalovou
nerovnovahu a ovlivnit sed, stoj a chlizi. Pf1 pokrocilejsi terapii lze vyuzit pomticky kulové

a valcové tsece, balan¢ni sandaly, balan¢ni mice, to¢ny (23).

2.1.7 Briiggerova metoda

Zakladni myslenkou konceptu ve spojeni k podstaté funkéniho onemocnéni pohybové
soustavy je, Ze pusobenim patologicky zménéné aferentni signalizace dochazi v pohybové
soustaveé ke vzniku zaostfujicich ochrannych mechanismil. Tyto mechanismy vyvolavaji u
pohybové soustavy ochranné reakce, tzv. artrotendomyotické, a nasledné dochazi ke
zméné fyziologického pribchu pohybu a drzeni, které se stavaji neekonomické. Hlavnim
cilem terapie je na zédklad€ urceni zménéné aferentni signalizace patologicky pusobici jevy
odstrafiovat tak, aby se opét nastavily fyziologické a ekonomické priibéhy pohybii a drzeni.
Hlavnim stfediskem veSkerého naseho snaZeni je dosaZeni vzpiimeného drZeni téla,

charakterizujici pfitomnosti thorakolumbalni lord6zy od segmentu os sacrum po Th5 (12).
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2.1.8 Respiracni fyzioterapie

Mezi dilezité soucasti kinezioterapie zatazujeme respiracni fyzioterapii, kde je hlavni cil
snaha udrzeni a zpomaleni progrese respiracnich funkci nemocného u DMD. Podstatné je i
ovlivnéni nitrobfiSnich organd, hrajici dtlezitou roli pro funkci traviciho traktu skrze
podpory stfevni peristaltiky a prokrveni vnitfnich orgéni. U respiracni fyzioterapie

pouzivame tyto metody:

e Zdkladni dechova gymnastika — nacvi¢eni dechové viny a pfirozeny zpusob rytmu
dychani.

o Speciadlni dechova gymnastika — ma vice forem. Jedna forma je trénink hloubky
dechu, lokalizované dychani za pomoci stimulace rukou v kontaktu s hrudnikem,
nacvik bfiSniho a hrudniho dychéni. Déle se cvici rezistovany vydech — zaméteni
na vydechovani do balonku, pomoci br¢ka do sklenky s vodou nebo formou hry na
hudebni nastroj. Mulzeme pouzit asistovany vydech, provadénim stlaCenim
hrudniku ptfi vydechu. Cvi¢it mizeme i1 dechovou gymnastiku statickou, i

dynamickou, u které se pouzije pohybi koncetiny nebo celého téla (23).

2.2 Fyzikalni terapie

Tato oblast také zahrnuje své misto u svalové dystrofie. Zamétujeme se na docileni svalové
relaxace, ktera je vyhodna K protazeni zkracenych svall. Procedury jsou zaméfené na
myorelaxacéni a analgetické ucinky. Na tivod je vyhodné uplatnit nejdiive jednu z metod
fyzikalni terapie a posléze 1éebné cviceni. Vyuziva se prevazné hydroterapie, kterd je
kombinaci piisobenim nejen tepelné energie, ale i pohybové a mechanoterapie. Ta vyuziva

pouziti statickych a dynamickych sil k 1é¢ebnym tcelim (26).
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2.2.1 Celkové koupele

Pii teploté koupele mezi 37-38°C dochazi k relaxaci pfi¢né pruhovaného svalstva, ¢ehoz
lze vyuzit u 1é¢by svalovych kontraktur. Vyuziva se i jako koupel pfed planovanou masazi,

cvi¢enim, pasivnimi pohyby, ale i pfed aktivni kinezioterapii (26).

2.2.2 Lazen viriva

Také se da nazvat zkracené vifivka, kterou miizeme aplikovat ¢aste¢né nebo celkove.
Teplota vody je izotermicka nebo lehce hypertermickd. Tento druh lazné je zaméfen na
zvySeni prokrveni koncetin, mistni metabolismus a zaroven aktivuje kozni receptory. Pti
pusobeni na celé télo se jednd o kombinaci G€¢inku celkového tepla a jemnou masaz vitici

vodou (27).

2.2.3 Lazen perli¢kova

Tento druh procedury piisobi na télo jemnou masazi kize a podkozi vyvolavajici proud
stlaceného vzduchu. Vyuziti je pfedevSim zaméfeno na pacienty neurologické a nemoci
pohybového aparatu. Tato koupel ma vliv 1 na psychiku, fyzickou kondici, zbavuje pocit

bolesti a napéti (27).

2.2.4 Balneoterapie

Souhrnem lécebnych postupll je balneoterapie, kterd je pod odbornym zdravotnickym
dohledem aplikovana na lidsky organismus. Cilem je navraceni optimalni funkce
organismu pomoci piirodnich lé¢ivych zdroji aplikované terapeutem. Nejcasté)si
pouZzivané piirodni zdroje Vv balneoterapii jsou mineralni vody obsahujici soli siry, radonu a

jodu.
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Zapojenim vodolécby vcetné LTV v bazénu, programy na zvysSenou fyzickou zatéz,
dlouhodobd protahovaci cviceni, kombinace termoterapeutickych procedur a také se
zménou prostiedi a klimatu v ldznich pfispivd velmi pozitivné ke zlepSeni hybnosti a
zvySeni fyzické zdatnosti. Zaméfeni na nervosvalovd onemocnéni jsou v nasi republice

napiiklad Janské Lazné, lazn¢ Velké Losiny, Klimkovice aj (27).

2.3 Ergoterapie

Soucasti 16¢ebné rehabilitace nezbytné patii také ergoterapie. Ucelem ergoterapie je
dosazeni maximalni sobé&staCnosti a nezavislosti klienti v domacim, socidlnim a
pracovnim zazemi. To vede ke zvySeni jejich kvality Zivota. Zéalezi na vhodné zvolenych
prostiedcich, které jsou cilené a pro osobu smysluplné aktivity nebo zaméstnani, kterymi
se ergoterapeut snazi dosdhnout nejvyssi urovné fungovani v aktivitaich denniho Zivota
(ADL), pracovnich ¢innostech a aktivitdich volného casu. Pro dosaZeni tohoto cile je nutna
interdisciplinarni spoluprace v rehabilitacnim tymu (26). Nedilnou soucasti a dilezitou roli
hraji v celém procesu rodice postizené¢ho ditéte, které je nutno zapojit 1 aktivné. V této
détské kategorii ergoterapie ma pievazujici postaveni hra, ktera se postupné vyviji a
vyzaduje individualni ptistup. S postupem véku v predskolnim obdobi se vyuziva hra vice
konstruktivni s bohatym vyuzitim fantazie. U mladSich $kolnich déti jsou hry fizené a vice

mén¢ spolecné s ostatnimi détmi.

Do slozky ergoterapie patii 1 ergodiagnostika, kterd se zamétfuje na posouzeni nasledka
vlivem onemocnéni na jejich sobéstacnost. Zatfazuje se sem i indikace technickych

pomticek a nacvik jejich pouzivani (9).

Obr.5 Statické parapodium s funkci stoli¢ky
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2.4 Hipoterapie

Tato 1éCba je prostfednictvim kong. Diivodem pro zatazeni metody je dosazeni efektu
proprioceptivni neuromuskularni facilitace, vyuzivajici vlivu faktorit specifickych i1
nespecifickych. Mezi nespecifické faktory se zatazuji taktilni kozni stimulace, z tohoto
divodu se nepouziva sedlo. Dalsim faktorem je vliv tepla zvifete a plisobenim odporu
vlivem gravitace. Specifické prvky hipoterapie jsou podminéné chtizi koné a jeho krokem,
ktery jinym zpisobem nenahradime. Terapeutickym plisobenim je pravé prirozeny pohyb
koné a jeho trojrozmérny pohyb na hibeté, ktery je u kazdého kroku vyvolan. Jedinec je
nucen se prirozenému pohybu koné podvédomé podvolovat, ale soucasné se soustiedit, aby
Z kon¢ nespadl. Navozenim plynulé¢ pohybové koordinace se zapojenim posturalniho
svalstva dle naklanéni téZist€ jezdce. Pohybem koné€ se mimovolné aktivuji a zapojuji
reflexy pro rovnovahu, které zlepSi drzeni téla a hlavy. Hipoterapie je zaméfena na
vylepSeni koordinace pohybu, rovnovéahy, posileni svalového korzetu a velmi pozitivni 1
dilezity vliv ma na psychiku. Ohromnou roli hraje u chlapct jiz upoutanych na voziku.
Tato terapie jim umoziuje zapojeni pravé skupiny svald, které se aktivuji pfi chiizi u
zdravého Cloveka. Pro zapojeni do programu hipoterapie je nutné doporuceni a svoleni
odborného I€kate. Praktické vedeni je jiz zajiSténo specialné zaméfenym a vySkolenym

fyzioterapeutem (25).

2.5 Dopliikové terapie

2.5.1 Muzikoterapie

K 1écbé mluzeme vyuzit i hudbu, rytmus, tony, zpev, zvuk velmi Casto i1 ve spojeni
S pohybem nebo vytvarnou tvorbou. To v§e zahrnuje muzikoterapie. Principem této terapie
neni jen hudbu vytvafet a podilet se na ni, ale staci i jeji poslech s vnimanim samotné
hudby. V muzikoterapii se pouZivaji verbalni prostfedky (vyktiky, Sepoty, rytmizace slov)
1 neverbalni prostiedky (samotnd prace s hudbou, zvukem nebo rytmem). T¢lo a kazdy
kousek jeho ¢asti se pomoci tontt muzikoterapie postupné uvoliuje z napéti nebo se docili
stimulace. Velky vliv ma zpév a prace s dechem na dalsi télesné a psychické procesy. Na

télo mize hudba pusobit relaxa¢né, drazdivé ¢i stimulovat energii (9).
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Kazuistiky

Kazuistika ¢. 1

Vstupni vySetteni: 16. 5. 2014
Jméno pacienta: J. M.
Pohlavi: muz

Veék ditéte kalendarné: 5 let

Diagnéza: Duchenneova svalova dystrofie

Osobni anamnéza: 1. dité z 1. gravidity, fyziologicky pribéh téhotenstvi. Porod spontanni
zahlavim ve 41. + 1. tydnu téhotenstvi. Porodni hmotnost 4060g, délka 54 cm. AS 8-10-10
(napéti svalu a barva), ikterus bez fototerapie. Kojen do 9. mésice. Nezvracel, spanek
klidny. Rehabilitace na poliklinice Budé¢jovicka od 6. tydne véku, z diivodu predilekce
hlavy vlevo. Psychomotoricky vyvoj se Vv §ir§i normé vyvijel dle vyvojovych fad, plazit se
zacal v 7. mésicich, lezeni po ¢tyfech od 10. mésice. Samostatna chiize ve 14. mésici.
Kontrola na neurologii v 18-ti mésicich, kde bylo vie v potadku. Re¢ piiméfend, nyni
dyslalie. Prvni podezieni na onemocnéni V bfezen 2014 a vysloveni diagndzy typu

Duchennova svalova dystrofie, kvéten 2014

Rodinna anamnéza: matka — strabismus, tupozrakost, mladsi bratr 1rok — zdrav (také krev

na genetické vySettfeni).
Socialni anamnéza: Od tii let v jeslich, od zafi 2013 matefska Skola, kde byla adaptabilita
zpocatku horsi, dnes dochéazi pouze na dopoledne. Od zati 2014 navstévuje lesni skolku u

Rican

Alergie: atopicky ekzém

KrouZzky: plavani
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Kineziologické vySetreni

Pacient béhem vysetteni spolupracujici, komunikativni, ob¢as horsi srozumitelnost.

VySetieni postavy pohledem

Ze zadu

Stoj na celych chodidlech o Siroké bazi, stabilitu vyvazuje vybocenim Spi¢ek do zevni
strany. UdrZeni rovnovahy pomoci hornich koncetin. Postaveni drzi pouze kratce, poté se
vyhoupne do $picek a dalsi vySetieni probiha pfi stoji na $pickach. Hlava v 0se, ramena
symetrickd, mirn¢ v elevaci. Mezilopatkové svaly oslabené, viditelné oboustranné scapulae
alatae. ZvySend kyfoza hrudni patefe kompenzovana bederni lordozou a anteverze panve.
Zadni strana stehen normostenicka, glutealni ryhy jsou symetrické. Lytkové svaly pseudo-
hypertrofické. Hyzd'ové svalstvo je atrofované, symetricky.

Stoj je zatizen na pifedni plochu plosky, diky zkracenym Achilovym Slacham. Valgozni

postaveni hlezenniho Kloubu.

Z boku

Hlava je drzena v ptfedklonu. Ramena v retrakci a elevaci. Horni koncetiny jsou v mirné
flexi v loketnim kloubu a volné¢ podél téla. Prominence bficha. Hrudni kyfoza mirné
zvySena, bederni lordéza je zvétSena. Anteverzni postaveni panve. Rekurvace kolen

oboustrann¢. Vaha té¢la je prenesena na predni polovinu plosky nohy.

Ze piedu

Oblicej symetricky. Hlava drzena v pfedklonu. Ramena symetrické postaveni v ose a
Vv retrakci. Horni koncetiny jsou volné podél téla v semiflekénim postaveni loketniho
kloubu. Nadechové postaveni hrudniku a prominujici spodni Zeberni oblouky. Bficho je
vyraznéji prominujici vpied. Medidlni postaveni patel oboustranné, symetrické postaveni
kolen. V hlezennim kloubu na obou stranach valgdzni postaveni. Vyrazné zatizeni na
pfedni polovin€ nohy na metatarzech. Typické hra §lach na dorzélni stran¢ chodidla. Stoj o

Siroké bazi.
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Dynamické vySetieni

stoj o zménéné uzsi bazi je velmi problematicky, pacient se snazi vyrovnavat stoj
pomoci hornich koncetin a nakonec udéla ukrok

stoj se zavienyma o¢ima s podobnym scénafem jako u stoje o uzké bazi

chiize po $pickach velmi svizna, cupitava, stabilni

u chtize po celém chodidle strnulé drzeni téla ve flekénim postaveni trupu, dolni
konCetiny o Siroké bazi, doSlap tvrdy bez zapojeni trojflexe na dolni koncetiné a
Spatného odvijeni plosky od podloZzky

chiize do schodu i ze schodil bez diferenciace, pfi chlizi jsou patrné laterolateralni
vychylky trupu do strany bez souhybu hornich koncetin (nutnost ptidrzeni zabradli)
chiize po patach nelze vysettit pro nulové postaveni v hlezennim kloubu

dynamicky test chlize se zavienyma ocima velmi nejisty a pomaly. Ostatni
odchylky nejsou vyrazné od predeslého popisu

chlize o uzké bazi velmi nestabilni a pomala aZ nelze vySetfit

do podiepu se dostane s postavenim na Spickach, ale chiize neni schopna pro

oslabeni m. rectus femoris a inaktivace m. gluteus medius

Funkéni testovani u progresivnich myopatii — piiloha ¢. 1

Orientacni hodnoceni lokomoce — stupen ¢. 4

1.

2
3
4.
5
6

Mobilita vleze — stupei ¢. 4

Drzeni a pohyb hlavy — stupen €. 5

Sed a pohyby vsed¢ na stolicce — stupen €. 4

Sed z lehu na zadech — dolni koncetiny natazeny — stupei ¢. 2

Klek — stupen ¢. 4

Stoj — stupeni ¢. 5a — pomoci hornich konéetin oporou o dolni konéetiny, ¢as 10
sekund

Vztyk z lehu na zadech — dolni koncetiny natazeny — stupen ¢. 2 — ¢as 20 sekund,
Vv sedu se pretoc¢i do pozice na ¢tyfi a pomoci opory hornich koncetin

Diep — stupen €. 2 — ¢as 13 sekund
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Goniometrické vySetreni

- VvySetfeni U pacienta jsem provedla v poloze lehu na zadech
- HKK - funkéni rozsah pohybu ve vsech kloubech

Tabulka 1 — Vstupni goniometrické vysetfeni — metoda SFTR (ve °©)

Kloub PDK aktivné PDK pasivné LDK aktivné LDK pasivné
Ky¢elni kloub S0-0-97 S0-0-105 S0-0-102 S0-0-113
F35-0-10 F40-0-12 F35-0-10 F40-0-14

R40-0-40 R42-0-42 R41-0-40 R43-0-42

Kolenni kloub | S0-0-110 S0-0-117 S0-0-110 S0-0-118
Hlezenni kloub | S0-0-10 S4-0-13 S0-0-7 S6-0-12
R7-0-3 R9-0-5 R10-0-5 R12-0-7

Dopliiujici vySetireni
Chodidla jsou na pohmat studena, barva je bleda na obou koncetindch, na pohmat maji

Iytka tuhou konzistenci, je piitomen hypertonus v ischiokruralnach svalech, bolestivost
adduktord pfi pohmatu, posunlivost patelly ve vSech smérech, zvlasté pak lateralnim, jinak

je nebolestiva.
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ZKracené svaly (ptiloha ¢. 2)

PDK / LDK
- M. triceps surae 2 / 2
- Ischiokruralni svaly 2 / 2
- M. iliopsoas 1- / 1
- Adduktory ky¢elniho kloubu 1- / 1
- M. rectus femoris 1 / 1
- M. tensor fascie latae 1 / 1
- M. quadratus lumborum 1 / 1
- Paravertebralni svaly 1- / 1
Oslabené svaly:
- M. gluteus medius 2 / 2+
- M. gluteus maximus 1- / 1-
- M. rectus abdominis 2 / 2

Myotatické reflexy

Vybavnost myotatickych reflexii je na obou dolnich koncetinach celkové snizena, na
hornich koncetinach je vybaveni reakce pouze lehce snizena, reflex Achillovy Slachy je

vybavny a intenzivni, kdy dochazi k plantarni flexi oboustrann¢.

Kratkodoby rehabilita¢ni plan

Uvolnéni svalového napéti lytkovych svalii a Achilovych §lach
Zvétseni rozsahu v hlezennim kloubu

Aktivace hlubokého stabiliza¢niho systému

> w0 np e

Osloveni svalu kycelniho kloubu — m. gluteus medius, m. gluteus maximus, m.
gluteus minimus, m. piriformis

5. ZlepSeni motoriky téla a koordinaci pohybu
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K terapii jsem zvolila reflexni lokomoci dle Prof. MUDr. Vaclava Voity, kterd je popsana
ve specidlni casti. Poté jsem vyuzila v terapii facilitaéni polohy v pronacni poloze dle
Bobath konceptu. Také techniky mékkych tkdni — protazeni a uvolnéni flexe v hlezennim
kloubu.

Déle jsem se hodné zaméfila na cviceni ve vyvojovych fadach dle techniky dynamické
neuromuskularni stabilizace podle Kolafe. Vyse uvedené postupy jsem doplnila technikami

meékkych tkani.

Terapie

Pfi prvni navstéveé po komplexnim kineziologickém rozboru, byla zahdjena terapie.

1. Techniky mékkych tkani v oblasti dolnich koncetin intenzivnéji v oblasti

Iytkového svalu.

2. Post-izometrické protazeni (PIP) a uvolnéni rozsahu v hlezennim kloubu.

3. Uvolnéni a zlepsi postaveni panve na podklad¢ protazeni flexori kycelniho
kloubu.

4. Reflexni lokomoce - faze Reflexniho otaceni I — aktivace ventralni muskulatury
trupu a hlubokych flexorti krku, zevni rotace v kofenovych kloubech, dorzalni
klopeni panve, diferenciace trupu, ovlivnéni asymetrie trupu, panve a kréni

patere. Aktivace a uvolnéni rotace hlavy.

5. Aktivni cviceni ve vyvojovych fadach dle konceptu DNS - na ivod jsem zvolila
polohu 3. mésice Vv pozici na zadech s podlozenymi dolnimi koncetinami a
nacvikem dechu. DalS$im cvikem jsem zvolila polohu 8. mésice — TRIPOD —

nakroceni dolni koncetiny v poloze na ¢tyfech (pfiloha €. 3).
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Doporucila jsem cvicit doma 1x denn¢ aktivni cvi¢eni na neurofyziologickém podklad¢ a
reflexni lokomoci. A techniky mékkych tkéani i vickrat denné s pasivnim protazenim. Cely
program byl rodi¢tiim vysvétlen a byli instruovani pro domaci terapii.

Velmi pozitivni vliv na tuto diagnézu ma i vodolécba, pro doméaci program lze vyuzit

koupele a sprchovani svalti dolni koncetiny pfti teploté 37-38°C.

Osetiujici 1ékar nadale doporucil i hipoterapii, od ¢ervna maji zajiStény program.

Po dohod¢ s maminkou zacindme pomalu pro adaptabilitu pacienta na kazdodenni cviceni.

Na doma pouze na tvod 2 cviky.

Kontrolni vysetieni: 14. 7. 2014

Pacient dochézi na terapii dle ¢asovych moznosti 1-2x tydné, doma pravideln€ 2x denné
cvi¢i, aktivni cvieni na neurofyziologickém podkladé s maminkou a protaZeni svald,
reflexni lokomoci a t&€Z8i pozice neuromuskularni stabilizace s tatinkem.

Déle navstévuje 1 x tydné hipoterapii. Je velmi znat na konfiguraci svalli 1 dvou denni

vypadek domaéci terapie — tuhnuti lytkové oblasti a zkraceni Achilovy §lachy.

Ve stoji se zlepsilo postaveni a sklopeni panve do napiimeni. Cast&ji se postavi na celd
chodidla.

Dnes mame v programu krom technik mékkych tkani a protazeni.

- Reflexni lokomoce v polohach — reflexni otaceni — 1. faze, reflexni otaCeni — faze
IVa, reflexni otaceni — III. faze (piiloha ¢. 4), reflexni plazeni — varianta zavésu.

- Dynamicka neuromuskularni stabilizace ve vyvojovych fadach — 3. mésic v poloze
na zadech s aktivnim zapojenim dechu — modifikace polohy s dopomoci gymbalu,
8. mésic - TRIPOD (pfiloha ¢. 3) — s pfenesenim do vysokého kleku, a 14. mésic —
pozice MEDVEDA. Vyuzivame u této metodiky i cvigeni formou hrani p¥i poloze
na zadech 3. mésice — opora koncetin o0 ma kolena a hazeni si gymballem (pfiloha
¢. 5).

- Cviceni na gymbalu — hlavné vyuziti stabilniho drzeni a pevného usazeni chodidel
na podlozce, kombinujeme se souhybem hornich koncetiny, prihravek overbalem.

- Akralni koaktivac¢ni terapie v poloze vzpéru ve vysokém Sikmém sedu.

46



- Pro pacienta jsou oblibené cviky se zaméfenim na senzomotorickou stimulaci
plosky nohy s vyuzitim senzomotorickych chodnickt, bosu, tsee a CoCky —

nastaveni spravného nastaveni plosky.

Dlouhodoby rehabilita¢ni plan

V dlouhodobém planu jsou zafazené podobné slozky, které¢ jsou jiz zafazené
Vv kratkodobém planu s ohledem na aktudlni stav pacienta a dany problém. Dulezité je
piedchazet kontrakturdm a svalovym atrofiim. Do budoucna je velmi dulezita i dechova
rehabilitace, kterd bude provazet celozivotné. V dalSich fazich rehabilitace se snazime
zachovat pacientovu mobilitu a sobéstacnost. Po dobu spanku bych doporucila korekcéni

dlahu na hlezenni kloub, aby nedochazelo ke zvétSovani kontraktur.

Na doporuceni neurologa je v planu 4 tydenni rehabilita¢ni pobyt v Janskych Lazni.

47



Kazuistika ¢. 2

Vstupni vySetteni: 15. 7. 2014
Jméno pacienta: K. M.
Pohlavi: muz

Vek ditéte kalendainé: 8 let

Diagndza: Beckerova svalova dystrofie

Osobni anamnéza: 1. dit¢ z 1. gravidity, porod ve 39. + 3. tydnu téhotenstvi s.c. pro
nepostupujici prub&h. Porodni hmotnost 3640g, délka 55cm. AS 7-8-10. Na rehabilitaci
dochazel od véku 2 mésicti pro zvySené napéti na koncetinach a predilekéni drzeni hlavy
vlevo. Psychomotoricky vyvoj i pies rehabilitaci opozdén. Asymetricky se plazil, lezl ve
vys$8i pozici po Ctyfech kolem 10. mésice (maminka si neni jistd). Samostatné¢ chodil po
dlouhém obchazeni kolem nabytku az v 16-ti mésicich. Navrat na rehabilitaci ve 4 letech
pro pietrvavajici chlizi na Spickéach a nestabilitu trupu. Velmi Casté pady, horsi koordinace

pohybu. Svalova dystrofie diagnostikovana v 6 ti letech.

Rodinna anamnéza: otec se léCi s hypertenzi, matka Casté¢ zlomeniny koncetin, jinak

zdrava. Stryc z matCiny strany mel Beckerovu svalovou dystrofii. Sestra 4 roky, zdrava.

Socidlni anamnéza: od zafi navstévuje 1. tiidu zakladni Skoly, v ramci Skoly — plavani,

micové hry — zatim zvlada bez problému.

Alergie: na pyl a prach

Kineziologické vySetieni

Chlapec ma drobnou astenickou postavou, pfichazi v doprovodu rodict a je schopen stat

bez pomticky.
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Ze zadu

Hlava v mirném tklonu do prava, elevace levého ramene a vyrazna protrakce ramen na
obou stranach. Na obou strandch scapulae alatae. Leva lopatka je elevovana vice kranialné
a lateralné¢ od patefe oproti pravé strané. Sinistroskolitické postaveni v hrudni patefi.
Thorakobrachialni trojuhelnik na pravé stran¢ hlubsi, vyrazné asymetricky s porovnanim
S levou stranou. Na panvi — leva zadni spina je vice kranidln¢ vzhledem k pravé strané.
Postaveni panve sklopené do anteverze zvyraziuje hyzd'ové svalstvo. Orientacni vySetieni
dolnich koncetin na obou strandch shodna. Svalovy tfes neni pfitomen, pacient je bez
otoku na dolnich 1 hornich koncetinach. ZatiZeni chodidla je na vnitini hrané chodidla
S valgbznim postavenim pat. Astenicka postava bez otoku na dolnich 1 hornich

koncetindch. Svalovy tfes neni ptitomen.

Z boku

Hlava v reklinaci. Postaveni ramen ve vnitini rotaci a protrakci. Semiflekéni drzeni na
hornich koncetindch v loketnim kloubu. Horni segment hrudni patefe prohnuty.
Prominujici bficho, anteverze panve typicka pii zvyraznéné bederni lordoze. Zatizeni

piedni ¢asti chodidla na metatarzech u obou koncetin.

Ze piedu

Ptedklon a uklon hlavy vpravo. Kli¢ni kosti jsou ve stejné vysce. Levé rameno elevovano
oproti pravé stran€é. Ramenni kloub je ve vnitini rotaci a protrakci oboustranné. Horni
konCetiny jsou voln¢ podél téla v mirné semiflexi v loketnim kloubu. Typické nadechové
postaveni hrudniku s elevaci spodnich Zeber. Biicho prominuje vpted. Leva predni spina je
kranialnéji nez prava spina. Kolena jsou symetricky postavena, nedochazi k rekurvaci.
Valgdzni postaveni pat, zatizeni chodidel je na pfedni poloviné nohy na metatarzech. O

tom svedEi 1 vyrazn€ zvySené napéti na prstech dolnich koncetin

Dynamické vySetieni

Vysetfeni bylo provadéno ve stoji na celych chodidlech. Pti hodnoceni zméné drzeni téla
ve stoji a chiizi o zGizené bazi chodidel nejprve s kontrolou zraku, poté se zavienyma o¢ima
bylo zvyraznéné drzeni v problémovych partiich. ZvySend kyfotizace hrudni patefe a
aktivace paravertebralnich svali, ale zvladl bez vyraznych problému. Se zavienyma o¢ima

nejistota a snaha o uchop hornimi koncetinami. Klidova chilize s doSlapem na paty, pii
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zrychleni pfenesena vaha na Spicky. Chiize je souhybem hornich koncetin.
Funk¢ni testovani u progresivnich myopatii — piiloha ¢. 1
Orienta¢ni hodnoceni lokomoce — stupeni €. 5
1. Mobilita vleze — stupen ¢. 4
Drzeni a pohyb hlavy — stupeii €. 5

Sed a pohyby vsed¢ na stoli¢ce — stupen ¢. Sc — ¢as 10 sekund

2

3

4. Sed z lehu na zadech — dolni koncetiny nataZzeny — stupeii ¢. 3

5. Klek — stupen ¢. 4

6. Stoj— stupen ¢. 5S¢ —5 sekund

7. Vztyk z lehu na zadech — dolni koncetiny natazeny — stupen ¢. 4 — ¢as 12
sekund, vsedu se pieto¢i do pozice na Ctyfi a pomoci opory hornich
koncetin

8. Diep — stupen €. 4

Goniometrické vySetieni

- vySetfeni U pacienta jsem provedla v poloze lehu na zadech
- HKK — funkéni rozsah pohybu ve vSech kloubech

Tabulka 2 — Vstupni goniometrické vysetifeni — metoda SFTR (ve °©)

Kloub PDK aktivné PDK pasivné LDK aktivné LDK pasivné
Ky¢elni kloub S0-0-108 S0-0-113 S0-0-102 S0-0-114
F40-0-10 F40-0-12 F38-0-12 F40-0-14

R40-0-40 R42-0-42 R38-0-40 R40-0-41

Kolenni kloub | S0-0-130 S0-0-135 S0-0-115 S0-0-118
Hlezenni kloub | S10-0-30 S13-0-35 S10-0-25 S13-0-28
R10-0-38 R12-0-9 R8-0-6 R10-0-9
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ZKkracené svaly (priloha €. 2)

PDK / LDK
- M. triceps surea 2 / 2
- Ischiokruralni svaly 2 / 2
- M. iliopsoas 1 / 2
- Adduktory kycelniho kloubu 2 / 2
- M. rectus femoris 2+ / 2-
- M. tensor fascie latae 1 / 1
- M. quadratus lumborum 1 / 1
- Paravertebralni svaly 1 / 1
Oslabené svaly
- M. gluteus medius 2 / 2-
- M. gluteus maximus 2 / 2
- M. rectus abdominis 2 / 2

Myotatické reflexy

Tricipitovy na horni koncetiné normalni. Pateldrni reflex na pravé dolni koncetiné
vyrazné€j$i v porovnani s levou dolni koncetinou.
Reflex Achillovy Slachy na obou koncetindch vybavenéjsi a intenzivnéj$i u reakce do

plantarni flexe.

Kratkodoby rehabilita¢ni plan
Program byl zvolen velmi podobné pro porovnani kvality provedeni a vysledkii mezi

obéma diagndzami.

1. Uvolnéni svalového napéti Iytkovych svali a Achilovych §lach.
2. ZvétSeni rozsahu v hlezennim kloubu, mobiliza¢ni techniky v zanartnich
kastkéach, Lisfrankav kloub, Chopartiiv kloub.

3. Aktivace hlubokého stabiliza¢niho systému trupu ve vyvojové pozici 6.
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mésice — poloha na zidech flektované dolni koncetiny, hornima
koncetinami uchopeni ze zevni strany chodidla sméfujici ke stropu.
Aktivita dechu a hlubokého stabiliza¢niho systému.

4. Oslovit svaly kolem kycelniho kloubu — vyuziti nadkrokti a odrazu pfi

chuzi.

U tohoto pacienta jsem pouzila také reflexni lokomoce podle Prof. MUDr. Vaclava Voijty,
faze handlingu v polohach reflexni lokomoce a nastaveni podle Bobath konceptu do

nakroceni ve vys$im kleku, vleze na boku do opory o dolni koncetinu.

Terapie

1. ProtaZeni flexori kycelniho kloubu na hrané stolu.

2. Nacvik spravného postaveni a aktivniho zapojeni plosky nohy a
nastaveni napiimené¢ho drzeni téla od nohou smérem nahoru.
Impulsem tlaki do opérnych bodi chodidel nejprve pasivné a poté

aktivni trénovani.

3. Zreflexni lokomoce jsem zvolila fazi I Reflexniho otaceni — cilem
terapie bylo napiimeni patefe a osloveni intersegmentalni rotability
patefe, aktivovat branici, hlubokou ventralni muskulaturu trupu a

hluboké flexory krku. Také aktivovat zevni rotace v kotfenovych

kloubech.

4. Jako cviceni na doma jsem zvolila cviceni na neurofyziologickém
podkladé dle techniky akralni koaktiva¢ni terapie — vzpér z polohy
na bfiSe do polohy na ctyfech. Vychozi poloha leh na bfiSe, ob&
horni koncetiny upazené tak, aby sviraly pravy uhel v loktech. Nohy
opiené o Spicky. Pribeh cviceni — vzpér do kotfent dlani a pat, aby

doslo k naptimeni zad. Hlava se pfizvedne od podlozky, naptimeni
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loktti dojte k nadzvednuti trupu do cilené polohy na ¢tyfech.

5. Dynamicka neuromuskularni stabilizace ve vyvojovych fadach — 3.
mésic v poloze na zadech s aktivnim zapojenim dechu — modifikace
polohy s dopomoci gymbalu, 8. mé&sic - TRIPOD (pfiloha ¢. 6) —
s prenesenim do vysokého kleku, a 14. mésic — pozice MEDVEDA
(ptiloha €. 7).

Domaci terapie cvi€eni na neurofyziologickém podkladé by méla byt pravidelné 1x denné
piiblizn€¢ 20minut. Uvolnéni a protaZeni svali mozno opakovat ¢astéji. Cely program byl
za asistence tatinka vysvétlen a jednotlivé cviky instruovany na doma.

Rodice jiz pro domaci pouzivani pofidili perlickovou podloZzku do vany. Byla tvaha o

pokrac¢ujicim kurzu plavani — doporuéeno probrat s neurologem.

Kontrolni vysetieni: 18. 9. 2014
Z diivodu Skolni dochazky pravidelné cviCeni s terapeutem v intervalech 1x tydné. Doma si
cvi¢i po ranu s otcem kolem 20 minut a vecer s maminkou. Nadale dochazi na mi¢ové hry

do skoly. Plavani ukonceno pro zvySenou tnavu po plavani a bolestivost svali.

Velmi patrné zlepSené drzeni téla. Naptimend patei v oblasti hrudniku. Zacinajici aktivni
zapojeni svalii na chodidle, patrné na lepSim postaveni pat.

Sam K.M. ptiznal Ze se citi mnohem Iépe, tolik nezakopéva a 1épe se mu chodi.

K dnesnimu dni mame v programu tuto sestavu

- Dynamick4d neuromuskuldrni stabilizace poloha 8. mésice TRIPOD, 14. mésic
MEDVED.

- Akralni koaktivaéni terapie vzpér v poloze na zadech, varianty vzpéru v poloze na
Ctyfech.

- CviCeni na neurofyziologickém podkladé na hrané stolu — nastaveni flektované
dolni koncetiny opiené v zavésu do zevni rotace s aktivnim napiimenim v hrudni
patete a aktivaci hlubokého stabiliza¢niho systému — ,,zavésny stoj (ptiloha ¢. 8).

- Vyuziti polohy z reflexni lokomoce na boku ¢tvrtou fazi reflexniho otaceni — kde si
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korigujeme svrchni dolni kon¢etinu do opory a oporu o spodni horni koncetinu.
- Reflexni lokomoce 1. faze reflexniho otaceni, reflexni plazeni — zakladni pozice.
- Pravidelné se v programu objevuje domaci perlickova koupel a kazdy druhy den

techniky mékkych tkani s postizometrickym protazenim.

Dlouhodoby rehabilita¢ni plan

Do dlouhodobého planu jsem zatadila podobnou stavbu programu, ktery je zvetsi Casti
shodny s kratkodobym planem. Zaméfit se na fyzickou stranku pacienta a posileni
ochablych sval. Doporucit pohybovou aktivitu i mimo fyzioterapii. Jizda na kole, aktivni

prochazky, pro koordinaci pohybu a zpevnéni trupu doporucuji lanové centrum.
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Diskuze

Cilem této bakalatské prace dle zadani bylo popsat kinezioterapii u Duchennovy a
Beckerovy formy svalové dystrofie. Vybrané téma pojednava o diagndzach, na které
nenarazime velmi Casto. Presto odborné Casopisy udavaji jejich narist. Diagndéza mé do
vétsi hloubky zacdala zajimat pii prijmu nového pacienta, u kterého bylo podezieni na
svalovou dystrofii a nakonec i Duchennova forma byla potvrzena. Téma bylo jasné a
uzitecné pro moji praci, ziskat nové informace a dostat se vice do hloubky této oblasti. Pti
vyhledani informaci a materialu jsem byla nakonec i zklamana. Cekala jsem plno knih a
¢lanku, ale nic takového se nestalo. Naopak jsem patrala vice v zahrani¢ni publikaci, ale
uspéch byl nasledujici. Publikované nejnovejsi zpravy, se tykaji pouze vysledkl vyzkumu,
které probihaji na 1é¢bu téchto nemoci. Nepocitam registry s pravidelnou obnovou noveé

nahlasenych pacientt.

Prvni informace o zpracovani a popisu téchto chorob se pohybuje kolem roku 1852 a vice
(14). Cely komplex svalovych dystrofii je fazen mezi dédi¢né onemocnéni s genetickym
podtextem, které byva charakteristické zhorSujici se svalovou silou. Obsah mé prace je

zaméten na formu Dystrofinopatie, ktera je typickéa pro nedostatek proteinu dystrofinu.

Postupem cCasu se rozsitily 1 formy klasifikace. V roce 1954 se d¢lila svalova dystrofie
pouze na Ctyfi zakladni formy (Waltona a Nattrasse, 1954). V soucasné dob¢ se rozdéluji

svalové dystrofie do 7 skupin (28).

Zajimavym poznatkem pii psani bakalaiské prace bylo, Ze Duchennova svalova dystrofie
s hlavni pfi¢inou genetické mutace se fadi mezi nejCasteji vyskytujici progresivni svalovou

dystrofii.

Incidence je 1 : 3 500 narozenych chlapcti. Choroba se vétSinou pienasi pies fenotypické
zdravé zeny prenaSeCky, nositelky defektni mutované alely (3). Odborné literatura ani
Casopisy na tento druh onemocnéni nejsou tolik bohaté, ale pfesto zajimavosti v
nékolika ¢lancich jsem objevila, Ze se nemoc také mize §ifit v rodiné sporadicky z noveé
vytvofenych mutaci jak u matky tak i plodu. Pfi familiarnim pfenosu véazaného X-
chromozomu je dal§i moznost vyskytu u sourozence zavisla na tom, patii-li matka mezi
prenasecky. Principem gonozomalni recesivni dédi€nosti patii riziko pfenosu mutovaného

genu mezi obé pohlavi na 50%. Jednoduse feceno polovina potomki onemocni svalovou
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dystrofii a polovina zenského pohlavi potomstva jsou jako ptenasecky. U muzi zalezi na
reprodukénich schopnostech, ale u DMD se nereprodukuji. Jednim diivodem je smrt pied

dosazenim véku reprodukce, anebo jsou postizeni sterilni (3).

Od vypracovani zavérecné prace jsem necekala zadné nové poznatky, snazila jsem se
porovnat program Kinezioterapie u diagn6z Beckerova a Duchenneova svalova dystrofie.
V Gvodu byla prace zahajena seznamenim se S problematikou z odborné literatury,
rozdéleni svalovych dystrofii a prohloubeni tématu. Pii podrobnéjSim hleddni materialu
jsem narazila na registr svalovych Dystrofii. Projet REaDY (registr svalovych dystrofii), se
zabyva sledovanim dat o 1é¢bé a vyvoji ¢ty druhti svalové dystrofie. Od roku 2011 je
vedena databaze pacientli srozdélenim na dané druhy. Tento projekt navazuje na

mezinarodni databazi svalovych dystrofii, ktera je zaloZena od roku 2004 (15).

V odborné literatute, ¢lancich 1 internetovych odkazech poukazuji, Ze se jedna vyhradné o
muzské onemocnéni (3). Opak je vSak pravdou, Vv registru jsem nasla, ze k bieznu 2015 je
evidovano celkem v Ceské republice 356 pacientii s Duchenneovou a Beckerovou formou
a Z toho je 59 (16,6%) Zen (20). Toto ¢islo m& velmi ptekvapilo s ¢astym propagovanim,

ze se jedna pievazné o muzské onemocnéni.

Pacientii stale pfibyva a 1écba medikament6zni, na kterou jsem v bakalatrské praci narazila
jen okrajové se spostupem casu a vyzkumu rozviji. Z mezinarodniho projektu je
zvetejnéno v publikaci Human Mutation vice nez 7000 mutaci DMD, které jsou evidovany
Vv globalni databazi (15). Pochopeni typi a vyskytu specifickych mutaci pacientt, které
vedou ke vzniku fenotypi souvisejicich s DMD, nadale povedou K individualni terapii
cilen¢, ale hlavné presné 1écbé. DMD v podstaté slouzi jako vzor pro tento typ lécby a
vV zdvéru vyzkumu vede k podobnym pfistuptim i pro dalS$i vzacnd onemocnéni a ke

zlepSeni 1é€by u mnoha béznych poruch.

Jeden z vyzkumu zaméfujici na 1é¢bu pomoci kortikosteroidi je od roku 2013 (19). Jiz
dvacet let je znama informace, ze steroidy pfindseji pacientim s DMD prospéch. Jednak
V podobé prodluzujici schopnosti chiize a dale zlepSujici respiracni funkce, to je ve
spojitosti s nasledkem mensich potieb operace patefe a v neposledni fadé stabilizujici
funkci srdecni.

Na svété jsou kliniky, které lécbu steroidy nepouzivaji. Oproti tomu jsou nemocnice, kde

se tato lécba vyskytuje, ale maji vyrazné a matouci rozdily v rezimu podavani. Lécba
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steroidy, ktera se ve svété fadi mezi standardni postup terapie, u nas se dostane pouze u

29%, coz je nejmensi ¢islo zapojenych zemi v mezinarodnim registru (19).

Kdyz se 1é¢ba zahajuje, tak to byva ¢asto ve vy$§im véku a ptinos uz neni takovy. Podobné
jsou na tom &isla i u ventilaéni podpory, kterou v CR dostane pouze 18% pacienti starsich
16 let a napriklad v Dansku to je 75%. Na pravidelnou fyzioterapii u nas chodi necela
polovina pacientt, odlisné je to v sousednim Némecku, kde navstévuje rehabilitaci az 88%
(13). Tento markantni procentni rozdil vypovidd, dle mého nazoru o nedostatecné

informovanosti v nasem zdravotnictvi k danému onemocnéni.

Standardni 1é6¢ba u Duchenneovy svalové dystrofie je poskytnuta v Ceské republice u
necelé tfetiny pacientl. Z poslednich informaci, které jsou publikované ve c¢lanku
piedsedou sdruzeni Parent Projectu panem Jozefem Suchym, vyplyva, Ze diagnoza je sice
vyslovena a rodina se ji dozvi véas, ale potiebnou péc¢i dostanou jen ziidka. Podle sdruzeni
Parent Project je v CR zkraceni Zivota i o deset let u pacienta s DMD, neZ se stejnou
diagnézou v nékterych zépadnich zemich (Suchy, 2014). Podle piedsedy sdruzeni Jozefa
Suchého (2014), v dneSni dobé bohuzel neexistuje komplexni odborna péce o pacienty
s DMD/BMD, ktera by byla srovnatelna s vyspélym svétem, anebo by fungovala podle
piedstav rodi¢ii a samotnych pacientii. Hlavni problém je, Ze nefunguje spoluprace
kompetentnich Iékait ve vSech potiebnych oborech po celou dobu vyvoje pacienta. Dnes
je pouze lécba, kterd vyraznym zpusobem zpomaluje progresi onemocnéni, oddalujici

moznosti chiize, ale také ovlivni kvalitu Zivota a délku doziti pacientu (13).

Hlavnim davodem téchto vysledkti si myslim je, ze u nas pievazuje neznalost
problematiky a tim i nedodrzovani standarda péce. Za posledni roky se to vyrazné méni.
Ve FN Motol je tym odborniktl, ktefi se détskym DMD pacientim dlouhodobé vénuji,
bohuzel bez jasné koncepce a zakotveni center. Jednim z problémi je finan¢ni pomoc od
ministerstva zdravotnictvi na zajiSténi Cinnosti tohoto kolektivu. V neposledni fad¢ pak
rodiny trapi, kdyz détsky pacient piechazi do péce specialistli pro dospélé. Problémem je
zajisténi pomiicek, nastavené parametry pojiStoven jsou tak, Ze napiiklad je problém
schvalit elektricky vozik dohromady s polohovatelnou elektrickou posteli a i kombinace
elektrického a mechanického voziku s rozsifenou vybavou. Pti feSeni finan¢né nakladnych
situaci rodindAm pomahaji sponzofi, nadace a organizace specializujici se na toto

onemocnéni (13).
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Oba chlapce v mé bakalaiské praci, jsem poznala ve fazi zaCatku onemocnéni a prvni
diagnostiky dané formy dystrofie. Po vstupnich vySetfenich jsem zvolila kratkodoby
rehabilitacni plan a to i s ohledem na doporuceni 1ékaiG s konkrétnim problémem na co se
zamétit. Uvodni terapie u obou pacienti byly zaméfeny na uvolndni svalového napéti
vlivem pfetizeni a snaha o spravné nastaveni drzeni téla. Chlapce spojuje podobny vék,
ktery je u obou dystrofii typicky podobnym drzenim téla a zakladnimi problémemy.
Prvniho pacienta mé kazuistiky mam v péci stale, ale druhého pacienta jsem si pouze

proptjcila pro porovnani diagnozy od kolegyné.
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Kinezioterapie s pravidelnosti navs§tév by se méla u nemocnych s Duchenneovou ci
Beckerovou formou stat samoziejmosti. Do kazdodenniho programu nemusi byt zafazena
pouze aktivni cviceni 1é¢ebné télesné vychovy, ale i ostatni ¢innosti v piirodé. Bohuzel |

kratkodoba pasivita v aktivnim dennim programu, ktera vede ke zhorSeni nemocného.

Hlavni naplni fyzioterapie je pomoci lidem s touto diagnézou a zvysit jejich kvalitu Zivota,
pro stejné moznosti a volby jako maji zdravi jedinci. To izce souvisi s propojenim lé¢ebné
rehabilitace se socidlnimi a pedagogickymi odvétvimi, ale 1 doplitkové terapie. Tam se

zafazuji hipoterapie, ergoterapie ale 1 muzikoterapie.

Trpélivost patii mezi nejCastéji se vyskytujici slovo. Dilezita je trpélivost u pacienta, 1é¢ba
byva na cely Zivot a obcCas je 1 velmi ndrocna. Veliké mnozstvi trpélivosti by méla mit také
rodina a pfevazné fyzioterapeut. Vysledky terapie a efekt l€cby je mnohdy minimalni,

s ohledem na diagndzu je 1 maly kousek prace smérem doptedu zlepSeni a tispéchem.

Prvni diagnostika pacienta, by méla byt i impulzem pro zahdjeni intenzivni a cilené
rehabilitace. Kombinace terapii a moznosti lé¢ebného programu ma kazdy jedinec zvolen

podle individualnich potieb a aktualniho zdravotniho stavu.

Prognoza pacienti s Duchenneovou a Beckerovou svalovou dystrofii neni ptizniva, diive
¢i pozdéji této nemoci podlehnou. VéEiim, Ze dneSni doba a postup ve vyzkumech brzy
najdou terapii, ktera zachrani osudy malych pacientti od téchto zaketnych nemoci, do které
fadime 1 progresivni svalovou dystrofii. NezZ tato doba nastane, hlavnim spolehnutim pro
pacienta bude pravidelna lééebna rehabilitace ve spojitosti se symptomatickou 1é¢bou,

ktera zatim prodlouzi dobu sobéstacnosti a udrzeni kvalitniho zivota u tohoto onemocnéni.
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Bakalatské prace podle nazvu ptredstavuje kinezioterapii u dvou forem svalové dystrofie.
Prvni ¢ast je popis a vysvétleni zakladnich pojmi a hlavnich znakli provazejici
Duchennovu a Beckerovu formu. Fyzioterapie pfedstavuje u tohoto onemocnéni veliky
podil na prodlouzeni kvalitniho Zivota a sobé&stacnosti, ale ptesto vysledky jsou minimalni.
Hlavnim cilem prace bylo porovnani a uceleny piehled rehabilitacniho programu, ktery
jsem sepsanim zkuSenosti s pacienty tohoto problému nalezla. Oba pacienty jsem dostala

do programu v uavodu diagnostikovaného problému, vyhnula jsem se tim feSeni

o 24
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The bachelor thesis, as its name says, represents the kinesiotherapy of two forms of
muscular dystrophy. The first part of the thesis describes and explains the basic concepts
and main features accompanying the Duchenne and Becker form. Despite minimal results,
physiotherapy at this disease represents a large share of the extension of the quality of life
and self-sufficiency. The main objective of this thesis is to compare a comprehensive
overview of the rehabilitation program in case of two study patients with a diagnosed form
of muscular dystrophy. | started working with the surveyed patients in a rehabilitation
program in the early stages of the diagnosed problem. Thus, | avoid dealing with

respiratory and serious problems that arise in muscular dystrophy over time.
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Seznam zkratek

DMD Duchenneova svalova dystrofie

BMD Beckerova svalova dystrofie

CK Kreatinkinaza

CNS Centralni nervovy systém

AST Asparataminotransferaza

ALT Alaninaminotransferaza

GMT Gama-glutamyltransferaza

REaDY Registr svalovych dystrofii

DNS Dynamicka Neuromuskularni stabilizace
ACT Akralni koaktivaéni terapie

PDK Prava dolni koncetina

LDK Leva dolni konc¢etina

HKK Horni koncetiny

AS Apgar score

S.C. Porod cisatskym fezem

PIP Post-izometrické protazeni

LTV Lécebna télesna vychova

CR Ceska republika

ADL Zakladni vSedni ¢innosti

SFTR Diagnosticka metoda méteni kloubni pohyblivosti
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Priloha ¢. 1

Funkéni testovani u détskych progresivnich myopatii

Test podle Z. Skorpilové a H. Kavkové. Test sloZen z 8 dilti a z orientaéniho hodnoceni

lokomoce.

Poznamka — zvyraznény text testu je vychozim testem pro orientacni vySetieni

Orientaéni hodnoceni lokomoce

0. Stupen:
1. Stupen:
2. Stupen:
3. Stupen
4. Stupen
5. Stupen

1. Mobilita vleze
Stuperi:
Stuperi:
Stuperi:
Stuperi:
Stuperi:
Stuperi:

o rwndE O

nechodi, leZici nemocny

nechodi, pohybuje se na voziku s oporou

chodi — hodnoti se vytrvalost, vzdalenost a rychlost, nevstane ze
zidle a nechodi po schodech.

chodi, vstane ze zidle, ale nechodi po schodech

chodi po schodech s pomoci a ndhradnim stereotypem

chodi 1 po schodech samostatné bez ndhradniho stereotypu

vleZe se nepohybuje

otoci se na bok (¢as 2-30 sekund)

Z lehu na zadech se otoci na bticho a zpét (Cas 3-45 sekund)

Z lehu na biise zvedne horni ¢ast trupu od podlozky

Z lehu na zadech s pokréenymi koleny zvedne panev od podlozky
z lehu na zadech, dolni kon¢etiny natazeny, zvedne panev od
podlozky, planty opfeny, fixace kotnikl

2. Drzeni a pohyb hlavy

Stupen:
Stupen:
Stupen:
Stupen:
Stupen:
Stupen:

o ks wbdkEo

vleze hlavou nepohybuje

vleze hlavou otaci, vsed¢ hlavu neudrzi

vsed€ hlavu udrzi, ale nepohybuje hlavou

vsed¢ predklani, zaklani a otaci hlavou

z lehu zvedne hlavu (na vydrz az 2 minuty)

pfi vSech pohybech trupu jsou pohyby hlavou normalni
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3. Sed a pohyby vsedé na stoli¢ce (planty opiené o podlozku)

0. Stupen: nesedi

1. Stupen: sed pouze s oporou (¢as individualni)

2. Stupen: sed s oporou jen o horni koncetiny (¢as individualni)

3. Stupen: sed bez opory (Cas individualni)

4. Stupeit: rovnovaha vsedé — upazeni vsed¢ (¢as individudlni)

5. Stupen: zména polohy vsed¢ — vsedé predklon a zpét do sedu:

a) S pomoci
b) nahradnim stereotypem (popis, ¢as 2-30 sekund)
c) spravné provedeny predklon a zpét (Cas 2-15 sekund)

4. Sed z lehu na zadech — dolni kon¢etiny natazeny

0. Stupen: neposadi se
1. Stuper: posadi se s pomoci
2. Stupen: posadi se sam nahradnim stereotypem (popis, Cas 3-45 sekund)
3. Stupen: posadi se rovné pomoci obou hornich koncetin (¢as 2-20 sekund)
4. Stupen: posadi se rovné pomoci horni koncetiny (¢as 2-15 sekund)
5. Klek
0. Stupen: nekleci
1. Stupen: sed na patach
2. Stupen: klek ,,na ctyfech — podpor kle¢mo (¢as na vydrz az 30 sekund)
3. Stupen: prosty klek s dopomoci
4. Stupen: ze sedu na patach do prostého kleku (popis)
5. Stupen: rovnovaha v prostém kleku
6. Stoj
0. Stupen: nestoji
1. Stupeii: stoji s oporou (Cas individudlni)
2. Stupen: stoj bez opory (¢as individualni)
3. Stupen: vztyk ze zidle s dopomoci (¢as individudlni)
4. Stupen: vztyk ze Zidle nahradnim stereotypem (popis, ¢as 3-45 sekund)
5. Stupeni: rovnovaha ve stoje — predklon ze stoje a zpét:

a) nahradnim stereotypem (popis, ¢as)
b) spravné provedeny predklon a zpét do stoje (Cas)
C) stoj na jedné noze (Cas)
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7. Vztyk z lehu na zadech — dolni koncetiny nataZeny

0.

o

Stupen:
Stupen:
Stupen:
Stupen:
Stupen:

Stupen:

nevstane z lehu

vstane s pomoci

vstane sam nahradnim stereotypem (Cas 5-90 sekund, popis)
vstane pouze Splhanim (¢as 5-30 sekund)

vstane s oporou horni konéetiny nebo oto¢enim na bok, ale bez
Splhani (Cas 4-15 sekund)

vstane spravné (Cas 4-7 sekund)

nedokaZze ani podiep

podiep s oporou

dfep na Spickach a vztyk s oporou (Cas 4-15 sekund)

podrep se staZzenim b¥icha a panve pod sebe a zpét do stoje
diep na Spickach a vztyk bez opory (¢as 4-10 sekund)

dfep na celych chodidlech a vztyk bez opory (¢as 4-5 sekund)
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Priloha ¢. 2

VYSETRENIi ZKRACENYCH SVALU

stupné hodnoceni: VSTUPNI VYSETRENI | VYSTUPNI VYSETRENI

0-nejde o zkraceni, 1-malé

zkraceni, 2-velké zkraceni L = L 3

m. triceps surae

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), test provedeni padiepu, sleduje se
odlepeni pat

ischiokruralni svaly

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), vysetfeni jako Laségue manévr, vleze
na zadech, druhy test dle Jandy orientaéni test, rovny sed s nataZzenymi DKK

m. iliopsoas

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svaloveho testu Jandy), vySetieni vleZe na zadech,
DK pfes okraj lehatka

m. rectus femoris

= test dle madifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), stejné

]

m. tensor fascie latae

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), stejne

adduktory ky€elniho kloubu

= test dle Jandy, vySetfeni vleZe na zadech

m. quadratus lumborum

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy
do lateroflexe

—

, vleZe na boku a orientaéni test Oklon

paravertebralni svaly

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze sval. testu Jandy), vySetfeni bederni oblasti, vsedé& do
pfedklonu s fixaci panve

pectoralis major

= test dle Jandy, vleZe na zadech

levator scapulae

= test dle Jandy, vySetfeni vleZe na zadech a test dle Kabelikove, Vavrové, vySetreni v
sedé

horni trapezius

= test dle Jandy, vy3etfeni vleZe na zadech a test dle Kabelikové, Vavrové, vySetfeni v sedé

m. sternocleidomastoideus

= test dle Jandy, vy3etfeni vleZe na zadech
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VYSETRENIi OSLABENYCH SVALU

P VYSTUPNI
VSTUPNI VYSETRENI VYSETRENI
L P L P

o|1(2(0|1]2]0|1(2]01]|2

m. gluteus maximus

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), vysetfeni vleZe na bfise

m. gluteus medius

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svaloveho testu Jandy), vySetieni vleze na boku

m. rectus abdominis

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), vySetfeni vieZe na zadech s predpazenymi
HKK

dolni fixatory lopatek

= test dle modif. Lewita, vySetieni vklece, provedeni mirného kliku, test na m. serratus anterior a dolni cast
m_trapezius

Druhy test dle Kabelikové, Vavrove, vysetfeni vklete, provedeni pfedpaZeni jedné HK s vydrZi

hluboke flexory Sije

= test dle modifikace Lewita (vychazi ze svalového testu Jandy), vySetfeni vleZze na zadech

hlubokeé svaly zadoveé

= test dle Kabelikové, Vavrove, vyietieni vkleée, sed mimé vzad, odlepeni HKK od zemé zkfiZzené na hrudniku,
s vydrzi

stupné hodnoceni:
0 neni oslabeni

1 lehké oslabeni

2 vyrazné oslabeni
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Priloha €. 3

Priloha €. 4
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Priloha ¢. 5
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Priloha ¢. 6

Priloha ¢. 7
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Priloha ¢. 8
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