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Souhrn:

Tato bakalafskd prace se zabyva fyzioterapii u déti s genetickymi vyvojovymi
vadami. Prace je ¢lenéna na Cast teoretickou a praktickou. V teoretické casti je prehled
genetickych vyvojovych vad déti a moznosti fyzioterapie. Déle je stru¢n€ popsan

motoricky vyvoj v prvnim roce Zivota ditéte.

Prakticka cast prace obsahuje tfi kazuisticka Setfeni. Soucasti kazdé kazuistiky je
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Vysledky jsou déle diskutovany.
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UvVOD

Vrozené vyvojové vady vznikaji béhem prenatadlniho vyvoje plodu v disledku
zmény genetické informace nebo zmén faktorit zevniho prostiedi. Podle Pritcharda (2007)
je vrozena vyvojova vada odchylkou struktury, funkce nebo biomechanismu ptesahujici
meze normalni variability druhu, které svého nositele znevyhodnuji vzhledem k ostatnim.

V rozdilném rozsahu postihuje 3% novorozencii. Skupina anomalii, kterd se vyskytuje

spole¢né, se oznacuje jako syndrom.

Dit¢ svyvojovou vadou se rodi znevyhodnéné vici ostatnim jedincim a
predpoklada se, ze i jeho motoricky a psychicky vyvoj se bude lisit od normalu. Proto je
opodstatnéné vysetfovat motorické funkce, témi jsou piredevsim svalovy tonus, posturalni a
lokomoc¢ni funkce uz v novorozeneckém obdobi. Pohybovy projev ditéte odpovida zralosti
(vyvojovému staii) centralniho nervového systému a také se z n&j da rozpoznat, zda — li
probihd vyvoj centrdlniho nervového systému fyziologicky ¢i patologicky. Centralni
koordina¢ni porucha je diagnostikovana ditéti, které vykazuje abnormalni modely pfi
spontanni motorice a polohovych reakcich a je indikaci k zah4jeni terapie. U déti s lehcim
stupném centralniho postizeni je hlavni problém v kvalité posturdlni aktivity, ale nemusi

dochazet k opozdéni kvantitativnimu.

Vyhodou vcéasné diagnostiky vraném véku je neuroplasticita centralniho
nervového systému, kterd se vyuziva k buzeni nahradnich nebo nefunk¢nich neurdlnich
spoju. UZziva se specializovanych metod jako je Vojtiv princip nebo Bobath koncept, které

jsou vytvofeny na neurofyziologickém podkladu.

Jelikoz déti s vyvojovou vadou maji i dalsi pfidruZena onemocnéni, je dilezité najit
spravnou terapii, kterd bude u kazdého jedince odpovidat jeho individudlnim potiebam a

bude zohlediiovat pfidruZzena onemocnéni.
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TEORETICKA CAST , , ,
1 DEFINICE GENETICKYCH VYVOJOVYCH VAD

Obecné je vrozena vyvojova vada (dale VVV) definovana jako odchylka struktury, funkce
¢1 biomechanismu piesahujici meze normalni variability druhu, které svého nositele
znevyhodnuje vzhledem k ostatnim jedincim. Jedna se ptedevSim o vady strukturalni,
chromozomalni. Dale jsem patii vady vznikajici znetvofenim jiz vytvofeného organu

mechanickym stresem a deformace.

VVYV jsou defekty organti, ke kterym doslo béhem prenatalniho vyvoje plodu a jsou
pfitomny pfi narozeni jedince. A v rozdilném rozsahu postihuji pfiblizn€ 3% novorozenct.
Prevenci VVV a jejich v¢asnou diagnostikou se zabyva genetické poradenstvi. (Pritchard,
Korf, 2007)

1.1 Klasifikace vad

Vady rozdé¢lujeme nasledovné:

1. Malformace jsou nasledkem poruch, které se vznikly v pocéate¢nich obdobich

vyvoje struktur.

2. Disrupce jsou nasledky destruktivnich procest, které ptisobily, kdyz uz byl organ

vytvorten.
3. Deformace jsou poruchy zpisobené mechanickymi silami.

4. Dysplazie jsou poruchy, které zpisobuje abnormalni organizace bunék ve tkanich.

6. Syndromy jsou skupiny anomalii, které se trvale vyskytuji spole¢né. (Pritchard,
Korf, 2007)

1.2 Pri¢ina vzniku vad
Pti¢inou vzniku vad mohou byt zmény genetické informace nebo faktory zevniho
prostiedi, které oznacujeme jako teratogeny. Mezi n¢ patii 1éCiva (napf. abortiva,

androgeny, antikonvulziva, sedativa, antibiotika, antikoagulancia, antihypertenzia...),
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alkohol, drogy, koufeni, chemikalie (olovo, methylrtut’...), infekce a fyzikélni faktory

(hypertermie, ionizujici a rentgenové zateni).

Nejcastéjsi zmeénou genetické informace je strukturalni aberace chromosomt. Mezi
aberaci patii translokace (Downtiv syndrom), delece (Prader-Willi syndrom), kruhové

chromozomy, duplikace, inverze a izochromozomy. (Pritchard, Korf, 2007)
2 MOTORICKY VYVOJ DITETE V 1. ROCE ZIVOTA

2.1 Prvni trimenon (1.-3. mésic)

Novorozenecké obdobi

V novorozeneckém obdobi je u ditéte asymetrické drzeni téla. Neexistuje zZadna
opérna baze, jen ulozna plocha. V poloze na biiSe je hlava niZze nez panev a je otocena
v oblasti sterna a pupku. Neexistuje zadna koaktivace svalt. Vyskytuji se primitivni

reflexy. Dité reaguje na zvukové a télesné podméty, ale neni zadny opticky kontakt.
Kineziologicky obraz drZeni:

Ruka - flexe prstu, palec uzavien v ruce, ulnarni dukce, flexe zapésti
Loket - flexe, pronace

Rameno - protrakce, vnitini rotace

Lopatka -elevace

Patet - kyfotické drZeni

Panev - anteverze

Kycel - flexe, abdukce, zevni rotace

Koleno - flexe

Noha - plantarni flexe (Kolat, 2012; RL - Corpus s. r. 0., 2012)

© © N o g bk~ w0 DD

4. - 6. tyden

Dité¢ zvedd asymetricky hlavicku nad podlozku, mizi predilekce, za¢ina opticky
fixovat. Objevuje se op€rnd funkce hornich koncetin se zatizenim distalni Casti piedlokti.
Opora téla se prendsi kaudalnim smérem k symfyze. Povoluje anteflexe panve a flekéni

drzeni. Mizi primitivni reflexy. Za¢inad koaktivace svalovych skupin. V poloze na zadech
13



se objevuje poloha Sermife - hlava je otoCena na jednu stranu, horni koncéetina (HK) a dolni
koncetina (DK) na strané obliceje je v abdukci a zevni rotaci, loketni kloub je v extenzi,
predlokti v supinaénim postaveni, ruka je oteviena bez palce uzavieného v dlani. Tato
poloha pfipomina vzor asymetrickych tonickych $ijovych reflexti, ale na rozdil od téchto
reflexd ma dité zevni rotaci v rameni, supinaci v lokti a otevienou dlan s palcem v mirné
abdukci, dité¢ ma optickou fixaci na rozdil od asymetrickych tonickych Sijovych reflext

(ATSR). (Kolat, 2012; RL - Corpus s. t. 0., 2012)

2.2 Druhy trimenon (4. - 6. mésic)

Dokoncena prvni opora - V poloze na biiSe ji tvofi symfyza a medidlni epikondyly
humeru obou hornich koncetin, v poloze na zadech je opora tvofena linea nuchae, tiroven
dolnich uhla lopatek a zevni kvadrant hyzd'ovych svali. Hlava se rotuje bez souhybu
trupu. Branice se zapojuje do posturalni funkce. Aktivita mezi antagonisty je v rovnovaze.
Klouby jsou funkéné centrovany. Rozvoj stereognozie na celych zddech. Uchopuje hracku
Z lateralni strany a vznika generalizovany uchop. V poloze na zadech si dokaze sahnout na
genitdl a tfisla. Dolni koncetiny jsou v 90° flexi nad podlozkou a pénev se nachazi ve

sttednim postaveni.

Od poloviny 2. trimenonu je tvar opory trojuhelnikovy - loket, spina iliaca anterior
na jedné strané a epicondylus medialis femoris na strané¢ opacné. Ruce jsou opieny
v kofenové oblasti. Uchopuje hracku v poloze na bfiSe i1 ze stiedni roviny. Je vyvinut
radialni ichop. Saha si na kolena, koordinace mezi nohami, dotykaji se navzdjem vnitinimi

ploskami.

V 5. a 6. mé&sici se dokoncuje vyvoj otaceni ze zad na bfisko a tchopu v poloze na
bfiSe. Diferenciuje se ndkro¢na a opérna funkce. Opora v poloze na bfise je o kofen ruky a
pfedni stranu stehen. Na konci 6. mésice je flexe v kycelnim kloubu pfiblizng 110° - 120° a
podmiiniuje pfechod do polohy na ¢tyfech. Dochazi k vzajemné koordinaci nohy a ruky a ke
kontaktu obou plosek. Vznika recipro¢ni vzor nakroku a opory. (Kolat, 2012; RL - Corpus
s.r.0.,2012)
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2.3 Tieti trimenon (7. - 9. mésic)
V 7. mésici se objevuje prvni lokomoce z polohy na bfiSe, dit¢ objevuje polohu na
¢tyfech. Z polohy na zadech se dit¢ dostava do Sikmého sedu s oporou o medialni gluteus a

loket.

V 8. mésic dokaze uchopit hracku v poloze na ¢tyfech, flexe v ramenni kloubu se
zvétsuje az do 100°. Dostava se do vzptimeného kleku se symetrickou a kontralateralni

oporou koncetin. Dokaze se postavit u nabytku.

V 9. mésici uz leze po ¢tyfech. Je vyvinut pinzetovy tchop. Dokoncuje se vyvoj

Sikmého sedu s oporou o dlan a flexe v ramennim kloubu se zvétSuje az do 120°.

2.4 Ctvrty trimenon (10. - 12. mésic)
Nejdulezitéjsi je vertikalizace do stoje, 1DK se unozuje v poloze na cCtyiech, tzv.
trojnozka a dostava se do flekéniho postaveni s oporou o chodidlo, poté se dité¢ vzpiimuje
do opory o dlan¢ a ptfedni stranu chodidel, poté jde dit¢ do hlubokého diepu a stoje.

Nejdiive chodi ve frontalni roving.

V obdobi 12. - 14. mésice dochazi k samostatné bipedalni lokomoci. (Kolar, 2012;
RL - Corpuss.r. 0., 2012)

3 GENETICKE VYVOJOVE VADY

3.1Westtiv syndrom
Westiiv syndrom je oznaceni pro nebezpecny typ epilepsie, ktery byl poprvé popsan

doktorem Williamem Jamesem Westem ve 40. letech 19. stol. v Anglii na jeho synovi.

Svou incidenci je syndrom srovnatelny s détskou mozkovou obrnou, coz je
pfiblizné 3 promile déti. Vyskytuje se zhruba u 28 - 30% d¢éti s epilepsii. AZ 97% piipad
se objevi v prvnim roce Zivota, maximum vyskytu je mezi 3. - 7. mésicem. Cast&jsi vyskyt

postizeni je u chlapct.

Poskozeni mozku zpisobuji naruSené mozkové bunky vysilajici abnormalni
elektrické signaly. Tyto signdly se §ifi v mozku a zpisobuji vlastni zachvat. Nasledkem

muze byt sniZeni inteligence az mentalni retardace. (Komarek, 2004)
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Pricina
Mezi nejcastéjsi priciny patii tuberodzni sklerdza a rtizné vyvojové dysplazie mozku.
Dalsimi pfi¢inami jsou infek¢ni fétopatie, hypoxicko - ischemické inzulty nebo miize byt

puvod idiopaticky.

Vakcinace, zejména proti perfussi muze byt spoustovym faktorem prvnich

infantilnich k¥e¢i. (Komarek, 2004)

Diagnostika
Dité je diagnostikovano neurologem, ktery provadi klasické neurologické vysetieni.
Diagnostiku potvrzuje elektroencefalografie, magnetickd rezonance nebo pocitacova

tomografie. Diilezité je také vySetfeni od psychologa. (Stefanek, 2010)

Klinicky obraz

Mezi tii hlavni pfiznaky, které potvrzuji tento syndrom, patii infantilni spasmy,
hypsarytmie na elektroencefalografie (EEG) a stagnace az regrese mentalniho vyvoje.
Mohou byt také ptitomny zachvaty celého téla nebo nékterych svalovych skupin a tahy
krénich svalt, kdy je brada pfinucena sklonit se k hrudi. (Komarek, 2004)

Lécba a prognodza
Lécba antiepileptiky a adrenokortikotropnim hormonem (ACTH). Piedpokladé se
vysoka tvorba hormonu CRH (kortikotropin releasing hormon), ktera se podavanim ACTH

tlumi. (Stefanek, 2010)

Pii vC€asné a spravné vedené lé€bé mohou nékteré z déti zistat bez trvalych
nasledki. Piesto vétSina déti ma dozivotni nasledky, jako je snizena inteligence a poruchy

hybnosti.

V nékterych ptipadech prechazi Westliv syndrom plynule v Gestautliv - Lennoxiv

syndrom nebo se muze rozvinout autismus.(Komarek, 2004)

3.2 Prader - Willi syndrom
Poprvé jej popsali v roce 1956 Svycarsti endokrinologové: profesor Prader a doktoti
Labhart a Willi. Cetnost PWS (Prader - Willi syndrom) se udava 1 : 10000 - 16000 Zivé
narozenych déti. Vyskyt v bézné populaci je tedy ptiblizné 60 lidi z jednoho milionu.
(Zapletalova, 2004)
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Porucha je charakterizovana nedostatecnou funkci hypothalamu (mezimozku),
ktery ovlivituje fyzicky rast, pocit hladu a zizng, sexudlni funkce, télesnou teplotu
emociondlni stabilitu. Hypothalamus odpovidd za uvoliiovani ristového hormonu
(stimuluje rust), gonadotropint (stimulujici funkci vaje¢nikt a varlat), hormonii §titné

zlazy a hormont nadledvinek z hypofyzy. (Prader - Willi syndrom, 2014)

Pfic¢ina
Kazda bunka lidského téla obsahuje 46 chromozomu (23 para), které nesou
specidlni genetickou informaci. Polovina gent je ziskdna od matky a polovina od otce.

Geny urcuji jak télesné, tak psychické schopnosti jedince.

PWS je genetickd vrozena vada, kterd je zpusobena abnormalitou v oblasti
dlouhého raménka 15. chromozomu (15q11 - 13) s mikrodeleci, maternalni disomii nebo

translokaci. (Pomahacova, 2012)

Diagnostika
Diagndza je nejCastéji stanovena uz u novorozencu. Piesto tento syndrom muize
zustat bez povsimnuti do t¢ doby neZ se u ditéte objevi obezita (Casto se ve veéku 2 - 5 let

zaznamena rychlé zvySeni hmotnosti).

Rozhodujici pro stoprocentni uréeni diagndzy je genetického testovani - podrobné
vySetfeni chromozomu z lymfocyti, které jsou ziskany odbérem krve ditéte. (Prader - Willi
syndrom, 2014)

Klinicky obraz
Tezka centralni svalové hypotonie a problémy s krmenim s nutnosti sondovani je
typické pro déti v prvnim roce zZivota, poté se to obrati, déti za¢nou mit kladny vztah

k jidlu, zanou ptibyvat na vaze.

Funkce endokrinniho a centralniho nervového systému je poruSena - problémy
s u¢enim, porucha emo¢niho a socialniho vyvoje, nizky vzrist, spavost, ptejidani. Pacienti
Casto trpi obezitou, protoze neumi ovladnout chut’ K jidlu, neustale pocit'uji hlad, piejidaji
se, ale spali jen nizky pocet kalorii. Cinnost pohlavnich 714z je sniZena, u chlapct je Easto

mikropenis, retence testes a malé skrotum.
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Charakteristicky vzhled se vyznacuje uz$im tvarem hlavy, ofi maji tvar mandle,
uzkym celem, uzkymi rty, ustni koutky svéSeny smérem dolli, malou bradou, svétlymi

vlasy, napadné svétlou kuzi, ktera Spatné snasi slunce a akromikrii.
Opozdéné se vyviji fec, velky problém mu déla rovnovéha a koordinace.

U vétSiny déti s PWS je pritomna lehka mentalni retardace, 1Q dosahuje k 70.
Kratkodoba pamét’ je dobra (skladani puzzle, drobné sklddacky), za to dlouhodoba pamét’

je Spatna.

Stiidani nalad a stavy vzdoru sprojevy agresivity jsou casto podniceny
omezovanim piijmu potravy, kterému se nechtéji podfidit, jsou schopné i lhat a krast pro
zisk jidla. (Zapletalova, 2004; Pomahacova, 2012; Prader - Willi syndrome organisation,
2003)

Lécba a prognodza

Lécba je kauzélni, neda se léCit ztrata genetického materidlu, ale daji se 1écit
pfidruzené symptomy. Pacienti jsou posildni do specializovanych ambulanci détské
endokrinologie. Jsou 1é&eni rtistovym hormonem (v Ceské republice je schvalen od roku
2001) od nejrangjsiho veéku az do té doby nez se uzaviou rastové Stérbiny a i poté 1écba

muze pokracovat, ale s mnohem mensimi davkami. (Zapletalova, 2004)

Rilstovy hormon se aplikuje pomoci specialnich per ve formé podkoZznich injekci
kazdy den tésné pred spanim, je tak kopirovana pfirozena tvorba tohoto hormonu, kterd je
nejvydatnéj$i v tuto dobu. Tento hormon je bilkovinné povahy, proto nemize byt

aplikovan do zaZivaciho traktu, kyselé Zalude¢ni §t'avy by jej znehodnotily.

Lécba nedostatetného pohlavniho vyvoje u divek zac¢ind malymi davkami
pfirozenych estrogenil, které se postupné zvysuji az na odpovidajici produkci v dospélosti.
Diky estrogeniim se rozviji druhotné pohlavni znaky jako je rust prst, riist ochlupeni
v podpazi a kolem genitalu. Po pfidani hormonu progesteronu se objevi menarche.
Ptipravky obsahujici Zenské pohlavni hormony jsou ve formé tablet nebo néplasti, ze
kterych se hormon vstiebava skrz kizi. Takto je zabezpecen pravidelny menstruacni

cyklus.
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U chlapcti je nutné operacné stdhnout nesestoupla varlata. Pro navozeni puberty
jsou podévany hormony androgeny ve vzestupném davkovani ve forme tablet nebo injekci.
Nasledkem 1écby se méni vzhled genitdlu - zvétSuje se penis, Sourek, ptibyva ochlupeni

kolem genitalu a v podpazi. Zac¢inaji rist vousy a hrubnout hlas. (Zapletalova, 2004)

SdruZeni rodi¢ua déti se syndromem Prader - Willi

Sdruzeni vzniklo na jafe 2002 z iniciativy rodici postizenych déti. Sdruzeni se
nazyva Obcanské sdruzeni pro Prader - Willi syndrom, které mé svoje webové stranky:
www.prader-willi.cz. Pravideln¢ jsou potfadany setkani rodi¢u, jsou vydavany informacni
materialy, a je tu i moznost ziskat informace od odbornikd. SdruZeni je také Clenem
svétové organizace pro Prader - Willi syndrom, coz umoziuje sledovat aktualni déni o
tomto syndromu mezinarodné¢ a také pfistup k nejnovéjsim vysledkim svétového

vyzkumu. (Obc¢anské sdruzeni pro Prade r- Willi syndrom, 2011)

3.3Downiiv syndrom
Znamy také jako trisomnie 21. chromozomu byl poprvé popsan anglickym lékafem
Johnem Landonem Downem v roce 1862, az v roce 1958 fracouzsky 1ékai Jérome Lejeune

vysvétlil jeji podstatu.

Ze statistik vyplyva, Ze se v Ceské republice roéné narodi 50 novorozenct
s Downovym syndromem (DS), svétové je to az 100 000 narozenych s DS. (Selikowitz,
2005)

Pric¢ina

Onemocnéni je podminéné genetickou mutaci. Normalni jedinec ma 23 part
chromozomt (46 chromozomi), jedinci s DS maji 47, tedy jeden navic. M4 tii rizné formy
zmén v chromozomech: nondisjunkce (nejéastéjsi) - v jadie vSech bunck najdeme tii
samostatné kopie 21. chromozomu. U translokace je chromozom 21 uZ navic
v zarodecnych bunkéch budouciho rodi¢e a je vazany k chromozomu jiného paru.

Mozaikova forma znamena, Ze trisomické jsou jen nékteré bunky. (Bartoniova, 2007)

Diagnostika
Prenatalné 1ze DS diagnostikovat vySetfenim plodové vody ¢i placenty. Postnatalné

se diagndza ovétuje cytogenetickym vySetfenim karyotypu ditcte.
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Klinicky obraz

Typickym rysem je oplostéla zadni ¢éast hlavy, kterd vyvoldva dojem kulatého
obliceje, Sikmy tvar oci, Siroky nos, kratky a Siroky krk. Usni boltce lezi nize. ZvétSeny
jazyk je nuti mit pooteviend usta. Na dlanich je patrna tzv. opi¢i ryha, ruce jsou Siroké
s kratSimi prsty. Jedinci trpi celkové snizenym svalovym tonusem. Mentéalni postizeni je

ptitomno ve vétsin€ piipadi v lehké nebo stfedni formée. (Selikowitz, 2005)

Lécba a prognoza

Lécba je symptomatickd, dulezité je diagnostikovat a 1éCit projevy co nejdiive. U
hypnotickych a psychomotoricky opozdénych déti je dulezitd vCasna rehabilitace. Jedinci
s DS se dozivaji v priméru 50 let, zavisi na mnozstvi zdravotnich komplikaci, etnickych a

socioekonomickych podminkéch.

Nadace pro Downiiv syndrom

DS se vyskytuje s vyssi Cetnosti nez jiné genetické onemocnéni, a proto i v Ceské
republice je vice nadaci, podplrnych skupin a spolecnosti rodin s DS. Mezi nejzndm¢jsi
patii Spolecnost rodicli a pratel s Downovym syndrom, kterd ma svoji internetovou stranku

www.downsyndrom.cz.

3.4Moebitiv syndrom
Moebidv syndrom je extrémné vzacna genetickd porucha. Jedna se o parézu
obli¢ejového svalstva, kterd je zpusobena hypogenezi nervus abducens a nervus facialis.
Nervus abducens inervuje pfimy o¢ni sval a nervus facialis inervuje mimické svaly

obliceje.

Pojmenovani je podle némeckého neurologa Paula Juliuse Mdbiuse, ktery poprvé

popsal tento syndrom v roce 1888.

Odhaduje se, ze je postizeno 2 - 20 déti na milion narozenych. (Medlicker, 2013)

Pricina
Tento syndrom patii mezi vrozené genetické onemocnéni. Pfesné pfic¢ina vSak neni
znama. Jednou z teorii snizeny nebo preruseny pritok krve mozkem Vv prenatalnim vyvoji

nebo hypoxie. Dalsi teorie mluvi o recipro¢ni translokaci mezi chromozomy.
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Uzivani drog nebo stresujici t¢hotenstvi také muze zpusobit Moebiliv syndrom

(MS).

Nékteti védei se domnivaji, Ze problémem mize byt vrozena hypoplazie nebo

ageneze jader hlavovych nervi. (Medlicker, 2013)

Diagnostika

U prenatalni diagnostiky nemutze zjistit, zda je dit€ postizeno MS. Dité byva
zpravidla diagnostikovano kratce po porodu, ¢asto kvili nedostatecnému sacimu reflexu.
Pro ptesnou diagnostiku se pouziva elektromyograf, ktery méti elektrickou aktivitu nervu a

svalu, ktery dany nerv tidi. Postihuje dévcata i chlapce ve stejné mite. (Medlicker, 2013)

Klinicky obraz

Nepiehlédnutelna je obli¢ejova maska, kterd vznika kvuli nedostate¢né funkci
mimickych svalii. Po narozeni chybi saci reflex, nepfiméfené slintaji a maji problémy s
polykanim. Diky hypotonii je opozdén motoricky vyvoj. Dité nezvladne pohybovat o¢nimi
bulby ze stiedni linie (dité otaci za pfedmétem celou hlavou, ne jen o¢i). Nedoviou uplné
ocni Stérbinu. Problémy s fe¢i (poruseni hybnosti jazyka a rtd), zrakem (strabismus) a
sluchem. Na koncetinach a hrudniku se vyskytuji abnormality (pes equinovarus, chybé&ji
prsty na rukou a nohou). Zvyseni citlivosti na prudké svétlo a hlasité zvuky. Inteligence je
normalni, ackoli jejich vyraz obli¢eje je chapan jako otupélost nebo vyraz neptatelstvi

(Dominikova, 2009)

Lécba a prognodza

Novorozenci dostanou po narozeni specidlni krmici ldhev kvili $patnému sacimu
reflexu. Strabismus se fesi chirurgicky. Problémy s erozi rohovky se fesi pomoci o¢nich
kapek. Je dulezité zlepsit feCové schopnosti, S kterymi jim pomuze logoped. Nedilnou
soucasti 1écby je dlouhodobé rehabilitace zaméfend predevSim na opozdény motoricky
vyvoj, posileni dychacich svalli, stimulaci obli¢ejovych svalii nejprve pasivné a poté co
nejvice aktivné. "Smile surgery" je operace, kdy jsou transplantovany svaly ze stehna do
ustnich koutkll za icelem vytvofit ismév na tvaii. Operace jednoho ustniho koutku trva az
12 hodin. Tato l1écba nejde brat jako 1€k na MS, protoze nezlepSi pohyblivost dalSich

mimickych svalti. (Dominikova, 2009)
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Nadace pro Moebiiiv syndrom
Celosvétova nadace na podporu lidi postizenych Moebiovym syndromem zalozena
roku 1994. Najdete ji pod webovym odkazem www.moebiussyndrome.com. (Moebius

syndrome foundation, 2007)

3.5Treacher Collinsiiv syndrom
Pouziva se i nazev Franceschetti - Zwahlen - Klein syndrome nebo Mandibulofacial

syndrome.

Britsky oftalmolog Edward Treacher Collins jako prvni popsal tento syndrom

v roce 1900. (Patient.co.uk, 2013)

Pric¢ina
Je to autosomdlné dédicné onemocnéni postihujici vice zeny neZz muze. Riziko

dédicnosti je 50% a je vyssi u Zen.
Pfi¢inou je genova mutace v TCOF1 genu na chromozomu 5q32 - q33.1.
Vyskytuje se piiblizné u 1 ditéte z 10 000. (Stefanek, 2011)

Diagnostika
Diagnostika se provadi na zakladé symptomu a genetického vySetieni, které

prokéaze piitomnost mutovaného genu. (Stefanek, 2011)

Klinicky obraz

Tento syndrom ovlivituje vyvoj kosti a tkani v obli¢eji. Typické je zeSikmeni o¢i,
zapadla brada, orofacialni rozstép, Celistni anomalie, absence ¢i deformace usi zptisobujici
nedoslychavost az hluchotu. Obstrukce hornich cest dychacich zapficiuje dychaci

problémy. Inteligence je ve vétsing piipadii normalni. (Patient.co.uk, 2013)
Lécba
Chirurgické zakroky na plastické chirurgii zlepsuji vzhled pacienta. Hluchota se

1é¢i sluchadly. Dulezitd je spolupraces logoped, hlavné pii orofacialnich rozstépech.

(Patient.co.uk, 2013)

22



Asociace

Existuje svétové sdruzeni pro déti s kraniofacidlnim postizenim, které se nazyva
Children’s  craniofacial association a je pfistupné =z  webové  stranky
http://www.ccakids.com/index.html. Posila a dava nad¢ji jednotlivelm a rodinam

zasazenych rozdily v obli¢eji. (Children’s craniofacial association, 2013)

3.6Pompeho nemoc

Casto nazyvana jako glykogendza 2. typu nebo deficit a - glukosidazy, je vzacné

metabolické onemocnéni postihujici svaly.

V roce 1932 byla tato nemoc popsana holandskym patologem dr. J. C. Pompe.
(Sloukova, 2009)

Piic¢ina
Je autosomalné recesivné dédicné onemocnéni, které je zptisobeno lysozomalnimi
enzymy, coz vede k hromadéni lysozomalniho glykogenu v butikach a tkénich. Dochazi

k dysfunkci hlavné ve svalové tkani srdce a kosternich svalu. (Voharika, 2011)

Pompeho nemoc patii mezi vzacné choroby. Vyskyt se odhaduje ve velkém
rozmezi (kvili vzacnosti choroby a poc¢tu nediagnostikovanych ptipadf) a to 1/40 000 az
1/300 000 obyvatel. Choroba postihuje rovnomérné ob& pohlavi. V Ceské republice je
diagnostikovano 12 ptipada (udaje z roku 2012). (Voharnka, 2011)

Diagnostika

Diagndza je urena pomoci screeningového testu z kapky krve. Vysetieni aktivity o
- glukosidazy v leukocytech potvrzuje diagnozu. Dulezité je i vySetfeni DNA, které
detekuje pfenaSece v rodiné a stanovi vzajemnych vztah mezi genotypem a fenotypem.

(Vohatika, 2011)

Klasicka infantilni forma
Rozviji se vprvnim roce Zivota ditéte (hlavné v prvnich 4 mésicich) a rychle
progreduje. Kvili uplné katalytické inaktivité kyselé alfa - glukosidazy (GAA) se glykogen

shromazd’uje pfevazné v kosterni a srde¢ni svaloving.

Ze symptoml je nejvyrazn€jsi hypotonie, opozdény motoricky vyvoj, maji
problémy s pfijmem potravy a neprospivaji.
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Pted zavedenim substitucni terapie vétSina déti umirala pfed prvnimi narozeninami

na kardiorespiracni selhani. (Sloukova, 2009)

Non - klasicka forma
U této formy je zbytkova aktivita GAA mensi nez 5%. Symptomy jsou podobné jak
u klasické formy, ale jejich nastup je zfejmy pozdéji v prvnim roce zZivota a progrese je

pomalejsi.

Disledkem kardiorespira¢niho selhani nastadva smrt mezi prvnim a druhym rokem

zivota. (Sloukova, 2009)

Pozdni forma

Vyskytuje se v détstvi a dospélosti. Je charakteristicka pomalou progresi. Mezi
hlavni symptomy patii slabost panevniho pletence, proximdlnich svali koncetin a
feryngedlniho svalstva. ZhorSuje se motoricka aktivita, kazda fyzickd ndmaha je spojena
S dusnosti, dochazi k apnoickym pauzdm ve spanku. Pacient je postupné odkazan na
invalidni vozik a ventilatni podporu. Pfi¢inou smrti ve vét§in¢ piipadd je respiracni
selhani. (Sloukova, 2009)
Lécba

Terapie spociva v podavani i.v. infuze biotechnologicky vyrobené rekombinantni

kyselé a - 1,4 - glukosidazy (rhGAA) v tydennich nebo 14dennich intervalech. (Voharika,
2011)

Tento 1€k se nazyvd Myozym a ma za cil zastavit progresi nemoci a/nebo zlepsit

svalovou funkeci.

Diilezitou soucasti 1€¢by je rehabilitace k zabranéni kontraktur a deformit, zvySeni
svalové sily. Snazime se udrZet co nejdéle sobéstacnost pacienta. Velky vyznam ma také

respiraéni fyzioterapie. (International Pompe Association, 2013)

3.7VACTERL syndrom
Vater asociace byla definovana roku 1973. Pozdéji byl vycet anomalii rozSifen o

srde¢ni anomalie, a proto vznikla dnesni zkratka VACTERL. (Jezova, 2013)
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VACTERL syndrom je také oznacovan jako VACTERL asociace, kde je asociace
definovéna jako nendhodny vyskyt dvou ¢i vice vad s ¢astym spoleénym vyskytem, bez

toho aniz by byla vyvolavajici pfi¢ina zndma. (Sadler, 2011)

Nazev syndromu vznikl z prvnich pismen anomalii: V - vertebralni, A - analni, C -
kardiovaskularni, T - tracheoezofagealni pistél, E - ezofagealni atrézie, R - renalni, L -

koncetinové anomalie. (Sadler, 2011)

Incidence je uvadéna u zivé narozenych déti 1,6:10000. Z toho je nejcastéjsi

VATER asociace, kde jsou diagnostikovany 3 systémové anomalie. (Matik, 2001)

Pficina
Jedna se o sporadickou vadu bez znamé pfticiny, ale vyskyt je Castéj$i u matek

wrwe

vyvoje mezodermu v postizenych systémech. (JeZzova, 2013; Matik, 2001)

Klinicky obraz

Typické je ptitomnost atrézie jicnu s tracheoezofagealni pistéli, dysplazie/ageneze
ledvin a vyvodnych mocovych cest, aplazie umbilikalni arterie. Vady v oblasti srdce a
osového skeletu (hemivertebrae, kaudalni regrese, anomalie zeber). Abnormality v oblasti
ruky jako je hypoplazie palce nebo tii¢lankovy palec. Muze byt pfitomna i porucha sluchu

¢i intrauterinni rastova retardace. (Jezova, 2013; Matik, 2001)

Lécba

Komplexni léceni na zékladé¢ postizenych systémil. Individudlni indikace
k ortopedicko - chirurgické a ortopedicko - ortotické 1é¢bé kvili anomaliim pohybové
aparatu (pfevazné koncetin a patete). Komplexni rehabilitace provazi dit¢ uz od narozeni,
Vv pocatku ve formé Vojtovi reflexni lokomoce a redresniho protahovani HK a DK. (Mafik,

2001)

3.8Rubinsteiniiv - Taybitv syndrom
Vyskyt tohoto syndromu se odhaduje na 1 ze 100000 narozenych déti.
(Patient.co.uk, 2013)
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Pfic¢ina

Mutace v genech CREBBP a EP300 je zodpovédnd za nékteré piipady
Rubinsteinova - Taybiho syndromu RTS. Dalsi moznosti je delece v chromozomu 16.
Vétsina piipadu je sporadicka, nejsou predavany prostfednictvim rodiny. (U. S. National

Library of Medicine, 2014)

Diagnostika
Diagndza je primarn¢ zalozena na klinickych projevech, piesto chromozomalni

analyza karyotypu dokaze pfitomnost strukturalnich abnormalit. (Patient.co.uk, 2013)

Klinicky obraz

Typicky vzhled oblic¢eje se vyznacuje Sirokym dlouhym nosem (,,cyranovsky nos*),
klenutym oboc¢im, Sikmymi ocnimi Stérbinami a specifickym Usmévem. Maly vzrlst je
patrny uz od porodu. Deformovany jsou distalni ¢lanky palcti u nohou a rukou do $itky,
deltovy metatarzus s var6zn¢ postavenym palcem a patelarni luxace. Kardiovaskularni
abnormality zahrnuji defekt septa komor a otevienou Botallovu ducej. O¢ni abnormality se
nejcastéji vyskytuji v podobé strabismu a dysfunce sitnice. U chlapcii nejsou sestoupla
varlata, u divek se vyskytuje kryptorchismus (zvysSeny rast pigmentovanych chloupkii u
zen v mistech typickych pro muze). Pfitomna mentélni retardace v rozmezi 1Q mezi 25 a

80. (Patient.co.uk, 2013)

Lécba a prognoza
Lécba je symptomatickd. Fyzioterapie, logopedie a specialni pedagogika jsou
zakladem. Chirurgie dokaze zpravit kosti v palcich na rukou a nohou, coz muze zlepsit

uchop a zmirnit nepohodli.

VétSina déti se nauci Cist na zdkladni urovni. VétSina znich mé& zpomaleny
motoricky vyvoj, ale primémé se nauci chodit ve 2,5 roce. (U. S. National Library of
Medicine,2014)

Asociace
Pro ty, kterym byl diagnostikovan Rubinsteinliv - Taybillv syndrom a jejich
rodiny byla vytvofena webova stranka http://rubinstein-taybi.com/. (Rubinstein - Taybi
syndrome, 2013)
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3.9Loweho syndrom
Loweho syndrom (LS) neboli oculocebrorenal syndrom je vzacné vrozené
onemocnéni, které zplsobuje rizné trovné télesného a mentalniho postizeni. Je pro n¢j
typickd kombinace vrozené oboustranné katarakty, hypotonie, renalni abnormality a

mentalni retardace. (Schiick, 2006)

Poprvé byl LS popsan vroce 1952 doktory Lowe, Terrey a MacLachlan

v Messachusetts General Hospital v Bostonu. (GeneReviews, 1993 - 2014)

Cetnost vyskytu se udava pfiblizné 1:500 000 Zivé narozenych déti. (Patient.co.uk,
2013)

Pric¢ina

LS je zptsoben jednim defektnim genem (mutaci genu) v genu nazvaném OCRLI,
ktery je lokalizovan v oblasti Xp24 - 26. Z divodu vadného genu proto neni mozné
kodovat fosfatidylinozitol - 4,5 - bifosfat — 5 - fosfatdzu, ktery se nachazi v Golgiho

komplexu.

Jelikoz je tento gen pfendSen X - recesivnim typem pienosu jsou pienaseckami
zeny, které byvaji jen ziidka timto onemocnénim postizeny, ve vétSin€é piipadi jsou

postizeni muzi. (Schiick, 20006)

Diagnostika

Diagnoza se prokaze snizenou aktivitou fosfatidylinozitol - 4,5 — bifosfat — 5 -
fosfatazy v OCRL1 v kultivovanych koznich fibroblastech. Molekuldrni genetické
testovani OCRL detekuje mutace ptiblizn€ v 95% postizenych muzi a podobné procento
zen prenaSecek. Dal§im diikazem LS je nizkd molekulovd hmotnost proteinurie nebo

defekt v karyotypu v oblasti Xp24 - 26.

Pokud je matka pienasecka mé 25% Sanci, Zze bude mit postizené¢ho chlapce, 25%
Sanci na zdravého chlapce, 25% na divku pfenasecku a 25% Sanci na zdravou divku. Neni
dokézano, Ze muz s timto syndrom miiZe pfenést tuto chorobu na svoje déti. Ptiblizn¢ 95%

zen prenaSecek starSich 15 let maji charakteristické nalezy v ¢occe oka.

Prenatalni diagnostika se doporucuje v rodiné s definovanym LS.
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(GeneReviews, 1993 - 2014)

Klinicky obraz

Typickym ptiznakem jsou o¢ni vady, jako je kongenitalni katarakta a glaukom. Déti se
rodi s hypotonii, kterd se s vékem zlepSuje, ale nikdy nedosahne normalu, s tim také
souvisi absence hlubokych S$lachovych reflexii a opozdény motoricky vyvoj. Rendlni
postizeni se zpocCatku vyznacuje jako Fanconiho syndrom, pozdéji klesa glomerularni
filtrace, az dochazi k chronickému selhavani ledvin. (GeneReviews, 1993 - 2014; Schiick,
2006)

Lécba a prognoza

Lécba je pouze symptomaticka. Spociva v nahradé¢ rendlnich ztrat, oftalmologickém
zasahu v pfipadé¢ Sedého zdkalu a glaukomu. Dilezitd je podplirna péce, jako je
fyzioterapie, ergoterapie, specialni pedagogika. Pacienti také velmi tézi z alkalizace moci,

doplnovani drasliku, vapniku, fosfatu a karnitinu. (News - Medical.net, 2000 - 2014)

Pomalé progresivni renalni selhdni je nejcastéj$i pri¢inou umrti. Smrt obvykle

nastava ve druhé nebo tieti dekadé zivota. (Patient.co.uk, 2013)

Lowe syndrom association
Lowe syndrom association je mezinarodni asociace, ktera vznikla v roce 1983 na

podporu rodin s LS. Je uréena rodinam, blizkym, odbornikiim a v§em, co se zajimaji o LS.

Jelikoz je procento vyskytu tohoto syndromu tak nizké nevznikla podobné asociace

jen pro Ceskou republiku. (Lowe syndrome association, 2000 - 2012)

3.10 Dandy - Walker syndrom
Dandy - Walker syndrom (DWS) je vzacné neurologické onemocnéni, kde je
pfitomna tzv. Dandy - Walkerova malformace, coZ je aplasie vermis a vznik cysty v zadni
jamé lebecni, ktera je oteviend do IV. mozkové komory a dochézi k patologickému

hromadéni mozkomisniho moku v mozkovych komorach.

Cetnost vyskytu je udavana jako 1: 25000 - 30 000 narozenych déti. (Genetics

home reference, 2014)
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Pfic¢ina
U postizenych DWS se objevuji mutace v urcitych genech (jen maly pocet
ptipadt). Je tu spojitost s chromozomalnimi abnormalitami, jako je trizomie 18, 21, 13 a 9.

Byl zaznamenan i u plodi s triploidii.

Je zde moznost plisobeni vnéjsiho prostiedi na plod pfed jeho narozenim (expozice
plodu infekcemi - zardénky, toxoplazméza, vlivem latek nazyvanych teratogeny). Castéji
dochazi k DWS u matek, které jsou diabeticky. (Genetics home reference, 2014)

Diagnostika
Z prenatalni diagnostiky je mozno provést ultrazvuk a amniocendzu k zjiSténi
karyotypu. Potvrdit diagnézu muze ultrazvuku, magnetické rezonance nebo pocitacové

tomografie.

Vyskyt syndromu nemé jasny vzor dédi¢nosti, jenom piimi piibuzni maji vyssi
riziko vzniku onemocnéni oproti normalni populaci. (National institute of neurological

disorders and stroke, 2014)

Klinicky obraz

Az v 90% ptipada se vyskytuje hydrocephalus, ktery zptisobuje makrocefalii. Kiize
na hlavé je ztencend, proto dochézi k prisvitu Zilni kresby. Trhavé pohyby o¢i, nestabilita,
Spatnda koordinace svalli mohou byt znamky cerebelarni dysfunkce. Dochéazi k
malformacim urogenitalniho traktu a prsti (polydaktylie, syndaktylie). Casté je opozdéni v
motorickém vyvoji. Inteligence miize byt zcela normélni nebo miize dojit k mirné az tézké
mentalni retardaci. Ojedinéle se vyskytuje holoprosencefalie a ageneze corpus callosum.

(Ml¢ochova, 2012 - 2014; Genetics home reference, 2014)

Lécba
Chirurgickym zakrokem mutze byt odvadéna piebytecna mozkomisni tekutina, a tim
se sniZi nitrolebni tlak a pomiiZe kontrole nad otokem. (National institute of neurological

disorders and stroke, 2014)

Dandy - Walker alliance
Mezinarodni asociace pro vSechny co se zajimaji o Dandy.Walker syndrom. K

nalezeni pod odkazem http://www.dandy-walker.org/. (Dandy - Walker alliance, 2014)
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3.11 Rethore syndrom
Pouziva se také ndzev parcidlni trisomnie chromozomu ¢. 9. Jedna se o vzacny

chromozomalni syndrom, ktery byl popsan v roce 1970 Rethoreovou a jejimi kolegy.
(Capkova, 2014)

Piic¢ina

Cést 9. chromozomu se objevi tikrat (trisomnie) nez dvakrat jak by to mélo byt
normaln¢ v buiikdch naseho t€la. Trisomnie muze zahrnovat kratké raménko a cast
dlouhého raménka (9Q), cast kratkého raménka (9P) nebo kompletni kratké raménko
(kazdy chromozom obsahuju dlouhé raménko oznacované jako q a kratké raménko
oznacované jako p). Syndrom muiize vzniknout spontalni chybou v embryonalnim vyvoji

bez znamych duvodi nebo familiarné. (WebMD, 2005 - 2014)

Diagnostika
Diagnoza se urcuje cytogenetickym vySetienim. Detailnéj$i metodou je pak metoda
FISH (fluorescenc¢ni in situ hybridizace) a CGH (komparativni genomicka hybridizace).

(Capkova, 2014)

Klinicky obraz

Uz po narozeni jsou vidét typické rysy syndromu jako je hypotonie, hluboko
posazené o¢i, Uzkostny vyraz v obliceji, cibulovity nos, ploché zahlavi, prominujici celo,
velké a nasedajici boltce usi. Deformity se nachazeji v oblasti hrudniku, patete, nohou (pes
equinovari) a prstd s Castymi kontrakturami kloubl. Vyskytuje se mikrocefalgie,
brachycefalgie, antimongoloidni postaveni o¢nich §térbin, o¢ni vady (strabismus). Dité je
ve vétsiné piipadi stfedné az t&Zce mentalné retardované. (Capkova, 2014; WebMD 2005 -
2014)

Lécba
Lécba je symptomatickd. Chirurgicky se mohou feSit nékteré defekty nebo
abnormality. Dulezitou roli hraje rehabilitace, logopedie, specidlni pedagogika, podpora

vzdéelani, socidlni a zdravotnické sluzby. (Right diagnosis from healtgrades, 2014)

3.12 Bartteriv syndrom
Je skupina velmi podobnych poruch zpiisobujicich nerovnovéhu drasliku, véapniku a

chloridu v téle. (Genetics home reference, 2014)
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Byl poprvé popsan v roce 1962. Je rozdélen podle postizenych gent na 5 typu.
(Neonatalni Barttertiv syndrom, 2013)

Piesny vyskyt tohoto onemocnéni neni znam, ale odhaduje se na 1 z milionu lidi na
celém svéte. Castéjsi vyskyt je udavan v Kostarice a Kuvajtu. (Genetics home reference,
2014)

Pficina

Autosomaln¢ recesivné dédicné onemocnéni, které je zpilisobeno mutaci genu
SLC12A1 na chromozomu 15915-21 nebo genu KCNJ1 na chromozomu 11q24. Tyto geny
hraji dilezitou roli v normélni funkci ledvin. Mutace naruSuje schopnost ledvin zpétné
vstiebavat stl. Abnormadlni transport soli naruSuje vstiebavani jinych iontd, jako jsou

draslik a vapnik. (Teplan, 2006)

Diagnostika

Prenatalné stanovujeme diagnézu na podkladé zvySenych hladin Cl- v amniové
tekutiné. Po narozeni ditéte je prikaznd vysoka hladina drasliku, vapniku a chloridu
v moci. V krvi je nizkd hladina drasliku a chloridu, vysokéd hladina hormont reninu a
aldosteronu a také mizeme zjistit i metabolickou alkalozu. Biopsii ledvin mizeme potvrdit
Bartteriiv syndrom (BS). Ve vétSin¢ pripadi je BS diagnostikovan uz v raném véku. (U. S.

National Library of Medicine, 2014)

Klinicky obraz

V téhotenstvi dochédzi casto krozvoji polyhydramnia, které mulze zpusobit
ptedcasny porod. Po narozeni se u ditéte vyskytuje masivni polyurie, polydipsie, opakujici
se ataky, zvraceni, prijmi a nasledné dehydratace, proto také dit€ neprospiva. Dochazi
k postupnému selhavani ledvin. Dostavuje se svalova slabost a dité je opozdéno ve svém
motorickém vyvoji. (Neonatalni Bartteriv syndrom, 2013; U. S. National Library of
Medicine, 2014)

Lécba a prognoza
Pouze moZnost symptomatické 1écby. Za nejdulezitéj$i je povazovana korekce
hypokalemie. Dilezité je jist potraviny bohaté na draslik a dopliikky potravy obsahujici

draslik, sal a hor¢ik.
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Pii adekvatni 1écbé dochazi k rychlému zlepseni stavu ditéte a k normalizaci
vétSiny laboratornich odchylek. ZlepSeni ristu, polyurie mizi. Jen vzacné dochazi

k progresy do nefrokalcindzy nebo chronické renalni insuficience. (Muntau, 2009)

Bartter syndrome foundation
Stranka na podporu lidi stim to onemocnénim. Slouzi k nalezeni veskerych
informaci, vyzkumu, rad, pfibéht... Strdnka je dostupnd z internetového odkazu:

http://www.barttersyndromefoundation.org/index.php/en/.

3.13 Apertiiv syndrom

Apertiiv syndrom je autosomalné dominantné dédi¢né onemocnéni.

Vroce 1906 bylo navrzeno pojmenovani syndromu akrocefalosyndaktylie
francouzskym lékafem Eugénem Charlesem Apertem, ktery popsal piipady se stejnymi
projevy deformaci lebky a jinych casti téla. (Apert syndrom neboli Apertiv syndrom,
2014)

Vyskyt je udavan 1:150-200 000 Zivé narozenych déti. (Stefanek, 2011)

Piicina
Pfi¢inou je mutace v genu na 10. chromozomu, ktery se jmenuje Receptor pro
fibroblastovy rstovy hormon (FGRF2) na chromozomu 10q26. Tato zména zplsobuje

fyzicky vzhled Apertova syndromu. (A guide to understanding apert syndrome, 2013)

Jedna se autosomdlné¢ dominantni dédi¢nost, coz znamend, ze pravdépodobnost
predani anomalie rodie na potomka je 50%, pokud je druhy rodi¢ zdrav. Vyzkumy
dokazali, ze syndrom se Castéji vyskytuje u otct starSich 30 let. (Apert syndrom neboli

Apertiv syndrom, 2014)

Diagnostika
Hned po narozeni jsou ocividné fyzické anomalie, hlavné syndaktylie, kterd
odliSuje Apertiiv syndrom od jinych kraniofacidlnich poruch. Pii nélezti abnormalit lze

udélat genetické vyseteni ze vzorku krve. (Stefanek, 2011)
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Klinicky obraz

Ditéti se predcasné spojuji lebecni Svy (kraniosynostdza), které zabranuji rlstu
lebky a dochazi ke zvySeni nitrolebniho tlaku. Typické je vysoké a vycnivajici celo,
propadly obli¢ej a ploché zahlavi. Objevuji se srostlé prsty na dolnich a hornich
koncetinach (syndaktylie), ojedinéle muze byt 1zicovita ruka, kdy dochazi k vzédjemnému
srastu vSech prstli, nebo akrosyndaktilie okénkovéa, kde je srtst jen na distalnich ¢lancich
prstii. Poruchy zraku a vyslovnosti jsou spojeny s deformacemi obli¢eje, o¢nic a dutiny
ustni. Méné casto se vyskytuje rozStép patra ¢i hluchota. Inteligence muze byt jak
normalni, tak i mentalni retardace rizného stupnd. (Stefanek, 2011; A guide to

understanding apert syndrome, 2013)

Lécba

Lécba je symptomaticka a neobejde se bez komplexniho pfistupu chirurga,
neurologa, genetika, pediatra, ortodontisty, oftalmologa, audiologa, psychologa, socialniho
pracovnika, logopeda, nutriéniho terapeuta, fyzioterapeuta a dalSich. Dilezity je rany
neurochirurgicky zakrok na uvolnéni predcasné srostlych lebecnich $vi, a tak umozni
spravny rust mozku a hlavy. Chirurgické zakroky jako je remodelace lebky, palatoplastika
(operace rozstépu patra), separace prstl, Uprava hypoplazie stfedni ¢asti mozku, korekce
skusu, estetické plastické operace v oblasti obli¢eje. (A guide to understanding apert
syndrome, 2013)

Organizace

Neexistuje Zadna oficidlni mezindrodni ¢1 Ceskd asociace pro postizené timto
syndromem. Pravdépodobné nejznamnéjsi webovou strankou je http://www.apert.org,
ktera byla zalozena Don a Cathie Sears pro jejich dceru Elisabeth (Teeter), kterda ma
Apertliv syndrom. Teeter’s page byla zaloZena v roce 1995 a stala se nejvétsi podporujici

rodinou pro rodice s détmi s timto syndromem. (Teeter’s page, 1997 - 2004)
4 METODY FYZIOTERAPIE

4.1Vojtiv princip: reflexni lokomoce

Podstatou této metody je néacvik zakladniho pohybové stereotypu - pohybu téla

vpied (reflexni lokomoce). Zaklad metody tvoii dva koordina¢ni celky pohybu- reflexni

33


http://www.apert.org/

plazeni v poloze na bfiSe a reflexni otaceni v poloze na zaddech a na boku. (Hroméadkova,

2002)

Principem dle Vojty dokdzeme vstoupit do geneticky kdédovaného pohybového
programu Clovéka. Piesnym zasahem z periferie se vyvolava presna motorickd odpoveéd'.
V piesn¢ vymezenych vychozich polohach a oblastech téla manualné vyvijime tlak na tzv.
spoustové zony, které slouzi k vyvolani automatickych lokomocnich pohybli (oznaceny

autorem jako reflexni plazeni a otaceni).

Zaklad metody tvoii reflexni plazeni, reflexni otaCeni, a proces vzpfimovani. Tyto
pohybové komplexy obsahuji zdkladni prvky kazdého pohybu vpted-posturdlni fizeni
(automatické fizeni rovnovahy pii pohybu), vzpfimovani téla a fazickou hybnost (cilené

uchopové a krokové pohyby koncetin).

Vojtova metoda vysila podnéty do mozku a tim se aktivuji "vrozené pohybové
vzory". Projevem aktivace jsou koordinované pohyby trupu a koncetin. Pii poruchach
centralniho nervového systému je spontanni zapojeni téchto pohybovych vzorii omezeno.
Opakovanych vyvolavanim téchto reflexnich pohybll dochdzi v urcité mife k uvolnéni
nebo vytvoteni novych spojii ve funkéné blokované nervové siti mezi mozkem a michou.
Vysledkem je zapojeni svalii v oblasti patefe, hornich a dolnich koncetin a oblic¢eje do

béznych kazdodennich aktivit. (Kolar, 2012)

Pro aktivaci reflexni lokomoce je dulezit¢ dodrzovat vychozi polohu téla, jeji
vychozi baze, spoustové zony (celkoveé 9), centraci kloubu, piesny smér tlaku a odporu a

recipro¢ni vzor reflexniho programu. (Hroméadkova, 2002)

Reflexni plazeni

Vychozi polohou je poloha na bfise, hlava je mirné natoCena a lezi na podlozce.
Pohyb se d¢je ve zkiizeném vzoru (soucasny pohyb levé dolni a pravé horni koncetiny a
naopak). Télo je opfeno o jednu dolni koncetinu a protilehlou pazi a nasledné¢ dochézi
K posunu téla vpied. Hlava se otaci do strany a terapeut klade adekvatni odpor jejimu
pohybu. Tim se zesiluje aktivace svalii celého té€la a vytvaii se predpoklady pro

vzpiimovaci proces.

Mezi cile reflexniho plazeni patii aktivace mechanismi potiebnych k opote,

uchopu, vzpiimeni a chlizi, aktivace dychaciho a bfisniho svalstva, svalii panevniho dna,
34



svéracli moCového méchyie a konecniku, aktivace polykacich funkci a Zvykacich svald,

aktivace okohybnych svalt. (RL - Corpus s. r. 0., 2012)

Reflexni otaceni
Zacina z polohy na zadech a pokracuje do polohy na boku, konci v lezeni na

Ctytech.

1. faze zaCina v poloze na zadech, paze a dolni koncetiny jsou natazeny. OtoCenim
do polohy na boku dosdhneme drazdénim hrudni zony. Terapeut klade odpor proti otaceni

hlavy.

Ocekavame napfimeni patefe, zvednuti hornich koncetin od podlozky a drzeni
dolnich koncetin v této poloze proti gravitaci mimo opérnou bazi (zada), pohyby o¢i do
stran, polykani, prohloubené dychani, koordinovanou a diferencovanou aktivaci btisSniho

svalstva. (RL - Corpus s. r. 0., 2012)

4.2Bobath koncept

Mechanismus centralni posturalni kontroly je teoretickym zékladem Bobath
konceptu (v angli¢tiné Neurodevelopmental Treatment). Klade si za cil inhibici spasticity,
inhibici patologickych posturdlnich a hybnych vzorl, facilitaci fyziologické postury a
pohybu, zménu senzorického vjemu (zlepSeni vnimani polohy a pohybu), podporu

motorického vyvoje, prevenci kontraktur a deformit. (Kolat, 2012)

Terapeut hodnoti posturdlni tonus (normotonie, hypertonie, hypotonie), stabilitu a
¢innostech), vzptimovaci reakce a reakce k udrzeni t€Zisté ve vSech polohach, disociaci a
riznorodost pohybu a Uplny rozsah pohybu. Pozoruje, co zvladne dit€ samo a jakym
zpusobem. Poté je otazkou, co dit€ neumi a pro¢ tomu tak je. VySetfuje povrchové a

hluboké ¢iti, v§imame si kognitivnich schopnosti ditéte.

Polohovani

Samotné polohovani neni formou aktivniho cviceni, ale mize mit vliv na schopnost
vykonu ditéte. Jedna se o staticky pfistup pomoci vnéjsi posturalni podpory. Vyuzivame
rizné adekvatni pomucky, jako jsou valce, polstare, kliny atd. Polohovani je provadéno

Vv prona¢ni a supinaéni poloze, lehu na boku, sedu, kleku a stoji.
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Handling

Handling je zplisobem prace s ditétem po celych 24 hodin kazdy den. Cilem je
podpora motorického vyvoje ditéte, kontrola hlavy, regulace svalového tonu a odbourdvani
nezadoucich reflexii. Handling zahrnuje zdvihani a pokladani ditéte, klubicko, otaceni,

pfedavani ditéte partnerovi, noseni, krmeni a myti.

Pracujeme s 3 kli¢ovymi body na téle: ramena, panev a sternum. Dotekem téchto

bodi pii urcité fixaci 1ze vyvolat reakci.

Hypertonus lze snizit pomalym handlingem, aproximaci do kloubu, trakci,
chvgjivymi pohyby smérem z kloubu technikou noSeni, rotaci a odpovidajicim
polohovanim. Hypotonus lze zvySit pomoci podnétti z distalnich kli¢ovych bodd,
pomalymi kontrolovanymi pohyby s omezenim rozsahu pohybu, tappingem (pierusované

dotykéani a tlakové drazdéni povrchovych a hlubokych receptorti) a odporu.

Facilitace a inhibice

Pfi cvideni je nutné, aby byly uzity soucasné. Facilitace pomahd reagovat
normalnim zplisobem a umoziuje aktivni motorickou odpovéd’. Na abnormalni vzory tcla
a pohybu se vyuziva inhibice. Kombinaci inhibice a facilitace podporujeme vytvaieni
normalnich pohybovych vzort, kontrolovanych a koordinovanych pohybii. (Hromadkova,
2002)

4. 3Respiracni fyzioterapie

Kontaktni dychani
,, Kontaktni dychani je zalozeno na poznatcich neurofyziologické facilitace dychani,
kdy zevné aplikovand taktilni a proprioceptivni stimulace formou manudlniho kontaktu

provokuje reflexni dechové odpovédi a ty jsou pricinou zmény rytmu a hloubky dychani. ”
(Smolikova, Macek, 2010, s. 130)

Ruka terapeuta ¢1 rodiCe je ptilozend na hrudniku ditéte, vede a stimuluje dychaci
pohyby ditéte. Je nutné zachytit frekvenci a rytmus, stfidani nddechu a vydechu. Je mozna
kombinace s polohovanim, manualni vibraci nebo mékkymi technikami uvolnujici mékké
tkdn¢é. Cilem je prohloubeni dychacich pohybu, zlepSeni pohyblivosti hrudniku a

odstranéni sekretu. (Zounkova, Smolikova, 2012)
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Asistovana autogenni drenaz

Specialné tuto techniku upravil Belgi¢an Filip van der Ginderdeuren. Terapeut sedi
na fyziomici s ditétem v naruci ve vertikalni poloze a pomalu se pohupuje. Jemn¢ vibracné
kompresivné manualné stimuluje hrudnik a ¢ekd na spontanni kasel ditéte. (Smolikova,

Macek, 2010)

Respiracni handling

Stimulace fyziologickych dechovych pohybli pomoci vzajemnych dotyk,
uchopenim a manipulaci s ditétem. Motorika dychacich svali je v optiméalnim souladu
s jeho motorickym vyvojem a aktualni dechovou kapacitou. Manualni kontakty jsou

individuaIné upraveny pro béznou denni manipulaci s ditétem.

Nedilnou soucasti respiracniho handlingu je polohovani, které by mélo poskytnout

ditéti oporu pro odpocinek, pocit jistoty a bezpeci. (Zounkova, Smolikova, 2012)

Kontaktni stimulujici fyzioterapie

Prolind prvky dechové a pohybové terapie na podkladé reflexné vybavitelné
spontanni fyziologické motoriky ditéte. Cvi€eni se provadi pomoci velmi kratkych, ale
opakujicich se provokacnich stimulll z reflexnich zon hrudniku, panve, hlavy a koncetin.
Technika funguje na principu akce - reakce: poloha téla, manualni stimul ze spoustové,
reflexni zony vyvola odpoveéd hrudniku a bfisniho svalstva, zavzatych do globalnich vzort

motorické ontogeneze. (Smolikova, Macek, 2010).

4.4Bazalni stimulace
Podporuje v bazalni (nejzakladngjsi) roviné lidské vnimani a komunikaci.
Ptredpokladem ucinné stimulace vnimani je ziskani autobiografické anamnézy, stanoveni
realnych cilli, sestaveni adekvatniho terapeutického planu, kontinudlni evaluace reakci

klienta na poskytovanou terapie a zapojeni piibuznych do péce.

Mezi prvky zakladni bazalni stimulace patii stimulace somatickd (vnimani
vlastniho téla dotykem), vestibularni (prostorova orientace a uvédomeéni si polohy téla) a
vibracni. Do nastavbové stimulace spada stimulace opticka, auditivni (poslech zvuki),

taktilné-hapticka, olfaktoricka a oralni.
Pti péci je dillezité dodrzovat desatero bazalni stimulace:
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1. Privitejte a rozlucte se s pacientem vzdy stejnymi slovy.

2. Pfiosloveni se ho vzdy dotknéte na stejném miste.

3. Hovoite zietelng, jasné a pomalu.

4. Mluvte pfirozenym tonem.

5. Toén, mimika a gestika jsou odpovidajici vyznamu nasich slov.
6. Pouzivejte formu komunikace, na kterou byl pacient zvykly.
7. Nepouzivejte zdrobnéliny, pokud na né nebyl pacient zvykly.
8. Nemluvte s vice osobami najednou.

9. Pfi rozhovoru minimalizujte rusivé elementy.

10. Umoznéte reagovat pacientovi na vase slova. (Friedlova, 2007)

4.5Koncept Castillo-Morales
Je to neurofyziologicky orientovany koncept terapie senzomotorickych a
orofacialnich poruch u déti i dospélych, ktery se déli na dvé ¢asti: neuromotoricka

vyvojova terapie a orofacialni regula¢ni terapie.

V ramci neuromotorické vyvojové terapie se stimuluji rdzné senzomotorické

systémy, aktivuji se receptory v kiizi, pojivové tkani, svalech a kloubech.

V ramci orofacidlni regula¢ni terapie se vyuziva tonizace a aktivace kompletniho
orofacialniho svalstva k dosaZeni fyziologické funkce. Plisobi se na funkci séni, polykani a

zvykani, a s tim souvisejici funkci feci.

Pfi terapii vyuzivame techniky v rGznych kombinacich: dotykem se aktivuji
receptory volnych nervovych zakonceni a Merkleova hmatova téliska, dotyk musi byt jisty
a pfijemny, hlazenim se aktivuji receptory vlasovych kofinkt, tah jednoho svalu,
poptipad¢ synergického svalového fetézce v proximalnim nebo distdlnim sméru
stimulované ¢asti téla, aktivuji se primarni a sekundarni receptory nachazejici se ve

svalovém vieténku, silny tlak, ktery nikdy nesmi vyvolat bolest, nejdiive se urci
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stimulacni oblast, poté dochazi k aktivit¢ Vaterova-Paciniho télisek a Messnerovych

télisek, pfi vibracich se aktivuji Vaterova-Paciniho a Meissnerova téliska. (Morales, 2006)

4.6Cviceni s vyuzitim velkého mice
Cviky délame na pomiicce zvané velky mic¢, muze byt také oznaCovana jako

Gymball nebo Fitball.

Pfi cviceni vyuzivame vlastnosti mic¢e jako elasticita, kulovity tvar, dvé sty¢né

plochy: labilni mic a stabilni podlozka.

Pfi vlastnim cviceni vyuzivdime pohybu mice po podlozce, pohybu téla jak ke
vztahu Kk podlozce, tak ve vztahu k mici, trvalych balan¢nich reakci a odlehéeni téla

(pfenos Casti vahy téla na mic).

Cilem cviceni je svalovy trénink, ovlivnéni zkracenych svalovych skupin, zlepSeni
kloubni pohyblivosti, kloubni mobilizace, trénink koordinace, funkéni stabilizace patete,

aktivace v roviné smyslové, relaxace a nacvik spravného sedu. (Pavla, 2003)
4.7Animoterapie

Hippotherapie
Je formou fyzioterapie, kde je klit vyuzivén jako prostfedek na ovlivnéni a zlepSeni
motorické schopnosti pacientil. Cilem je ovlivnéni aZz normalizace zvySeného svalového

tonu, trénink rovnovahy trupu a zlepSeni balance v sedu.

Pfi terapii pacient reaguje na tfidimenzionalni pohyby koniského hibetu, ke kterym

dochazi pti chlizi kon€. Tyto pohyby jsou pifendSeny na panev a trup.

Canisterapie

Rozviji hrubou a jemnou motoriku, nabada k verbalni i neverbalni komunikaci,
rozviji orientaci v prostoru a Case, trénuje koncentraci a pamét’, rozviji socialni citéni a
citovou slozku, rozviji motoriku, podnécuje ke hie a pohybu, motivuje a ve velké miie

ovliviuji lidskou psychiku. (Pavli, 2003)
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PRAKTICKA CAST
5 CIL A UKOLY PRACE

Cilem této prace je prehled méne Castych vrozenych vyvojovych vad a moznost
rehabilitace u takto postizenych jedinct. DalSim cilem je, aby prace zvysila informovanost

rodicii a v piipadé zajmu i Siroké vetejnosti.
Pro dosazeni cile je nutno splnit nasledujici body:
1. Nacerpani teoretickych znalosti z riznych zdroja.
2. Vybrani sledovaného souboru.

3. Uv€doméni si a nastudovani vhodné metody testovani a pozorovani k

potvrzeni ¢i vyvraceni mych hypotéz.
4. Sestaveni rehabilitacniho planu pro jednotlivé pacienty.

Tyto vysledky budou uceleny, porovndny a diskutovany v zavéru prace a budou

konfrontovany s mymi hypotézami.
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6 HYPOTEZY
Ptredpokladam, ze:

1. Vcasna rehabilitace u déti s genetickou vyvojovou vadou pusobi pozitivné na jejich

psychomotoricky vyvoj.
2. U sledovanych pacientti bude vice pfitomna svalova hypotonie nez hypertonie.

3. Sledovani pacienti se budou kontinudln¢ posouvat v motorickém vyvoji, stale vSak

s uréitym opozdénim za normalnim motorickym vyvojem.
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7 CHARAKTERISTIKA SLEDOVANEHO SOUBORU

Sledovany soubor byl tvoien 3 détmi ve véku do 2 let, které pravidelné navstévuji
centrum vyvojové péce ve fakultni nemocnici Plzenn Lochotin. Jednalo se o 2 chlapce a 1
divku. Prvnimu byl zjistén Downliv syndrom, druhému Prader-Willi syndrom a tfetimu

Westliv syndrom.

U vSech 3 klientli jsem odebrala anamnézu, zhodnotila jejich psychicky a
motoricky vyvoj. Provedla jsem vysetfeni dle Vojty a Bobatha a stanovila jsem kratkodoby
rehabilitacni plan (KRP) a dlouhodoby rehabilitacni plan (DRP). Potidila jsem

fotodokumentaci z divodu nazorné ukazky posturalniho vyvoje.

Terapie byla provadéna Vv centru vyvojové péce ve spolupraci s rodi¢i jednou za
meésic. Terapii jsem provadéla ve spolupraci s fyzioterapeutem. Vybrané klienty jsem
sledovala od listopadu 2014 do btezna 2015. Rodi¢e podepsali souhlas s vySetfenim,

manipulaci a fotografovanim jejich ditéte.
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8 METODIKA VYZKUMU

8.1 Odbér anamnézy
Odbér anamnézy jsem provedla vzdy na pii prvni navstéve zjisténim informaci od
rodi¢ii a z dokumentace nemocnice. ZjiStovala jsem tyto typy anamnéz: rodinna, osobni,

socialni, alergicka a farmakologicka.

8.2 Vysetreni polohovych reakci
Viz piiloha 8.

8.3 Bobath vySetreni-vySetieni posturalniho vyvoje
Hodnotila jsem posturalni tonus, stabilitu a mobilitu, recipro¢ni inervaci (plynulost

pohybtl), vzpifimovaci reakce a riiznorodost pohybu. (Hromadkova, 2002)

8.4 Psychické vySetieni
Hodnotila jsem navazani kontaktu s ditétem, posouzeni jeho aktivity a interakci

mezi rodici a ditétem, jeho vnimani okoli a reakci na nabizené podnéty.

8.5 VySetreni svalového tonu
Nejdiive jsem palpacné vySetfovala konzistenci svali a nalezy jsem stranoveé
srovnavala. Poté jsem provedla zkouSky palpace a supinace v zépésti, flexe a extenze
Vv loketnim kloubu a dorzalni a plantarni flexe v hlezennim kloubu. Na zékladé téchto

vySetfeni jsem stanovila, zda je pfitomen nomotonus, hypotonus nebo hypertonus. (Kolaft,
2009)

8.6 Fotodokumentace

Fotodokumentaci jsem provedla z divodu nazorné ukazky posturalniho vyvoje déti.
Uzivala jsem fotoaparat znacky OLYMPUS typu VH-210. Fotografie byly pofizeny ze

vzdalenosti pfiblizn€ 1 metru za umélého osvétleni.
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9 KAZUISTIKY

Informace o pacientech byly ziskany rozhovorem srodi¢i ditéte, z lékarské

dokumentace a pfimym pozorovanim.

9.1Kazuistika 1

Klient: chlapec, stafi 4,5 mésice (korigované 3,5 mésice)
Diagnoéza:

Downiiv syndrom, prematurita 36+3, polycythaemia neonatorium, novorozenecka
Zloutenka sdruzend s pfedCasnym porodem, akutni osteomyelitida ptedlokti, sepse

novorozence zpusobena staphylococcus aureus
Anamnéza:

Rodinna anamnéza: Matka-31 let, hyperthyreoza, 2008 operace pravého oka, alergie na

roztoce; otec-36 let, zdrav; bratr-3 roky, zdrav

Osobni anamnéza: Dit¢ z druhého rizikového tchotenstvi. Porod probéhl per sectio
caesarea. Porodni hmotnost ditéte byla 2680g, porodni délka byla 46cm a obvod hlavy byl

33cm. Dité narozeno v gesta¢nim tydnu 36+3 a Apgar scoére bylo 10, 10, 10.
Socialni anamnéza: Zije s rodiéi a bratrem v rodinném doms.

Alergie: Zadné.

Farmakologicka anamnéza: Vigantol.

Dosavadni rehabilitace:

Chlapec byl hospitalizovan na neonatologickém odd¢leni pro pfed€asny porod a nasledné
byla zahajena rehabilitace. Genetickym vySetienim byl diagnostikovan Downiiv syndrom.
Z Vojtova principu bylo vyuzito reflexni plazeni a reflexni otaceni I. Inhibi¢ni polohovani
a stimulacni cviceni bylo pouzito z Bobath konceptu. Z divodu Spatného pfijmu potravy

byla zvolena technika orofacialni stimulace. Dale byla provadéna respiracni fyzioterapie.
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Psychomotoricky vyvoj:

A%

Ve 3 mésicich (korigované 2 mésicich) v pronaci vazla opora o piedlokti, tézist¢ bylo v
oblasti horni Th patefe. Byl pfitomen mirny svalovy hypotonus. Pohybovy vyvoj byl

opozdén z diivodu dlouhodobé hospitalizace. sledoval okoli a fixoval pohled.

Terapie 15.12.2014

Vek ditéte: 4,5 mésice (korigovany veék 3,5 mésice).
Vstupni vySeti‘eni
Polohové reakce
e Trak¢ni zkouska: 2.faze-3 mésic-dité hlavu pfitahuje na uroven trupu.

e Landaurova reakce: 2.faze-dité drzi koncetiny v mirné flexi a oblast panve spociva
pod horizontalou. Symetricka extenze $ije je v trovni stiedni hrudni patete. Dité se

zvladne v pronacni poloze opfit o lokty.

e Axilarni vis: la. faze: Dolni koncetiny jsou v inertni flexi. Dit¢ dokaZe udrzet

V supinacni poloze 90 stupnii flexi v ky¢€lich, kolennich a hlezennich kloubech.

e Vojtova sklopnd reakce: 1. pifechodna faze: Moorova reakce dolnich koncetin
ustupuje, paze jsou v abdukci. Dolni koncCetiny jsou v semiflexi v kycelnich i

kolennich kloubech.

e Horizontalni zavés dle Collinsové: 1.b faze: Hlava je drZena proti gravitaci. Horni
koncetina je voln¢ ve flexi a ptedlokti je v supinaci. Dolni koncetiny jsou v addukci
V ky€elnim kloubu, je ptfitomno 90 stupiiové flekéni drzeni v kyc€elnim a kolennim

kloubu, hlezno je v nulovém a stiednim postaveni.

e Reakce podle Peipera a Isberta: 1.fize: Horni konéetiny jsou v abdukci. Sije je

extendovana a hlava je v reklinaci. Dolni segment trupu je ve flexi.
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Vertikalni zavés podle Collinsové: 1.faze: Volné visici dolni koncetiny je

v maximalni flexi v ky¢elnim, kolennim a hlezennim kloubu.

Bobath hodnoceni (vySetieni posturalniho vyvoje)

Supinaéni poloha

Spojuje horni koncetiny, chyta se i dlanémi. Dobfe fixuje pohledem. Dité je mirne

hypotonické. Dolni koncetiny dava nad podlozku do devadesatistupnové flexe.
Pronacni poloha

Neuplné se opira o symfyzu a medidlni epikondyly humeru obou hornich koncetin.

Hlavou rotuje bez souhybu trupu. Dolni koncetiny volné lezi v extenzi na podloZzce.

Vysetieni psychického vyvoje

Dité navazuje o¢ni kontakt s osobami ve svém okoli. Casto se usmiva. Rozpozna matku od

ostatnich osob. Kojenec je bd¢ly a velmi aktivni. Zajimé se o nabizené hracky a hraje si

S nimi.

Kratkodoby rehabilitaéni plin:

Vojtlv princip-reflexni plazeni 1.

Bobath koncept- stimula¢ni cviceni, cvi¢eni na velkém mici na podporu svalového

korzetu.
Orofaciélni stimulace z diivodu Spatného piijmu potravy.

Prohloubeni dychacich pohybli pomoci respiraéni fyzioterapie, piedevsim

respiracni handling a kontaktni dychéni.

Terapie 8.1.2015

Dité se nedostavilo na terapii z diivodu onemocnéni.
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Terapie 20.2.2015

Vek ditéte: 6 mésici (korigovany veék 5 mésict).
VySetieni posturalniho vyvoje
¢ Supinacni poloha

Zvlada horizontalni sed, souhra mezi HK a DK je netuplna. Manipuluje s hrackou pod o¢ni

kontrolou. Je pfitomné mirné svalova hypotonie.
e Pronac¢ni poloha

Neupln¢ se opira o symfyzu a medialni epikondyly humeru obou hornich koncetin, poloha

je nestabilni. Zvlada se otacet ze supinace do pronace.
Vysetieni psychického vyvoje

Kojenec navazuje oc¢ni kontakt s osobami ve svém okoli. Je velmi usmévavy. Rozpozna
matku od ostatnich osob. Je bd€ly a velmi aktivni. Zajima se o nabizené hracky a hraje si

S nimi.
Kratkodoby rehabilita¢ni plan
e Souhra HK a DK.
e Stimulace vzpfimovacich svala.
e Oporao HK.
e Stabilita v pronaci.
e Vojtlv princip-reflexni plazeni 1.

e Bobath koncept- stimula¢ni cviceni, cvi¢eni na velkém mici na podporu svalového

korzetu.
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Terapie 22.3.2015

Vek ditéte: 7 mésict (korigovany veék 6 mésict).

Vystupni vySetieni

Polohové reakce

Trakéni zkouSka: 2.faze-konec 2.trimenonu: brada pfitazena k trupu, stehna

flektovana u bticha, pfitahuje se jen lehce hornimi konéetinami.

Landaurova reakce: 3.faze:extenze patefe az do lumbalni oblasti, DK ve flexi

Vv pravém thlu, paze voln¢ ve flexi v loktech.
Axilarni vis: 1b. faze: flexe v ky¢lich do 90 stupni.

Vojtova sklopna reakce: 2. faze-konec 5. az 6. mésice: koncetiny ve volné flexi,
dlané otevieny, nohy v dorzalni flexi a abdukci, prsty ve stiedni postaveni nebo

flexi.

Horizontalni zaves dle Collinsové: 2.faze: otevieni celé dlan€ a extenze prsti, DK

ve flexi ve vSech kloubech, koleno sméfuje k podlozce, zména na uhel abdukéni.

Reakce podle Peipera a Isberta: 2.faze: paze sviraji thel s trupem 135 stupii, dlané

otevieny, $ije a trup v symetrické extenzi az do thorakolumbalniho pfechodu.

Vertikdlni zaveés podle Collinsové: 1.faze: voln€ visici dolni koncetiny je

v maximalni flexi v ky€elnim, kolennim a hlezennim kloubu.

Bobath hodnoceni (vySeti‘eni posturalniho vyvoje)

Supinaéni poloha

Ptitahuje si dolni koncetiny k bfiSku. Souhra mezi HK a DK je Uplnd. Manipuluje

s hrackou pod o¢ni kontrolou. Sahé si po téle v trovni ky¢li az kolen. Posturalni tonus je

stale mirn€ snizeny.

Pronacni poloha
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Nestabilni opora 0 extendované HK. Zvlada se otaCet ze supinace do pronace i z pronace

do supinace.
Vysetieni psychického vyvoje

Kojenec navazuje o¢ni kontakt s osobami ve svém okoli. Je velmi usmévavy. Rozpozna
matku od ostatnich osob. Je bd€ly a velmi aktivni. Zac¢ind si povidat. Zajimé se o nabizené

hrac¢ky a hraje si s nimi.
Kratkodoby rehabilita¢ni plan
e Souhra HK a DK.
e Stimulace vzptimovacich svalt.
e Opora o oteviené dlan¢ v pronaci.
e Stabilita v pronaci.
e Vojtav princip-reflexni plazeni 1.

e Bobath koncept- stimula¢ni cviceni, cvi¢eni na velkém mici na podporu svalového

korzetu.
Dlouhodoby rehabilita¢ni plan:

e Pokracovani v zavedené terapii Vojtovou metodou, Bobath konceptem a respiracni

fyzioterapii.
e Podpora spravného vyvoje ditéte.
e Instruktaz rodica do celkové rehabilitace.
e Pouceni o nutnosti pravidelného cviceni.
e Doporuceny sport dle moznosti ditéte, napt. plavani.
e Navrzeni animoterapie, napf. hippoterapie.

Zavér:
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Chlapecek je lehce opozdén v motorickém vyvoji. Jeho velkd motivace vychazi
z rodinného zéazemi, piedev$im od jeho tfiletého bratra, ktery ho motivuje k pohybu.
S matkou je bezproblémova spoluprace, s ditétem pravidelné doma cvi¢i. Pravidelné k nim

také dochazi asistentka ze Strediska pro ranou péci.

Pacient v 7 mésicich zvladne pfitahnout stehna k biisku a sdhnout si na uroven
ttisel a kolen. Pretdci se ze supinace do pronace i na zpét, v pronaci se opird o rozvinuté
dlané. Vnima okoli, reaguje jak na vizudlni, tak i na sluchové podnéty, zajima se o hracky.

Zacina mluvit. (Zvatlat)

9.2Kazuistika 2

Klient: chlapec, stafi 17 mésict
Diagnéza:

Prader-Willi syndrom, porodni asfyxie, subduralni krvaceni, posthemoragicky
hydrocephalus, hypoxicko-ischemicka encefalopatie II. Stupné, posthemoragicka anemie,
intraretinalni hemorhagie, kongenitalni svalova hypotonie, degenerativni stigmatizace,

kryptorchismus, hypoplasticky genital.
Anamnéza:

Rodinna anamnéza: Matka-40 let, po€inajici glaukom, trombocytdza pied porodem; otec-

43 let, zdrav; sestra-13 let, bratr-7 let, nevlastni sourozenci ze strany otce, zdravi.

Osobni anamnéza: Dité z 1. rizikové gravidity kvuli t€zkému polyhydramnionu. Porod
probéhl spontalné v gestacnim tydnu 38+2 vakuumextrakei.. Porodni hmotnost ditéte byla

2860g, porodni délka byla 49c¢m a obvod hlavy byl 37cm. Apgar score bylo 7, 8, 9.
Socialni anamnéza: Zije s rodi¢i v rodinném domé.

Alergie: Zadné.

Farmakologicka anamnéza: Vigantol, Lactulosa, Encefabol, Genotropin.

Dosavadni rehabilitace:
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Chlapec byl hospitalizovan na neonatologickém oddéleni pro poporodni komplikace. Zde
byla zahdjena rehabilitaéni péfe formou Vojtovi metody, Bobath konceptu, respiracni
fyzioterapie, polohovani a orofacialni stimulace. Chlapec je v péci fyzioterapeuta v centru

vyvojové péce FN Plzné. Ambulantné dochazi na terapii jednou za mésic.

Psychomotoricky vyvoj:

Ve 4 mésicich mél chlapec svalovou hypotonii, nesahal po hrackach, nezvladal fixovat
pohledem, hlavicka byla v predilek¢nim drzeni. V pronaci nebyl schopen se opfit o
predlokti.

V 5 mésicich jesté nefixoval pohledem, zacinal se zajimat o hracky. Pietacel se ze supinace
do pronace. V pronaci zvladal oporu o piedlokti, ale bez velké stability. V supinaci zvladal
dat dolni koncetiny do 90 stupiiové flexe v ky¢lich a kolenou. Byla pfitomna svalova

hypotonie.

V 6 meésicich sahal po hrackach a také Iépe fixoval pohledem. Pietrvavala svalova

hypotonie a nestabilita v pronaci v opoie o piedlokti.

V 7 meésicich sledoval okoli a sahal po nabizenych hrackéch. Pretrvévala svalova
hypotonie. V pronaci v opofe o piedlokti je mnohem stabilngjsi. Chlapec byl klidny az

afaticky.

V 8 meésicich zacala souhra horni a dolni koncCetiny. V pronaci byla opora o extendované

horni koncetiny.

Ve 12 mésicich byla dobra souhra horni a dolni koncetiny, v pronaci byla opora o

extendované horni koncetiny stabilni. Zvladl Sikmy sed.

Ve 14 mésicich se zacal plazit. Pohyby byly trochu nekoordinované. Pretrvavala vyrazna

svalova hypotonie. Dostal se do polohy na ¢tyfech.

Terapie 15.11.2014

Veék ditéte: 17 meésica.
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Vstupni vySeti‘eni

Polohové reakce

Trakéni zkouska: 3.faze-dité se pritahuje, hlava zlstava v linii trupu, DK v abdukci

a extenzi, flexe trupu v lumbosakralnim piechodu.

Landaurova reakce: 4.faze-Sije a trup v extenzi, HK i DK ve volném exten¢nim

postaveni.

Axilarni vis: 2. faze: dolni koncetiny ve volné extenzi, hlezenni klouby ve stfednim

postaveni.

Vojtova sklopna reakce: 2. pfechodnd faze: HK v mirném piedpazeni, flexe
V kycelnim a kolennim kloubu ustupuje, hlezenni kloub, nohy i prsty ve stiednim

psotaveni.

Horizontalni zavés dle Collinsové: 3. faze: HK se opira o rozvinutou dlan, abdukce

v ky¢li, pretrvava 90 stupiiova flexe v ky¢li, volna DK se opie o celou plosku.

Reakce podle Peipera a Isberta: 3.faze: HK ve vzpazeni, dlan¢ oteviené, symetricka

extenze trupu az k lumbosakralnimu piechodu.

Vertikalni zavés podle Collinsové: 2.faze: DK je flektovany v kycli, koleno se

uvolnuje do vétsi flexe, HK ve vzpaZeni.

Bobath hodnoceni (VySeti‘eni posturalniho vyvoje)

Posturélni tonus je snizeny. Dité je stabilni v Sikmém sedu. Saha po hrackach a sleduje

podméty z okoli. V pronaci se opira o extendované HK. Zvladne zaujmout polohu na

¢tyfech. Zvlada Sikmy sed, z kterého dokéaze piejit do volného sedu. Zvlada se plizit. Dité

ma Uplny rozsah pohybu.

Vysetreni psychického vyvoje

Dité navazuje o¢ni kontakt s osobami ve svém okoli a reaguje na podméty z okolniho

prostfedi. Rozpozna rodice od ostatnich osob. Dité je bd€lé a velmi aktivni. Sam se zajima

o hracky.
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Kratkodoby rehabilita¢ni plin:

Bobath koncept - stabilita v poloze na étyfech.

Stimulace vzptimovacich svalt.

Stimulace aker DK.

Vojtova metoda-reflexni otaceni.

Terapie 20.12.2014

Vék ditéte: 18 mésict.
Vysetieni posturalniho vyvoje

Stabilni ve volném sedu, kde si hraje shrackami. Zacatek kvadrupedalni chize
Vv horizontale, ktera je vSak nestabilni a nekoordinovana. Opora o extendované HK je stale

nestabilni.
Vysetieni psychického vyvoje

Dité navazuje o¢ni kontakt s osobami ve svém okoli a reaguje na podméty z okolniho
prostfedi. Rozpozna rodice od ostatnich osob. Dité je bd€lé a velmi aktivni. Sdm se zajima

o hracky.
Kratkodoby rehabilita¢ni plan

e Nacvik nakroku.

Stimulace vzpfimovacich svali.

Stimulace aker DK.

Nacvik opory o extendované HK.

Nécvik kvadrupedalni chlize v horizontéle.
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Terapie 23.1.2015

Dité se nedostavilo na terapii z divodu onemocnéni.

Terapie 16.2.2015

V¢ek ditéte: 20 mésici.
VySetieni posturalniho vyvoje

Stabilni ve volném sedu, kde si hraje s hrackami. Kvadrupedalni chtize v horizontale, ktera
je stabilngjsi. Z nakrocené DK zvladne jit do stoje u piekazky. V této poloze je znacné

nestabilni.
Vysetieni psychického vyvoje

Dité navazuje o¢ni kontakt s osobami ve svém okoli a reaguje na podméty z okolniho
prostiedi. Rozpozna rodice od ostatnich osob. Dité je bdé€lé a velmi aktivni. Sdm se zajima

o hracky.

Kratkodoby rehabilitaéni plan
e Nacvik ndkroku.
e Stimulace vzptimovacich svala.
e Stimulace aker DK.
e Nacvik opory o extendované HK.
e Nacvik kvadrupedalni chiize v horizontéle.

e Vojtova metoda-reflexni otaceni.

Terapie 11.3.2015

54



Veék ditéte: 21 meésicu.
Vystupni vySetieni
Polohové reakce

e Trak¢ni zkouska: 3.faze-dité se ptitahuje, hlava zistava v linii trupu, DK v abdukci

a extenzi, flexe trupu v lumbosakralnim piechodu.

e Landaurova reakce: 4.faze-Sije a trup v extenzi, HK i DK ve volném exten¢nim

postaveni.

e Axilarni vis: 2. f4ze: dolni koncetiny ve volné extenzi, hlezenni klouby ve stfednim

postaveni.

e Vojtova sklopnd reakce: 2. prechodna fize: HK v mirném pifedpazeni, flexe
Vv kyc¢elnim a kolennim kloubu ustupuje, hlezenni kloub, nohy i prsty ve sttednim

psotaveni.

e Horizontalni zavés dle Collinsové: 3. faze: HK se opira o rozvinutou dlan, abdukce

v ky¢li, pretrvava 90 stupiiova flexe v ky¢€li, volna DK se opie o celou plosku.

e Reakce podle Peipera a Isberta: 4.faze: snaha se aktivné chytit a ptitdhnout se k

terapeutovi.

e Vertikdlni zavés podle Collinsové: 2.faze: DK je flektovany v kycli, koleno se

uvolnuje do vétsi flexe, HK ve vzpaZeni.

Bobath hodnoceni (vySeti‘eni posturalniho vyvoje)

Stabilni ve volném sedu, kde si hraje s hratkami. Kvadrupedalni chiize v horizontale je
stabilni, ale vyta¢i nohy zevné. Z nakrocené DK zvladne jit do stoje u piekéazky, ale stale je

dosti nestabilni.

Vysetreni psychického vyvoje
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Dité navazuje o¢ni kontakt s osobami ve svém okoli a reaguje na podméty z okolniho
prostfedi. Rozpozna rodice od ostatnich osob a reaguje na jejich povely. Dité je bd¢lé a

velmi aktivni. Sadm se zajimé o hracky. Povida si.
Kratkodoby rehabilita¢ni plan

e Stimulace vzptimovacich svala.

e Stimulace aker DK.

e Stabilita ve stoji.

Dlouhodoby rehabilita¢ni plan:
e Pokracovani v zavedené terapii Bobath konceptem.
e Podpora spravného vyvoje ditéte.
e Instruktdz rodict do celkové rehabilitace.
e Pouceni o nutnosti pravidelného cviceni.
e Doporuceny sport dle moznosti ditéte, napt. plavani.

e NavrZeni animoterapie, napt. hippoterapie.

Chlapecek je motoricky opozdén ve vyvoji, ale déla velké pokroky a to hlavné
kvali kvalitnimu rodinnému zdzemi. Rodi¢e snim pravideln€ cvici a motivuji ho

k pokrokdm. Pravideln¢ k nim také dochazi asistentka ze Stiediska pro ranou péci.

Pacient je stile mirné hypotonicky, zvladd volny sed a kvadrupedéalni chizi
V horizontale. Dokaze se postavit u piekazky, ale zatim je tato pozice nestabilni. Pozorné

vnima okoli, reaguje na povely rodicl a zajiméa se o hracky.
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9.3Kazuistika 3

Klient: divka, stafi 23 mésict, korigované 20 mésici
Diagnoza:

Westiiv syndrom, epilepsie, posthemoragicky hydrocephalus, gastrostomie, atrézie jicnu

s tracheo-esofagickou pistéli, bronchopulmonalni dysplazie 2. stupné, strabismus.
Anamnéza:

Rodinna anamnéza: Matka-33 let, 1éCena primarni sterilita, gravidita po in vitro fertilizaci
(IVF); otec-30 let, zdrav.

Osobni anamnéza: Dité¢ z 1. rizikové gravidity. PfedCasny porod byl zplisoben odtokem
plodové vody a hrozici hypoxii plodu. Porod probé&hl per sectio caesarea v gestacnim tydnu
28+4. Porodni hmotnost ditéte byla 1330g, porodni délka byla 36cm a obvod hlavy byl
28cm. Apgar score bylo 7, 8, 9.

Socialni anamnéza: Zije s rodi¢i v rodinném domé.

Alergie: Zadné.

Farmakologicka anamnéza: Sabril, Topamax, Phenaemaletter, Keppra, Ecobec.
Dosavadni rehabilitace:

Divka byla hospitalizovana na neonatologickém oddéleni pro poporodni komplikace, kde
byla zahajena rehabilitacni péfe formou Bobath konceptu, respiracni fyzioterapie,
polohovani a orofacialni stimulace. Divka je v péci fyzioterapeuta Vv centru vyvojové péce

FN Plzné. Ambulantn€ dochazi na terapii jednou za mésic.

Dosavadni psychomotoricky vyvoj:

V 5,5 mésicich (korigované 2,5 mésicich) v supinaci zvladla 90 stupnovou flexi v kyclich a

kolenou. V pronaci byla nestabilni, pfitomen epistotonus. Dobra souhra HK a DK.
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V 6 mésicich (korigované 3 mésicich) v supinaci zvladla 90 stupiiovou flexi v ky¢lich a
kolenou. Nefixovala pohledem, souhra HK do ust, v pronaci nebyla opora o predlokti. Byla

motoricky neklidna. Zjistén strabismus.

V 9 mésicich (korigované¢ 6 mésicich) nefixovala pohledem, byl pifitomen motoricky

neklid HK. V pronaci se opirala o piedlokti, ale tato poloha nebyla stabilni.

V 10 mésicich (korigované 7 mésicich) navysili 1éky proti epilepsii. V pronaci i supinaci

byla nestabilni, stale nefixovala pohledem.

Ve 12 (korigované¢ 9 mésicich) mésicich byla dobra souhra HK a DK. Je patrna

psychomotoricka retardace.

V 15 mésicich (korigované 12 mésicich) zvladla souhru horni a dolni koncetiny, v pronace

se opirala o predlokti. Bylo patrné mentalni postiZeni.

V 18 mésicich (korigovand 15 mésicich) se zadala pietadet. Spatné fixovala pohledem na

hra¢ku. Zacdinala si broukat.

Ve 20 mésicich (korigované 17 mésicich) zvladla v pronaci oporu o extendované HK, ale

velmi nestabilné.

Terapie 12.12.2014

Veék ditéte: 23 mésicu.
Vstupni vySeti‘eni
Polohové reakce

e Trakéni zkouska: 3.faze-dité se pritahuje, hlava zustava v linii trupu, DK v abdukci

a extenzi, flexe trupu v lumbosakralnim ptechodu.

e Landaurova reakce: 4.faze-sije a trup v extenzi, HK i DK ve volném exten¢nim

postaveni.

e Axilarni vis: 2. faze: dolni koncetiny ve volné extenzi, hlezenni klouby ve stfednim

postaveni.

58



e Vojtova sklopnd reakce: 2. prechodna faze: HK v mirném pifedpazeni, flexe
V ky€elnim a kolennim kloubu ustupuje, hlezenni kloub, nohy i prsty ve stfednim

psotaveni.

e Horizontalni zav¢s dle Collinsové: 3. faze: HK se opira o rozvinutou dlan, abdukce

v ky¢li, pretrvava 90 stupiiova flexe v kycli, volna DK se opte o celou plosku.

e Reakce podle Peipera a Isberta: 3.faze: HK ve vzpazeni, dlané oteviené, symetricka

extenze trupu az k lumbosakralnimu piechodu.

o Vertikdlni zavés podle Collinsové: 2.faze: DK je flektovany v kycli, koleno se

uvolnuje do vétsi flexe, HK ve vzpazeni.
Bobath hodnoceni (VySeti‘eni posturalniho vyvoje)

Posturalni tonus je snizeny. Zvlada sikmy sed o rozvinuté dlané. Pretaci se ze supinace do
pronace i z pronace do supinace. Zvladne oporu o extendované HK, ale je znacné

nestabilni. Nezajima se o hracky ani o okolni prostredi.
Vysetieni psychického vyvoje

Dité je unavené, spici, nechce spolupracovat. Reaguje na hlas matky. O hracky nebo jiné

vngjsi podméty se nezajima. Je patrna vyrazna mentalni retardace.
Kratkodoby rehabilita¢ni plan:

e Bobath koncept-timulace vzptimovacich svalt, cvi¢eni na velkém mici na podporu

svalového korzetu.
e Stimulace aker DK.
e Stabilita v sikmém sedu.
e Oporao HK.

e Vojtova metoda-reflexni otaceni.

Terapie 13.1.2015
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Dité¢ se nedostavilo na terapii z divodu onemocnéni.

Terapie 11.2.2015

Veék ditéte: 25 meésicu.

VySetieni posturalniho vyvoje

Zvladne se posadit do volného sedu, ale je vném zna¢né nestabilni. Opird se o

extendované HK, ale neni v této poloze stabilni.
Vysetieni psychického vyvoje

Dité neni tak unavené, jak pfedeslou terapii, vice spolupracuje. Reaguje na hlas matky. O

hracky nebo jiné vnéjs$i podméty se nezajima. Je patrna vyrazna mentélni retardace.
Kratkodoby rehabilitaéni plan:

e Stimulace vzptimovacich svala.

e Stimulace aker DK.

e Stabilita ve volném sedu.

e Oporao HK.

Terapie 10.3.2015

Veék ditéte: 26 meésicu.
Vystupni vySeti‘eni
Polohové reakce

e Trakéni zkouska: 3.faze-dité se pritahuje, hlava ziistava v linii trupu, DK v abdukci

a extenzi, flexe trupu v lumbosakralnim ptechodu.

60



Landaurova reakce: 4.faze-Sije a trup v extenzi, HK i DK ve volném exten¢nim

postaveni.

Axilarni vis: 2. faze: dolni koncetiny ve volné extenzi, hlezenni klouby ve stfednim

postaveni.

Vojtova sklopna reakce: 2. pfechodnd faze: HK v mirném piedpazeni, flexe
V kycelnim a kolennim kloubu ustupuje, hlezenni kloub, nohy i prsty ve stfednim

psotaveni.

Horizontalni zaves dle Collinsové: 3. faze: HK se opira o rozvinutou dlan, abdukce

v ky¢li, pretrvava 90 stupiiova flexe v ky¢li, volna DK se opie o celou plosku.

Reakce podle Peipera a Isberta: 3.faze: HK ve vzpazeni, dlané oteviené, symetricka

extenze trupu az k lumbosakralnimu pfechodu.

Vertikalni zavés podle Collinsové: 2.faze: DK je flektovany v kyc¢li, koleno se

uvolnuje do vétsi flexe, HK ve vzpazeni.

Bobath hodnoceni (vySeti‘eni posturalniho vyvoje)

Posturdlni tonus je stile snizeny. Dit¢ zvldda sedét ve volném sedu, ale stile chybi

dostate¢na stabilita. DokaZe zaujmout polohu na ctyfech, ktera je vSak velmi nestabilni.

Velmi mélo se zajimé o hracky a o okolni prostiedi. Dité¢ ma uplny rozsah pohybu.

Vysetieni psychického vyvoje

Dité je velmi aktivni, plné energie, vice spolupracuje. Povida si. Reaguje na hlas matky. O

hracky nebo jiné vnéj$i podméty jevi jen maly zajem. Je patrna vyrazna mentalni retardace.

Kratkodoby rehabilita¢ni plin:

Bobath koncept-stimulace vzptimovacich svali.
Stabilita ve volném sedu.
Stabilita v poloze na Ctyfech.

Opora 0 HK.
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e Nacvik nakroku.

e Nacvik stoje.

Dlouhodoby rehabilita¢ni plan:
e Pokracovani v zavedené terapii Bobath konceptem.
e Podpora spravného vyvoje ditéte.
e Instruktdz rodict do celkové rehabilitace.
e Pouceni o nutnosti pravidelného cviceni.
e Doporuceny sport dle moznosti ditéte, napt. plavani.

e NavrZeni animoterapie, napf. hippoterapie.

Hol¢icka méa velmi opozdén psychomotoricky vyvoj kvili pfidruzenym
onemocnénim a Castym epileptickym zachvatim. Opozdény vyvoj také souvisi s tézkym
mentalnim postizenim. HolCicka ma kvalitni rodinné zdzemi, kde je neustale motivovana
postupovat ve vyvoji dopfedu. Pravidelné¢ k nim také dochézi asistentka ze Stfediska pro

ranou péci.

Dit¢ je stabilni v Sikmém sedu, zvladne i1 sed volny, kde je vSak zna¢n€ nestabilni.
V pronacni poloze zaujimd homologni polohu na ctyfech, ale bez jakéhokoliv pohybu
vpted, nemé dostate¢nou inspirace. V pronacni poloze se malo zajima o své okoli, nevyviji
aktivu, spiSe jen pasivné€ pozoruje okolni déni, nejevi zdjem o hracky, strani se socidlnimu

kontaktu, na pokyny reaguje jen od svych rodict.
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10 VYSLEDKY

Tabulka 1 Srovnani motorického vyvoje sledovanych pacientli s normalnim motorickym

vyvojem
Normalni Pacient 1 Pacient 2 Pacient 3
motoricky
Vyvoj
1.trimenon Pronace:opora 0 | Nestabilni opora | Predilekéni drzeni | Nestabilni v pronaci,
medialni 0 medialni | hlavicky, opistotonus, DK
epikondyly epikondyly nezvladne oporu | nezveda nad
humeru a o | humeru, DK | o medialni | podlozku
symfyzu, nezveda nad | epikondyly
supinace: DK | podlozku humeru, nezveda
V90  stupnich DK nad podlozku
nad podlozkou
2.trimenon Pronace:opora o | Opora o medialni | Opora o medidlni | Opora o medidlni
rozvinuté dlan¢; | epikondyly epikondyly epikondyly humeru
otaceni ze | humeru a | humeru je | je nestabilni, neotaci
supinace do | symfyzu, DK | nestabilni, neotaci | se, nefixuje
pronace;souhra | zveda do 90 | se, zacina fixovat | pohledem,  souhra
HK a DK, | stupit nad | pohledem, neni | HK do tst
manipulace podlozku, otaci | souhra mezi HK a
s hrackou pod | se ze supinace do | DK
kontrolou oci pronace,
manipuluje
s hrackou  pod
oc¢ni kontrolou
3.trimenon Plizeni, Sikmy | X V pronaci opora o | Nefixuje pohledem,

sed, volny sed,

rozvinuté dlane,
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kvadrupedalni
chtize

V horizontale,

souhra HK a DK,

otaceni ze
supinace do
pronace,
manipulace

s hrackou pod

kontrolou o¢i

souhra HK a DK

4.trimenon stoj, Sikmy sed Nestabilni v pronaci
kvadrupedalni I supinaci
chtize ve
vertikale ve
frontalni
rovinré
13.-17. mésicti | Samostatni Volny sed, | V pronaci opora o
bipedalni plazeni, poloha na | medialni epikondyly
lokomoce Ctyfech humeru a o symfyzu,
DK Vv 90 stupnich
nad podlozkou
18.-21.mésict Kvadrupedalni Pretaci se ze
chuize supinace do pronace,

v horizontale,

nestabilni stoj

Sikmy sed

22.-26. mésicu

X

Nestabilni volny sed

Zdroj: vlastni
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Tabulka 2 Vysetieni posturalniho vyvoje u pacienta 1 na zac¢atku a na konci terapie

Svalovy Posturalni vyvoj | Posturalni vyvoj | Zhodnoceni
tonus V supinacéni poloze V pronacni poloze
Vstupni Mirna Spojuje HK, DK | Nestabilni opora o | Pacient odpovida
vySetieni hypotonie | zveda do 90 stupnd | medialni epikondyly | v psychomotorickém
nad podlozku, otaci | humeru a symfyzu. vyvoji 3 mésicnimu
4,5 meésice ) '
. se ze supinace do ditéti.
(korigované 3,5 ) )
- pronace, manipuluje
mgésice)
s hrackou pod ocni
kontrolou.
Vystupni Mirna DK zvedd do 90 | Nestabilni opora o | Pacient odpovida
vySetieni hypotonie | stupnu nad | extendované HK. V psychomotorickém
. podlozku, otaci se ze vyvoji 5-6
7 mésicl

(korigovan¢ 6

meésicl)

supinace do pronace
i zpronace do
supinace, saha si po
téle v urovni kycli az
kolen,  manipuluje
S hrackou pod oc¢ni

kontrolou

mésiénimu ditéti.

Zdroj: vlastni
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Tabulka 3 Vysetfeni posturalniho vyvoje u pacienta 2 na zacatku a na konci terapie

Svalovy Posturalni vyvoj Zhodnoceni
tonus
Vstupni Mirna Sikmy sed, zkterého piechazi do | Pacient odpovida
vysetieni hypotonie volného sedu. V pronaci nestabilni | v psychomotorickém
oo opora o extendované HK, zaujima | vyvoji 7 mési¢nimu
17 mésict .
polohu na ¢tyfech. Zvlada plazeni. ditéti.
Vystupni Mirna Volny sed, kvadrupedalni chize | Pacient odpovida
vySetieni hypotonie Vv horizontale, nestabilni stoj u ptekdzky. | v psychomotorickém

21 mésicu

vyvoji 8-9 mési¢nimu

ditéti.

Zdroj: vlastni

Tabulka 4 Vysetieni posturalniho vyvoje u pacienta 3 na za¢atku a na konci terapie

Svalovy tonus | Posturalni vyvoj Zhodnoceni
Vstupni vysetieni | Hypotonie Sikmy  sed, v pronaci | Pacient odpovida
. nestabilni opora o | V psychomotorickém vyvoji 7

23 mésicu )

_ extendované HK. mési¢nimu ditéti.
(korigované¢ 20
mésici)
Vystupni Hypotonie Nestabilni volny sed, | Pacient odpovida
vySetfeni nestabilni poloha na ¢tyfech. | v psychomotorickém  vyvoji

7,5-8 mési¢nimu ditéti.

26 mésicl
(korigované 23
meésici)

Zdroj: vlastni
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11 DISKUZE

4. Prvni hypotéza zni: Predpokladam, Ze v€asna rehabilitace u déti s genetickou

vyvojovou vadou pusobi pozitivné na jejich psychomotoricky vyvoj.

Lécebné rehabilitace je indikovana v dob¢ hospitalizace ditéte ve zdravotnickém
zafizeni oSetfujicim lékafem, v ambulantni péci pak predevSim pediatrem nebo
neurologem. Je nedilnou soucasti celkové terapie, vyzaduje uzkou spolupraci
multidisciplinarniho tymu. Divodem k rehabilitaci muze byt pfedCasné narozeni ditéte
(porusena funkce dychani), porucha postury a pohybu, inkoordinace, tvorba nahradnich
pohybovych vzorti a svalové dysbalance. Podminkou zahdjeni rehabilitace je stabilizace

zakladnich zivotnich funkci ditéte.

Podle Zounkové (2005) je vcasnost rehabilitace dulezitd kvili neuroplasticité
centrdlniho nervového systému v casném véku. Vyhodou mozku novorozence je
nezafixovanost nespravnych pamétovych stop nau¢eného pohybu. Nasim ucelem je budit
nahradni nebo nefunkéni neurondlni spoje a jejich trvani. Tohoto docilime opakovanym
cvicenim mozku pomoci specializovanych metod jako je Vojtiv princip nebo Bobath

koncept. Diraz je kladen na casté opakovani cviceni.

Hlavnim ukolem fyzioterapie je podpofit dychaci funkci a stavbu normalnich
pohybovych vzort jemné i hrubé motoriky. Snazime se dosdhnout, co nejvétsi kvality

motorického projevu.

V predkladaném kazuistickém Setfeni se dvé ze tii déti narodily pred€asné, vSechny
déti maji pridruzena dal$i onemocnéni, a proto musely po narozeni zustat hospitalizované
na neonatologickém oddéleni. K rehabilitaci byly indikovany hned po narozeni a zacaly
cvicit, jakmile se stabilizovaly jejich zivotni funkce. Po propusténi z nemocnice zacaly
dochdzet na ambulantni fyzioterapii. Lécba je ¢asové i psychicky naro¢na, ale umoZiuje
vCas zasahovat do pohybového vyvoje. Nejvetsi motivaci pro rodice je vidina zdravého a

Stastného potomka.
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Druhd hypotéza zni: Predpoklidam, Ze se u sledovanych pacienti bude vice

pritomna svalova hypotonie neZ hypertonie.

U vsech sledovanych pacientti byly pfitomna svalova hypotonie po celou dobu

pozorovani. At uz se jednalo o vyrazné€jsi nebo mirné¢jsi hypotonii.

Hypotézu potvrdila i odborna literatura u jednotlivych syndromid. Podle
Selikowitze (2005) u Downova syndromu pietrvava od narozeni hypotonie, kterd je
zachovald v urcité mife po cely zivot. Nékteré ¢asti t€la mohou byt vice hypertonické nez

jiné.

Podle Zapletalové (2004) miize byt odhalena hypotonie u syndromu Prader-Willi uz
pred narozenim. Matky udavaji, ze v té¢hotenstvi hiife citily pohyby plodu. Po narozeni jsou
déti hodné poddajné a slabé placou. Nedostatek svalové sily se podili na pomalejSim
motorickém vyvoji. Svalovy tonus se postupné zlepSuje, ale pacienti zlstavaji mirné

hypotonicti az do dospélosti.

Koméarek (2014) udava, ze déti s Westovym syndromem byvaji hypotonické. Zalezi

jak Casté a jak silné epileptické zachvaty mivaji.

Tteti hypotéza zni: Pfedpokladam, Ze sledovani pacienti se budou kontinualné

posouvat v motorickém vyvoji, stale vSak s urcitym opoZdénim za normalnim

motorickym vyvojem.

Tuto hypotézu doklada tabulka ¢. 1 ve které je nazorné srovnan motoricky vyvoj

zkoumanym pacientdl s normalnim motorickym vyvojem.

Pacient 1 na zacatku terapie ve svych korigovanych 3,5 mésicich zvladnul
Vv supinacni poloze davat DK do 90 stupniové flexe, v pronaci se netplné opiral o symfyzu
a medialni epikondyly humeru. Na konci terapie o 2,5 mésice pozdé€ji uz byla mezi HK a
DK uplna souhra, hral si s hratkou pod o¢ni kontrolou, sahal si po téle v trovni ky¢li az
kolen. V pronaci se neuplné opiral o extendované HK. Dokazal se ptetocil ze supinace do
pronace i zpét. Po celou dobu terapie byl pfitomen snizeny svalovy tonus, ktery pacienta
omezoval v posunuti vyvoje doptfedu. Pacient odpovidal v psychomotorickém vyvoji 5-6

meésiénimu ditéti.
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Vyvoj déti s DS je pomalejsi, zdlouhavéjsi a kazdy pokrok je vysledkem
intenzivniho cviceni a cileného vychovného vedeni. AvSak pfi spravném vedeni se nauci
vSechno, co je pro jejich samostatnost potiebné (Cteni, psani, samoobsluha). Oproti
normalnim détem zaostavaji nejvice v motorickém vyvoji a ve vyvoji fe¢i. Naopak

V oblasti socidlni a emo¢ni pievysuji svoje vrstevniky. (Selikowitz, 2005)

Pacient 2 na zacatku terapie ve svych 17 mésicich zvladnul volny sed a plazeni,
zaujmul polohu na ¢tyfech. V pronaci se nestabiln¢ opiral o extendované HK. Na konci
terapie 0 4 mésice pozdé€ji zvladnul stabilni kvadrupedalni chtizi v horizontale. Dokazal
z nakrocené DK piejit do nestabilniho stoje u prekazky. Vyvoj brzdila snizena svalova sila.

Pacient odpovida v psychomotorickém vyvoji 8-9 mésicnimu ditéti.

Prognosticky se tyto déti v dospélosti neosamostatiiuji, jejich vazba na rodice trva
po cely Zivot. V dospélosti u nich vznika cukrovka 2. typu, ¢asto spojena s hypertenzi na
podkladé dlouhodobé obezity. Cely zivot je boj s nutkavym pocitem chuti na jidlo.
(Zapletalova, 2004)

Pacientka 3 zvladla na zacatku terapie ve svych korigovanych 20 mésicich Sikmy
sed, nestabilni oporu o extendované HK. O 3 mésice pozdé&ji zvladla volny sed, ve stoji
neudrzela stabilitu. Zaujala poloha na ctyfech. Vyvoj brzdilo patrné tézké mentélni
postizeni, Casté epileptické zachvaty a také jeji nezdjem o vné&jSi prostiedi. Pacientka

odpovida v psychomotorickém vyvoji 7,5-8 mési¢nimu ditéti.

Progndéza u Westova syndromu zavisi na epileptickym zachvatech. Na jejich

charakteru, Cetnosti a véku ditéte.
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ZAVER

Pro svoji bakalafskou praci jsem si zvolila téma fyzioterapie u genetickych
vyvojovych vad. Cilem prace bylo nacerpat teoretické znalosti o této problematice,
sledovat vybrané pacienty a vytvofit rehabilitatni plan v zavislosti na specifickych

potfebach jednotlivych déti. Myslim si, ze stanovenych cili bakalarské prace se mi

podaftilo dosdhnout.

V teoretické Casti jsem popsala genetické vyvojové vady a motoricky vyvoj ditéte.
Zabyvala jsem se jednotlivymi vadami a popsala metody fyzioterapie, které Ize vyuzit pfi
terapii. V praktické ¢asti jsem zpracovala 3 kazuistiky, u kterych jsem poukazala na
dalezitost vcasné diagnostiky spojené s vcéasnou fyzioterapii. Duraz jsem kladla na
neurolpasticitu centrdlniho nervového systému Vv raném veku, ktera se vyuziva k nabuzeni
nahradnich nebo nefunk¢nich neurédlnich spojui. Fyzioterapeuti vyvolavaji toto nabuzeni

pomoci Vojtova principu nebo Bobath konceptu, které jsem v terapii vyuzivala.

I ptes pfitomnost vyvojové vady a piidruzenych dal§ich onemocnéni, dit¢ dokaze
bojovat s timto handicapem a my jako fyzioterapeuti v ramci multidisciplinarniho tymu se
snazime dité dostat na maximum jeho moZznosti. Témto détem trva delsi Cas a je zapotiebi

vynalozit vice energie a trpélivosti nez se zacnou plazit, postavi se nebo zacnou chodit.

Vypracovanim této prace bylo pro m&€ a mou budouci praxi velkym pifinosem.
S témito détmi a jejich rodici jsem stravila hodné ¢asu na mé praxi ve fakultni nemocnici a

také na individudlnich terapiich. Ziskala jsem novy pohled na tuto problematiku.

Hlavnim tkolem této prace bylo rozsifit povédomi o méné Castych genetickych

vyvojovych vadach v Siroké vetfejnosti.
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1 mésic 2mésice 3 mésice 4 mésice 5 mésfcd 6 mésich 7 mésicl 8 mésicu Imésict  10mésich  11mésicd 12 mésicl
i. poloha na zadech usmév obraci se saha po hraje sis opakuje zavojuje jedno
za zvu- hraéce nohama slabiky slabiky smyslu pl-
kem vyslovuje né slovo
slabiky
reflexni brouka
tchop
\l. posazovan! (trak&nf test) samo se na vyzvu shazu-
posadi provede Je hratky,
pohyb (pa-  poda, ev.
ci-paci, pa-  ukaze asi
i -pa, tik-tak  pétzna-
A posazeno apod.) mych pfed-
sedl bez métap
opory
lil. poloha na bfise vyleze na
schod Q
ol S A XK~ Om
= . B ey R o R N U - T
prevratise  dé&la leta- udrz( se leze po
na bfiko  dlo" (pivo- v trakafi &tyfech
tuje)
V. z&vésy hlava: lehce sklo-  3{je: sym. extenze az Sije: sym. extenze od 7. mésice se rozviji volna extenze DK
zévés pod biiskem (Landau) n&na k ramentm frup: v 6 més. sym. extenze az
trup: lehka flexe trup: sym. extenze az po  k Th-L pfechodu
HX a DK: vol- stfedn{ Th DK: v kytli pravothia flexe
na flexe ~ HKaDK:volna flexe s lehkou obduke!
V. zévésy svrehnf HK a DK: volna
botn( polohy (Vojta) l E l : extenze a abdukce
VI. zavésy DK: aktivng pfitahovany k bfichu DK: volna axt. s lehkou abdukci v ky¢li
zé&vés v podpazi e
P 35S / o
Vil. vertikalizace e chodf ko-
lem nabyt-
ku Gkroky
refiexnf neudrz; udr2f vahu Goutad a8
stoj véhu téla t&la Samo u né-
bytku
VIIi. zavé&sy volna HK: volna HK i DK: pronace voiného predlokti, vzpor ruky. volna DX: flexe v kytli, volna extenze v koleni
Collis horizontaini objimaci faze jak volna flexe DK zustéava ve volné fliexi
u Moro \ | \
DK:volna flexe Y
S,
X.zavesy volna DK: flexe v kyZli koleni volna DX: flexe v ky¢li,
Collis vertikaln{ dorzalnf flexe nohy volna extenze v koleni
s ~
X. zavésy HK: objimact faze HK: upazené HK: polovitnt vzpazenf vzpazen( HK s otevienyma rukama, od 12. més.
Peiperebert jaku u Moro, flexe  ruce: oteviené ruce: oteviené sym. extenze §fje atrupu
panve, exteze §fje  panev:flexe S(je a trup: sym. extenze az k Th-L az kLS pfechodu W
\ prechodu, flexe panve povoll /
—_— g ’/
Xl. Glekové reakce Moro i Il. £ Moro + Moro + Moro ¢ http://veww . solen.cz/pdfs/ped/2004/06/07 . pdf

Zdroj: Cibochova, 2004



