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UVOD

Hereditarni neuropatie jsou nejcastéj$im nervosvalovym onemocnénim s celkovou
svétovou prevalenci 1:2500, které je geneticky podminéno. Jedna se o heterogenni
skupinu poruch. Jednotlivd onemocnéni se od sebe 1isi svym klinickym obrazem, typem

dédicnosti a elekrofyziologickymi nélezy (Kolar, 2012: 344; Haberlov4d, Mazanec,
Seeman, 2006: 147).

Dnes rozliSujeme tfi hlavni skupiny hereditarnich neuropatii, a to hereditarni
motorické a senzitivni neuropatie (HMSN), distadlni hereditdirni motorické neuropatie

(dHMN) a hereditarni senzitivni neuropatie (HSN)(Ambler, 2013: 398).

V této praci se budu zabyvat onemocnénim Charcot-Marie-Tooth (CMT), jez je
nejcastéj$i hereditarni motorickou a senzitivni neuropatii, ktera postihuje motorické i
senzitivni nervy. Jedna se o progresivni onemocnéni, které se nejcastéji projevuje v

dospivani, kolem dvacatého roku zivota (Mazanec 2015: 92).

Vyzkumem onemocnéni se zabyvaji védecké tymy po celém svétd. V Ceské
republice vznikla roku 1997 DNA laboratoi ve FN Motol pod vedenim MUDr. Seemana.
V Ceské republice podle predpokladi Zije az 5000 obyvatel s riizné zavaznou formou této
nemoci. Roku 1999 vznikla spole¢nost C-M-T, kterd sdruzuje pacienty s onemocnénim
CMT. Prostfednictvim seminafi se snazi o celkovou osvétu této choroby. Rada pacientt se
setkala se Spatnym piistupem nékterych lékaiskych specializaci k jejich onemocnéni.
Tento postoj pramenil zejména z nedostatecné informovanosti. Spolecnost se snazi, aby
informovanost 1ékatti a jejich vzajemnd spoluprace vedla k poskytovani kvalitnéjsi péce

(Mazanec, 2004).

Do dnesniho dne nebyla objevena kauzalni l1écba. LéCit proto miZeme pouze
symptomy nemoci. Nejvyznamnéjsi podil na zkvalitiovani Zivota nemocnych ma proto
operativni 1écba a rehabilitace, zejména fyzioterapie a ortotika. Tyto dva obory by mély
uzce spolupracovat a snazit se co nejvice zkvalitnit pacientiv Zivot a zpomalit progresi
onemocnéni. Dllezita je ovSem ale i socialni slozka rehabilitace. Pacientim onemocnéni

mnohdy znemoziiuje pracovni poméf, mohou byt odkdzani na pomoc druhé osoby.

Cilem této prace je formou kvalitativniho vyzkumu zjistit, jak pacienti vnimaji
moznosti rehabilitace v Ceské Republice a upozornit na piipadné nedostatky. Pfevazné mé

zajima, jak pacienti hodnoti Groven péce poskytované fyzioterapeuty, jejich schopnost



pfizpusobit terapii tomuto specifickému onemocnéni a v neposledni fad¢ informovanost o

postizeni Charcot-Marie-Tooth..



TEORETICKA CAST

1 HISTORIE ONEMOCNENI

1.1 Prvni lékarsky popis

Onemocnéni Charcot-Marie-Tooth ziskalo nazev podle svych objeviteli. O prvni Iékatsky
popis nemoci se roku 1886 zaslouzili Francouzi Jean Martin Charcot (1825- 1893), jeho
zak Pierre Marie (1853- 1940) a Anglican Henry Howard Tooth (1856- 1925). Ti,
nezdvazné na sobé, popsali hlavni klinické piiznaky, kterymi jsou atrofie peronedlniho
svalstva a deformity nohy, a upozornili na dédi¢né predispozice. Onemocnéni je téZ zndmo

pod pojmem peronedlni muskularni atrofie (Ambler, 2013: 398).

V roce 1893 popsali Joseph Jules Dejerine (1849- 1917) a Julles Sotas (1866- 1943) t&zsi

formu onemocnéni, kterd byva diagnostikovana jiz v détském veéku.

1.2 Moderni klasifikace

V 70. a 80. letech dvacatého stoleti zacala vznikat moderni klasifikace onemocnéni. Na
zakladé elektromyografického vysSetfeni doslo k rozdé€leni do dvou zékladnich skupin a to
na demyeliniza¢ni hypertrofickou formu a axonalni formu. Pfi demyelinizacni formé
onemocnéni dochdzi prevazné k postizeni myelinové pochvy nervu, coZ ma za nasledek
horsi vedeni nervového vzruchu. Ten se pak vede vyrazn€ pomaleji. Pfi axonalni formé je
myelionova pochva v potradku, ale postizen je samotny nerv. Mimo EMG nélez jsou tyto
dvé formy klinicky téméf nerozeznatelné. Diive, kdy nebyla genetika na tak vysoké tirovni
jako je dnes, bylo jednou z moznych diagnostickych metod bioptické vysetfeni nervu, kdy
byl operativné¢ vytat maly usek nervu suralis. Tento operativni zdkrok nemél vliv na

pacientiiv stav (Nevsimalova, 2000).

"V roce 1975 navrhl Peter James Dyck klasifikaci dedicnych neuropatii jako hereditdarni
motorické a senzitivni neuropatie (HMSN), ktera rozlisuje 7 typii- HMSN I.- VII.
nejcastejsi typ HMSN, tzv. HMSN I odpovida demyelinizacni hypertrofické neuropaii
CMT 1. typu, vzacnejsi HMSN Il pak neuralni forme CMT 2. typu a HMSN odpovida

Dejerine-Sottasove syndromu." (Haberlova, Mazanec, Seeman, 2006: 147)
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Soucasna klasifikace vychazi z modernich genetickych poznatkti. Rozdé€luje onemocnéni
podle zplisobu dédi¢nosti, ale primarné je zaloZena na piresném urceni kauzéalniho genu
ktery svou mutaci dava za vznik jednotlivému typu neuropatie. "Molekularni genetika jiz

identifikovala vice nez 60 genii a nekolik stovek genovych mutaci, a hereditarni neuropatie

vvvvvv

syndromiim."” (Ambler, 2013: 398-401)

2 KLINICKY OBRAZ CMT

CMT lze nejsnaze délit, jak jsem se jiz zminil, na formu demyeliniza¢ni (CMT1) a
axonalni (CMT2). Ty lze dale délit na mnoho podforem, v zévislosti na postizeném
chromozomu, ¢i dokonce jednotlivém genu, nebo podle typu dédicnosti. Tyto skupiny,
vzhledem k obsahu mé prace, se od sebe nijak zdsadné nelisi. Proto si dovolim ziistat u
tohoto zdanlivé jednoduchého, nicméné dostacujiciho rozdéleni. Pro zajimavost prikladdm
tabulku, ktera poskytuje piehledny popis jednotlivych odchylek, viz ptiloha 1. Treti

vyznamnou formou je samostatné¢ pojmenovany Dejerine-Sottas syndrom.

I kdyz jsou tyto skupiny popisovany vétSinou samostatné, existuje znacnd shoda

klinickych ptiznaki. Mnohdy se i genové mutace mohou ptekryvat (Myrphy, 2012: 1).

21 CMT1

Tato forma onemocnéni je nejbéznéjsi. Vyskytuje se az v 70% piipadl. Jedna se o
autozomalné¢ dominantni poruchu, kterd je nejCastéji lokalizovana v oblasti 17.
chromozomu (CMT 1A). To ovSem nebyva pravidlem, proto dnes rozliSujeme CMT 1A-E.
téchto pripadech se zfejmé jednd o nové mutace. Prvni projevy onemocnéni se objevuji
pfevazné¢ v obdobi adolescence. Neni ovSem vyjimkou, Ze vzhledem k nevyrazné

manifestaci ptiznaki se onemocnéni dlouhou dobu neprokaze (Ambler, 2013: 402-403).

Casova osa onemocnéni nam napovi, jak tézké deficity mizeme ocekavat. Zde
plati, ze ¢im dfive zaznamename prvni projevy, tim téz8i neurologicky deficit lze
predpokladat. Onemocnéni v jakémkoliv rozsahu vsak nema zadny vliv na délku zivota,

ani na intelekt (Kobesova A., Horacek O., 2002: 24).
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Typickym pfiznakem onemocnéni je deformita nohy typu pes cavus, nebo pes
cavovarus, kterd je provazena zkratem Achillovy Slachy a kladivkovymi prsty. To vSe
vzniké v disledku hypotrofie drobnych svalt nohy. Z téchto ptivodné funkénich poruch, se
s pribyvajicim ¢asem stavaji poruchy strukturdlni . Rovnéz se objevuji atrofie drobnych
oslabeni dorzalni flexe. S tim souvisi rozvoj plantarniho piepaddvani a instabilita
hlezenniho kloubu. Pokud se jedna o vyrazné postizeni perifernich nervii dolnich koncetin,
postupuje deficit az na stehenni svalstvo a disledkem toho dochézi k vyrazné instabilité
kolenniho kloubu s rozvojem rekurvace. Logickym vyusténim vSech funkénich i
strukturdlnich zmén pak nasledné byvaji neurogenné podminéné skolidzy, ¢i vyrazna
zména stereotypu chiize. Pti vySetieni mizeme zaznamenat slabé, az vymizelé reflexy

L2/S2 (Kolat, 2012: 322; Dungl, 2014: 307).

Neékdy lze palpacné nahmatat zdutely nerv. Na dolnich koncetinach lze pozorovat

zmény vibracniho a taktilniho €iti, zejména v oblasti bérci.

V pozdéjsim stadiu nemoci dochdzi i k postizeni hornich koncetin, které ovSem
neni tolik vyrazné. Vznika obraz oplostélé, takzvané "opici ruky", a to v disledku atrofii
drobnych svali ruky. Pro atrofii drobnych svali ruky se pacientim zhorSuje jemna

motorika (Urbanek, 2000: 79-80; Kobesova A., Horacek O., 2002: 24).

Samotné pacienty nejvice obtézuji problémy spojené s instabilitou hlezenniho
kloubu a nedostate¢nou svalovou silou dorzalnich flexorti nohy. S progresi deformit
dochazi ke vzniku nepiijemnych otlakti. Pfi chizi se objevuji nepifijemné kiece, ty se

zhorSuji se vzdalenosti, kterou nemocny musi ujit.

Celkova progrese onemocnéni byva variabilni. Nejcastéji nemoc progreduje
pomalu, v rdmci let a desetileti. U nékterych pacientl jsou zmény relativné malé. Dokonce
1 v ramci rodiny se klinické ptiznaky mohou vyrazné liSit. Pfevaznd vétSina pacientl je po

cely zivot schopna chtize (Haberlova, Mazanec, Seeman, 2006: 147).

22 CMT2

Zasadni rozdil je v samotné pfic¢in€ nemoci. Pti CMT typu 2 je postiZzen jiz samotny
nerv. Rychlost vedeni vzruchu byva snizena pouze minimaln€, pokud vibec snizena je.
Nervova biopsie by prokazala vypad silnych motorickych vldken na béazi axondlni

degenerace. Ovsem stejné¢ jako u CMT typu 1 se jednd o autozomalné¢ dominantni
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dédicnost postizeni. V soucasné dob¢ jiz bylo popsdno nékolik genovych mutaci a
genetickych variant a rozliSujeme tedy CMT 2A-L (Ambler, 2013: 406; Urbanek, 2000:
79).

Nastup nemoci byva pozd¢jsi, nékdy az kolem 40. roku zivota, svalové atrofie v
oblasti peronedlniho svalstva jsou ovsem vyraznéjsi, reflexy L2- S2 jsou ale vybavné.

Pomérné vzacna byva deformita pes cavus (Mazanec, 2015: 93).

Byly ovSem pozorovany i piipady, kdy k progresi dochézelo rychleji, svalové
atrofie byly markantngj$i a vyznamné byla poskozena i motorika hornich koncetin. U
takovychto pacientu byla i chiize s berlemi velice nestabilni a zhruba v paté dekad¢ zivota

museli usednout na invalidni vozik (Mazanec, 2015: 93).

2.3 Dejerine- Sottas syndrom
Pomérné casto dochazi k zdméné tohoto syndromu s CMT 1. Nekteré zdroje

dokonce uvadéji, ze se jednd o jedno onemocnéni, klasifikace se v tomto ohledu rizni

(Timmerman, 2000).

Syndrom je také znam jako hypertrofickd intersticidlni neuropatie déti. Je
zpiisobena genetickou mutaci proteinti pfitomnych bud'to v myelinovém obalu, nebo v
axonech nervll. Fenotyp byva nejcastéji heterogenni, autozomalné dominantni, ale jsou uz
popsany i pripady autozomalné recesivni (Epure, Geanta, Vasile, Teleanu D., Teleanu R.,

2014: 153).

V ptipad¢é tohoto onemocnéni je nastup velice rychly. Opozd’uje se jiz spravny
motoricky vyvoj ditéte, velké problémy jsou pfevazné s nastupem vertikalizace a nasledné
bipedalni lokomoce, které nastupuje az v rozmezi 15.- 48. mésice véku. Vyjma vyraznych
svalovych atrofii a celkové hypotonie mivaji pacienti problém se sluchem, nystagmem a
padajicim vickem, coz nazyvame ptoza. U pacientii se mize objevit 1éze n. abducens a n.
facialis. a patologicka reakce zornice na svétlo. Casto pozorujeme skoliézu hrudni patefe.
Vedeni vzruchu byva vyrazné zpomaleno a to az na rychlost 10 m/s, na hornich
koncetinach pak 20 m/s . V pozd¢jsim veéku byvaji pacienti odkazani na invalidni vozik
(Holub, 2000: 80- 81; Ambler, 2013: 407; Haberlova, Mazanec, Seeman, 2006: 148;
Mazanec, 2015: 93).
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3 DIAGNOSTIKA

3.1 Klinické vySetreni
diagnostiky. Pacient se svymi problémy pfichazi nejdiive bud’to k 1ékafi a nebo prave k

fyzioterapeutovi.

Béhem vstupniho pohovoru zaroven ziskdme mnoho cennych informaci ohledné
povahy pacienta. Na zaklad¢ téchto poznatkli mizeme nasledné Iépe stanovit rehabilitacni
plan. Proto musime k pacientovi pfistupovat vstficné a dat mu jasné najevo, ze mu

pomahame (Véle, 2006: 160).

Zakladem kazdého vysetfeni je dilkladna anamnéza. Jelikoz je CMT hereditarni
neuropatii, plati toto pravidlo dvojndsob. Diky dikladné anamnéze mizeme napiiklad
véasn¢ odhalit mozné onemocnéni. Pfedpoklddame, Ze v rdmci rodiny budou vSichni
Clenové na piipadné riziko upozornéni. Muze se ale stat, ze dotazovany neni dostate¢né
obeznamen s nemoci. Z toho diivodu je nutné se diikladné vyptat na ptipadna onemocnéni,

ktera se vyskytovala v fadach rodict a prarodicu.

V ramci osobni anamnézy nas zajimaji prodélané trazy, vcetné¢ vSech zdanliveé
banalnich. Ptime se na pady, zpisobené zakopnutim, ¢i na opakované distorze hlezennich
kloubii, které by svédCily o nestabilité. Zajima nas fyzickd kondice pacienta a unava

spojena s delsi fyzickou aktivitou.

V ramci anamnézy nds bude zajimat prubeh nemoci, charakter nemoci, jiz prob&hlé
patologie a jejich stav, zejména deformity nohy a schopnost chiize. Dilezitou informaci je

pacientovo vnimani onemocnéni.

Své dotazy sméfujeme rovnéz ke kompenzaénim pomiickadm. Ptdme se, zda pacient
né¢jakou pomtcku jiz pouziva, ptipadné mu oziejmime, které pomuicky by mohl pouzivat a

samoziejm¢é mu poradime s jejich vyberem.

Stejné jako u jinych onemocnéni vySetfime aspekéné stoj. Pfi stoji mohou byt
viditelné atrofie svali a pifipadné deformity. Ve vzpiimené poloze se aktivuje jak
koncetinové, tak trupové svalstvo, ¢imz dochdzi ke zméné celkové konfigurace. V takovou
chvili mizeme odhalit naptiklad vadné drzeni téla, které v jinych polohdch neni patrné.

Stoj hodnotime od podlozky smérem k hlavé (Véle, 2006: 184).
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Krom¢ standardniho stoje vySetfujeme i stoje modifikované, jako je Rombergiv
stoj 2, kdy pacienta vyzveme ke stoji spatnému a Romberglv stoj 3, kdy pacient ve stoji
spatném navic zavie oc¢i. Témito variantami postupné¢ davkujeme miru obtiznosti a
sledujeme pacientovu reakci. Zamétujeme se na hru prstd, titubace, samovolni pohyby

hornich koncetin (Kolat, 2012: 47).

Pfi chiizi se zaméfujeme na stabilitu a schopnost udrzovat rovnovahu, postaveni
nohy, kontakt nohy s podlozkou a jeji odvijeni, pohyby panve, souhyby hornich koncetin,
celkovou plynulost chlize a ndvaznost jednotlivych krokti, délku krokl a jejich rytmus.
Pokud pacient uziva pfi chiizi kompenzacéni, hodnotime chiizi s nimi i bez nich (Haladova,

2003: 94- 96)

Svalovy test rizikovych skupin nam odhali, v jakém stavu urcité svalové skupiny
jsou, pfipadné jak moc nutnd je kompenzace ztracenych funkci. VySetiujeme zejména

dorzélni a plantarni flexory nohy a extenzory kolene.

Z antropometrickych idaj nés zajima zejména délka koncetin, respektive ptipadny
jednostranny zkrat koncetiny. Délku koncetin miizeme porovnat dle Ludmily MojziSové, a
to tak, ze v leze na lehatku s nohami ptes okraj hodnotime uroven pat a maleolii. Nasledné
pokréime obé€ koncetiny do pravého uhle v kolennim kloubu a porovnavame vysku kolen a
délku bércii. Dale nas zajimaji obvodové miry a to zejména obvod stehna, ktery métime
15 cm nad kolenem a obvod pte lytko, kdy méfime v nejsilngjs§im misté (Haladova, 2003:

20- 21).

Goniometrické hodnoty méfime jednak aktivne, ziskdme tak informace o pohybu,
ktery je pacient sdm mozny vykonat. Rovnéz ale méfime pasivni pohyb, ktery ndm poda

vypovidajici informace o stavu kloubniho pouzdra (Haladova, 2003: 46).

Dtlezitou soucasti klinického vySetieni je neurologické vysSetfeni. Sem patii
vySetieni Slachookosticovych reflext. Jak jsem jiz diive popsal, ty byvaji u CMT snizené
az vymizelé. VysSetfeni provaddime neurologickym kladivkem, kdy mirné udefime na
svalovou Slachu, pfipadné na periost v tésné blizkosti $lachy. Hodnotime vybavnost
svalového zaSkubu. Na dolnich koncetindch vysetfujeme reflexy patelarni, adduktorovy,
medioplantarni, reflex Achillovy S$lachy a reflexy peroneo-femoro-posterior a tibio-

femoro-posterior (Haberlovad, Mazanec, Seeman, 2006: 152; Opavsky, 2003: 41).
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Dale vySetfujeme ptitomnost spastickych extencnich jevi. Nejvice pouzivanou
zkouskou je Babinskiho pfiznak. Tento ptiznak vybavujeme Skrabnutim na plosce smérem
od paty po malikové stran¢ a obloukem pod prstce. Je-li spasticita pfitomnd, dojde k
dorzalni flexi palce a abdukci prstd. Mezi dopliujici patii zkouSky dle Oppenheima,

Chaddocka, Gordona a Schéffera (Opavsky, 2003: 64).

Rovnéz vysetiujeme 1 spastické jevy flekéni. Ptfi zkouSce podle Rossolima
poklepeme na distalni &lanky prsti. Zkousku podle Zukovského-Kornilova provadime
poklepem do stiedni ¢asti plosky nohy. Poklepem na os cuboideum provadime zkousku dle

Mendela a Bechtéreva. Pii spasticité se vybavi flexe prsti nohy (Opavsky, 2003: 65).

V neposledni fad€ vySetifujeme povrchové a hluboké ¢iti. Do zkousek povrchového
Citi fadime taktilni Citi, rozeznani dvoubodové diskriminace, rozliSeni tupého a ostrého
prfedmétu, termické Citi, grafestezii a algické Citi. Z hlubokého ¢iti testujeme polohocit a
pohybocit. Mizeme vysSetiovat 1 vibracni Citi, které vysetiujeme za pomoci ladicky, kterou

nejprve rozkmitame a poté ji prikladame na kosténé vybézky (Haladova, 2003: 115- 116).

3.2 Genetické vySetreni

Genetické vySetieni je nejpresnéj$i moznou diagnostickou metodou. Lze totiz zjistit
pfimo gen, ktery je za vznik nemoci zodpovédny. Pacient pak mtze byt klasifikovan nejen
jako typ 1 a 2, ale i jako ptesné&jsi podtyp, ktery s sebou miize nést urcitd, le¢ mnohdy ne
zcela vyraznd specifika. Pfi této metod€ se nejvice pouzivaji sondy deoxyribonukleové

kyseliny (DNA), nebo se vyuziva takzvana Southern blot analyza (Pareyson, 1999: 1504).

Utelem takovéhoto vySetieni je diky presné diagnostice pomoci s genetickym
poradenstvim a s navrZzenim nejleps$i mozné 1é€by, pokud je to mozné. Pacienti by méli byt
seznameni s riziky pfenosu onemocnéni na své potomky. Mozna je 1 prenatalni
diagnostika, kdy jiz v dobé& t€hotenstvi zjistime piedpoklady pro nemoc, coz ale nemusi byt

smérodatné. Toto vySetfeni se provadi pouze ojedinéle (Myrphy, 2012: 1; Seeman, 2004).

U CMT jsou mozné vSechny druhy dédi¢nosti, nejfrekventovangjsi z nich je ovSem
dominantni zpasob, kdy existuje Sance 50%, ze ptipadny potomek bude rovné€z nemocny.
Méné casto se vyskytuje dominantni zplisob véazany na pohlavni chromozom X. V

takovém piipad¢ prechazi onemocnéni z otce na dcery. Mlzeme zaznamenat i Cisté

vvvvvv

genu (Pareyson, 1999: 1498- 1500).

16



3.3 EMG vySetieni

Elektromyografické vySetieni hodnoti jednotlivd vlakna, jejich rychlost vedeni,
desynchronizace, bloky vedeni, motorickou a senzitivni odezvu. Odhali, zda je pfitomen
denervacni syndrom, ptipadné v jakém je stddiu. EMG odhali nejen typ neuropatie, ale i

jeho progresi (Ehler, 2009: 34).

Cilem vysSetfeni je zejména potvrdit pfitomnost onemocnéni a to na zakladé
rychlosti Sifeni vzruchu. U CMT 1 se vzruch po narozeni §ifi standardni rychlosti, ale uz
od 6 mésice se rychlost vedeni zpomaluje. Tento vyvoj se zastavi kolem patého roku zivota
a od té doby ziistdva neménny. Pro méfeni se nejCastéji pouziva n. medianus. Jde-li o
zdravého pacienta, rychlost vzruchu by neméla byt mensi, nez 50 m/s. Na zaklad¢ zméfené
hodnoty pak mizeme odlisit, zda se jednd o postizeni myelinové pochvy, ¢i samotného
nervu. V ptipadé CMT 1 rychlost klesa pod hranici 38 m/s. Progrese onemocnéni mé za
nasledek snizovani akéniho potencialu, coz vede k sekundarni degeneraci axont. Cim
rychleji se rychlost vedeni snizuje, tim diivéji nemoc progreduje a lze tedy ocekavat t€zsi
nasledky. Za pomoci EMG muzeme diagnostikovat onemocnéni s dosud
asymptomatickym priibéhem, ¢ehoz se vyuziva zejména u ¢lent rodiny. Nedilnou soucasti
vySetieni je blink reflex, neboli trigemino-facidlni reflex. Toho vyuzivame budto v
pokrocilych stadiich nemoci, z divodu silného postizeni koncetinovych nervi, ale také k

diferencialni diagnostice CMT 1 a CMT 2 (Mazanec, 2000).

3.4 Biopsie nervu

Pti bioptickém vySetfeni se prokaze snizeny pocet vladken, ktera jsou myelizovana.
Patrné byvaji takzvané cibulové formace, které vznikaji kvili demyelinizaci a opétovné
remyelinizaci vlaken. V dnes$ni dob¢ se toto vySetfeni pouziva pouze ojedinéle, veskera

diagnostika probihéd formou klinického a genetického vySetfeni (Ambler, 2013: 405).
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4 STADIA ONEMOCNENI

Italsky rehabilitaéni 1€kat Paolo Vinci rozlisil 7 stadii nemoci podle progrese
onemocnéni. Odhaduje se, Ze zhruba 55% pacientli se nachdzi v rozmezi stddia 1 a 3. U

zbylych 45% nemoc postupuje dal (Kobesova A., Horacek O., 2002: 25-26).
1. stadium

Na nohou dochazi k patologickému postaveni prsti v disledku subluxace
metatarzophalangealnich kloubti, pozorujeme kladivkové prsty. Slabnou mm. interossei,
mm. lumbricales, m. flexor hallucis brevis. Pficnd nozni klenba klesa a rozviji se
patologické postaveni nohy pes excavatus. Pacient ma problémy s dorzalni flexi nohy, coz

se snazi kompenzovat rekurvaci kolen.
2. stadium

Slabne m. peroneus brevis a m. peroneus longus, prevahu ziskdva m. tibialis
anterior a m. tibialis posterior. Dochazi tedy ke svalové disbalanci mezi pronatory a
supinatory, chodidlo je v supina¢nim a varéznim postaveni a ztraci dostate¢ny kontakt s
podlozkou, zatizeni se pfenasi na zevni hranu chodidla. Chodidlo se stava instabilnim a

mohou vznikat distorze.
3. stadium

V dusledku oslabeni m. tibialis anterior dochédzi k vyraznému zhorSeni dorzalni
flexe chodidla. Osa bérce svira s osou chodidla uhel vétsi nez 100°. Pokud neni thel vétsi
nez 105°, Ize tuto anomalii korigovat podpatkem, ov§em pouze v piipad¢, ze neni pfitomna
rotace chodidla. U pacienta mizeme pozorovat "Capi chiizi", coz je chiize s nadmérnou
flexi kycelniho kloubu, ¢imz dochéazi ke kompenzaci chybéjici dorzélni flexe chodidla.

Bohuzel tato kompenzace zna¢né pretézuje m. iliopsoas.
4. stadium

Dochazi k oslabeni svall, vykonavajicich plantarni flexi, tedy pfevazné m. triceps
surae. Pacient tedy neni schopen stoje na $pickach a ma problémy s chiizi z kopce. Uhel,
ktery svird osa bérce s osou chodidla se zmensuje, a to celkem vyrazné az pod 90°. V
disledku toho pacient kompenzuje patologické postaveni semiflexi kolenniho a kycelniho

kloubu. Pacient mize pocitovat kiece v m. quadriceps femoris a v glutedlnich svalech z
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divodu pretizeni téchto svalovych skupin. Pro pacienta je obtizné udrzet se ve stabilni

stoji.
5. stadium

Slabnou ischiokruralni svaly, flexe v kolenou véazne. Pacient musi pii chtizi rotovat

panev.
6. stadium

M. quadriceps femoris se oslabuje, svalovy test nedosahuje vys$ich hodnot, nez

stupné 3. K poklesu dochézi kvili ¢astym tiraztim, nikoli v disledku polyneuropatie.
7. stadium

Dochézi k omezeni extenze kycelniho kloubu v disledku disbalance mezi
oslabenym ischiokrurdlnim svalstvem a zkracenym m. iliopsoas. Pacient ma vyrazné
problémy s udrzenim vzptimeného stoje. Je-li pacient imobilizovan, byt jen kratce,

glutealni svaly zanou atrofovat a nemocny definitivné ztraci moznost stoje a chiize.
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5 LECBA

Bohuzel stale nebyla objevena farmakologicka 1écba, ktera by méla pozitivni efekt
na stav nemocného. U nekterych pacientd se zkousela 1écba kyselinou thioctovou, ktera se
jinak pouziva pii 1é¢bé diabetickych neuropatii. Efekt ovSem nebyl tak dobry, jak se
doufalo. Pacientim, ktefi trpi paresteziemi, se UspéSné podava gabapentin, ktery tyto
nepiijemné pocity u¢inn¢ tlumi. Ovsem diky stale presnéjsi genetické diagnostice je Sance,
ze budou odbornici schopni vyrobit piesné fungujici 1¢ék. Dv€é vyznamné studie jiz
prokazaly dobré vysledky. Pti prvni studii byl podavan vitamin C laboratornim mysSim s
CMT 1. Bylo prokazano zvySeni svalové sily. Pfi druhé studii se prokéazal vliv blokatoru
hormonu progesteronu, vysledky pak byly stejné, jako v prvni studii. Vysledky ovSem

musim byt nejprve dikladné ovéfeny a ozkouSeny, nez bude mozna aplikace téchto

postupti u lidi (Seeman, 2004; Kolat, 20012: 345).

Preventivné se zavadi vitaminoterapie a preparaty pro vyzivu vazl. Kauzalni 1éCba
ovSem nebyla objevena, proto ma hlavni vyznam rehabilitace. Jejim ukolem je udrzet
pacienta v co mozna nejlepsim stavu po nejdel$i moznou dobu, zachovat jeho stavajici
kondici a pfipadné ji zlepSit. Pro pacienty je velice dulezity nacvik stability ve stoji a
nacvik nejlepsiho mozného stereotypu chiize. Zabyvame se také prevenci vertebrogennich
bolesti, které jsou spojené s chybnymi pohybovymi stereotypy dolnich koncetin. Jsou-li
patrné deformity nohy, je mozna chirurgickd korekce. Vyznamnou roli hraji ortotické
pomucky. Dulezitd jsou také urcitd rezimova opatieni. Pacienti by se méli vyhybat
priliSnému pozivani alkoholu a jinych toxickych latek, které by progresi neuropatie mohly

zhorSovat (Kolat, 2012: 345; Vondracek, 2000; Kobesova A., Horacek O., 2002: 26).

5.1 Fyzioterapie

Stézejni Ulohu rehabilitace pacientt s CMT ma fyzioterapie. Dulezité¢ je k
pacientim piistupovat vzdy individudlné. Ackoliv mohou mit dva pacienti stejné ptiznaky,
jejich potteby se budou lisit. Nejcastéji se pouzivaji metody na neurofyziologickém
podklad€. Tém ale vétSinou piedchéazi osetfeni mekkych tkéani, protazeni svall, které jevi
znamky zkradceni (m. triceps surae, Achillova Slacha, extenzory prstl, palmarni

aponeurdza) a mobilizace drobnych kloubti nohy (Kolat, 2012: 345).

A¢ se nemoc projevuje zejména svalovou slabosti, klasicka posilovaci cviceni zde

nejsou na misté. Mohlo by dojit k pietizeni zatim nepostizenych svalovych skupin. Idedlni
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jsou metody zalozené na neurofyziologickém podkladé. Tyto metody ptispivaji ke zlepSeni

svalové souhry a oslovuji svaly funkéné utlumené i neurogenné oslabené (Horacek, 2004).

5.1.1 Proprioceptivni neuromuskularni facilitace (PNF)

Metoda PNF cilené ovliviiuje aktivitu motoneuronii ulozenych v ptednich rozich
misnich. K osloveni uziva jak aferentni, tak i eferentni impulzy. Aferentni impulzy
prichdzeji ze Slachovych, svalovych a kloubnich proprioceptorii. Eferentni impulzy
prichdzeji z mozku a jsou reakci na aferentni impulzy ze zrakovych, sluchovych a
taktilnich center. Pro praxi je tedy velice dulezité, aby se terapeut pacienta dotykal, slovné
ho vybizel k provedeni pohybu a aby pacient cely pribéh pohybu sledoval. Terapeut
zaroven vede pohyb a kontroluje jeho spravné provedeni, provadi bud’to trakci, nebo
aproximaci kloubu. Na zacatku pohybu se provadi protazeni, které reflexné vyvola
kontrakci svalu (Pavli, 2003: 27- 28; Lippertova-Griinerova, 2005: 83; Adler, Beckers,
Buck, 2008: 6).

Metoda vychazi z piedpokladu, ze analytické pohyby jsou nepfirozené a jejich
nacvik tedy neefektivni. Pii béznych dennich aktivitdich vykonavame komplexni pohybové
vzorce. Proto i cviceni podle PNF probiha v pohybovych vzorcich, které oslovuji rozsahlé
svalové skupiny. Pohyb soucasné probihd ve vice rovinach a kloubech. Jednotlivé svaly
maji odlisné funkce, ale pfi komplexnim cviceni se vSechny aktivuji a dochdzi k jejich
vzajemné souhfe. Vzorce probihaji v diagonalach, maji rota¢ni charakter a jsou popsany

pro hlavu a krk, trup a nakonec pro koncetiny (Holubarova, Pavli, 2008: 27- 28).

Soucasti konceptu je i takzvané "Mat Activity" cviceni, kdy jsou jednotlivé
pohybové vzorce slouceny do komplexnich pohybii za Gcelem piesunu z nizsich poloh do
vyssich. V kazdé poloze soucasné probiha néacvik stabilizace. Cviceni napomahd ke

zlepSeni hybnosti pacienta (Holubatrova, Pavll, 2012: 7).

5.1.2 Vojtova metoda

Podstatou této metody je navozeni spravnych motorickych souher a znovuobnoveni
vrozenych motorickych vzorti pomoci reflexnich vzord, které jsou typické pro détsky vek.
Toho je docileno manuélni stimulaci definovanych zon trupu a koncetin. Motorické vzory
jsou geneticky programovany na urovni centralni nervové soustavy. Pfi provadéni spravné
rehabilitace mizeme za pomoci téchto vzori vybudovat nové motorické dovednosti, nebo

obnovit dovednosti, které jiz nejsou aktivni (Pavla, 2003: 71- 72).
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Metoda vychazi ze dvou zékladnich vzora a to z reflexniho otaceni a reflexniho
plazeni. Reflexni plazeni neni patrné jako spontanni motoricky vzorec. Neseme si pro n¢j
pouze vlohu, ktera musi byt reflexné vybavena. Zato reflexni otdeni odpovidéa spravnému
motorickému vyvoji ditéte, které se postupné z lehu na zédech, otaci pres bok az do polohy
v leze na bfiSe. Pfi terapii dochdzi k postupnému centrovani kloubli a jsou navozovany
spravné svalové souhry, coz vede k odstranéni svalovych dysbalanci. Zkracené svaly se
protahuji a oslabené svaly se posiluji. Navic v ramci globalniho vzorce nemutze dojit k

pretizeni oslabeného svalu (Vojta, Peters, 2007: 27- 30).

Metoda byla primarné uréend pro rehabilitaci déti, ale stale Castéji se pouziva i u
dospélych pacientl, u kterych se motorické souhry svali 1isi od fyziologickych vzorcii

(Lippertova-Griinerova, 2005: 83- 84).

5.1.3 Senzomotoricka stimulace

Senzomotoricka stimulace zlepSuje svalovou koordinaci, ovlivituje fizeni rychlosti
a kvality pohybu centrdlnim nervovym systém, zrychluje aktivaci svalii, ¢imz kompenzuje
poruchu funkce perifernich proprioceptorii. K tomu vyuziva labilni plochy jako pénovou
podlozku, vélcovou a kulovou usec, balony, nebo trampolinu. Balan¢ni plochy jsou
idedlnim prostfedkem pro stabilizaci hlezenniho kloubu. Z diivodu nejvyssi mozné

stimulace je potfeba, aby pacient cviceni provadél bos. Vyznamnou facilitacni oblasti je
totiz ploska nohy (Kolaf, 2012: 345).

Pied samotnym cvicenim je dilezitd ptiprava perifernich struktur. Uvoliuji se
fascie, protahuji se zkracené svaly, mobilizuji se drobné klouby nohy. Cviceni pak
provadime od chodidla smérem kranidlnim. Nejprve pacienta nau¢ime malou nohu, kdy je
dilezitd aktivace drobnych svalii nohy, které ovlivituji pfi¢nou a podélnou klenbu. Tu
nacvicujeme nejprve pasivné a snazime se o prevzeti aktivity pacientem. Nasledné
korigujeme postaveni kolen, panve, trupu, ramen a hlavy, aZ zaujmeme takzvany
korigovany stoj. Cviceni nejprve nacvicujeme bez pomticek, teprve az kdyz pacient vSe

zvlada, mizeme piejit ke cviceni s labilnimi plochami (Pavlt, 2003:126- 128).

5.2 Ortoticka péce

V ptipad¢, Zze jiz vznikaji deformity nohy, které maji zna¢ny vliv na stereotyp
chlize, mame moznost korekce téchto deformit pomoci ortotickych pomticek. Nejcastéji
pouzivanymi pomuickami jsou korekéni ortopedické vlozky do bot, specialni obuv a AFO

ortézy. Pomucku sice predepisuje 1ékar, ale je dilezité, aby tuto zalezitost konzultoval s
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fyzioterapeutem, ktery pacienta oSetiuje a zna tak jeho moznosti a potieby. Velmi dulezita
je rovnéz konzultace s ortotikem, ktery pomize zvolit nejvhodnéjsi variantu pomticky a

poradi, zda je Iékafem navrhovana moznost viibec proveditelna (Dungl, 2014: 94, 105).

5.2.1 Ortopedické vlozky do bot

Vlozky jsou nejdfive pouzivanou ortotickou pomiickou pii hereditarnich
neuropatiich. Kazdy par musi byt vyroben individudlné, pifimo na miru konkrétniho
pacienta. Cilem vlozek je korigovat deformitu nohy a zpomalit jeji progresi, pomoci ke
stabilnimu stoji a upravit vadny stereotyp chiize. Vlozka by méla preventivné slouzit proti
otlakiim a je-li dobie vyroben4, ulevuje pacientovi od bolesti. Jejich zhotoveni probiha na
zakladé plantogramu a trojdimenziondlniho naslapu. Na plantogramu jsou patrnd nejvice
prominujici mista, kterd musi byt nasledn¢ vyméekcéena a odlehcena, typicky malikova
hrana chodidla a oblast pod hlavickami 1. a 5. metatarzu. Trojdimenzionalni néslap je u
CMT velice dilezity, na rozdil od jinych deformit nohy, z diivodu pasivni korekce paty

(Kobesova, 2004).

Nejcasteji se pouziva takzvany "sendvicovy" typ vlozek. Takova vlozka je pak
vyrobena z nékolika vrstev. Svrchni a spodni ¢ast jsou vyrobeny z mékké usné, kterd je
diilezita z hlediska prevence proti otlakiim. Mezi tyto vrstvy se pak vklad4d medialni pelota,
ktera ptisobi na podélnou klenbu. Nesmi byt ovSem piiliS vysokd, aby deformitu jesté
nezhorSovala. Dale se vklada MT klin, ktery koriguje pti¢né plochonozi. Pokud je mozné
nohu pasivné zkorigovat do neutrdlniho postaveni, pfidava se do vlozky pronacni klin,
ktery koriguje celkové postaveni nohy a paty. Idedlni je vlozky nosit pravidelné a ménit je

jednou za pil roku (Kobesova, Smetana, Suzan, 2004: 169- 175).

5.2.2 Ortopedicka obuv

Obuv se casto kombinuje s individualnimi vlozkami. Méla by byt dostatecné
prostorna a lehka, vhodna je vyssi kotnickova obuv, kterda ma dobry vliv na stabilizaci
hlezenniho kloubu a ptedchéazi pfipadnym distorzim. Podrazka by méla byt zhotovena z
dostatecné pruzného materialti, ktery neomezuje nohu v pohybu a absorbuje narazy, které
pfi chtzi vznikaji. V prvnich stddiich onemocnéni se doporucuje obuv bez klinku, ktera
funk¢né pilisobi na protahovani Achillovi Slachy a lytkového svalstva. V pokroc¢ilém stadiu
lze zabudovat laterdlni klin. Stejné jako u vlozek ale plati, Ze noha musi byt pasivné
korigovatelnd do neutrdlniho postaveni. Naprosto nevhodnd je chiize v pantoflich, ¢i

naboso (Kobesova, 2004; Kobesova, 2000; Kolar, 2012: 323).
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5.2.3 Ortézy
Ortézy nahrazuji ztracenou, nebo poskozenou funkci. U onemocnéni CMT
nahrazuji ortézy zejména funkci svalii, které v dusledku atrofii nemohou dostate¢né

vykonavat svou funkei.

5.2.3.1 BandizZe a pasky

V pocatecnim stadiu onemocnéni, kdy neni progrese tolik vyraznd, lze pacientim
doporucit naptiklad rtzné typy peronedlnich pasek. Ty nahrazuji funkci oslabenych
dorzalnich flexorti nohy. Nemaji ovSem zadny stabiliza¢ni vliv na hlezenni kloub. Pro
zlepSeni stability hlezenniho kloubu lze pouzit takzvané osmickové bandéze, jejich efekt

ovSem neni tak vyznamny (Kolaft, 2012: 346).

5.2.3.2 Ortézy AFO

V ptipadé, ze jiz pacient neni sdm schopen dorzalni flexe nohy, hrozi riziko
zakopavani, padi a nepfijemnych zranéni. Proto pouzivame ortézy AFO (ankle-foot
orthosis). Ty zachovavaji neutrdlni postaveni v hlezennim kloubu a rovnéz putsobi
stabilizacné. Pokud se u paciente rozviji rekurvace kolen, 1ze pomoci AFO ortézy nepiimo
korigovat 1 postaveni kolenniho kloubu a to nastavenim mensiho thlu v hlezennim kloubu,

nez 90° (Kobesova, 2004).

Na zaklad¢ dikladného vySettfeni lze zvolit nejvhodnéjsi typ ortézy, s ohledem na
pacientovy potieby. Pokud u pacienta vazne pouze dorzalni flexe, vyuzivaji se ortézy se
zadni oporou na bérce a oporou pod chodidlem, kterd pasivné drzi chodidlo ve stfednim
postaveni (viz obrazek €. 1). V ptipadé, ze dojde k oslabeni extenzort kolene, pouzivaji se
ortézy s predni oporou o tibii, kdy tato opora napomahéd uzamknuti kolene. Vyuziva se i
mechanicky kloub, ktery umoznuje pohyb v kotniku do flexe a extenze, coz ma vliv na fazi

odrazu $picky (viz obrazek ¢. 2).
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Obrazek ¢. 2: AFO ortéza se zadni oporou o bérec

Zdroj: http://www.ortotikaprotetika.cz/oldweb/Wc95bacbbfff39.htm

Obrazek ¢. 1: AFO ortéza s predni oporou o tybii a mechanickym hlezennim kloubem

Zdroj: http://www.ortotikaprotetika.cz/oldweb/Wc95bacbbfff39.htm

Ortézy jsou vyrabény z lehkého materidlu, nejcastéji z polypropylenu, nebo
karbonu. Ortézy z obou materidlt 1ze pofidit jiz jako prefabrikaty, ale vzdy je lepsi ortézu
vyrobit individualné po sejmuti sddrového otisku. Z diivodu atrofii by se totiz mohlo stat,
ze objimka ortézy bude pfili§ velika a pacient nebude schopen ortézu dostatecné pfipevnit
. Polypropylenové ortézy maji mensi zivotnost a zastavaji pouze podptrnou, nikoli

dynamickou funkci. Z tohoto divodu jsou ureny prevazné pro méné aktivni pacienty,
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kteti je budou uzivat zejména v domacim prostiedi a ortézy tedy nebudou tolik naméhané.
Vyhodou takovychto ortéz je potrizovaci cena. Naopak ortézy vyrobené z karbonu plni 1
dynamickou funkci, kdy flexibilni elementy v pfedni ¢asti chodidla a v oblasti paty
napomahaji pacientovi s odvalem nohy a pozitivn¢ plsobi na plynulost chiize. Jejich
zivotnost je vyssi, stejné tak 1 pofizovaci cena. Karbonové ortézy jsou ureny prevazné pro
aktivni pacienty, ktefi ji mohou uZzivat i mimo domov. Ortézu je mozné nosit v obuvi, kde
nijak nepiekazi. Umistuje se mezi stélku a individudlni vlozku. Mista, ktera ptichazeji do
pfimého kontaktu s pokozkou a u kterych hrozi, ze by mohly zplsobovat nepiijemné
otlaky, se vypolstruji a vymék¢i (Kobesova, Horacek, Mazanec, Smetana, Truc, Bojar,

2007:34; Baumgartner, Greitemann, 2002: 43-44).

Nezavisla studie londynskych fyzioterapeuti prokazala, ze pacienti ¢asto ortézu
odmitaji. Maji obavy z diskomfortu, ktery je spojeny s pravidelnym noSenim. Néktefi
pacienti odmitaji ortézy z estetického hlediska. Testovana skupina, kterd nosila AFO
ortézy, potvrdila, Ze jejich uzivani mize byt spojeno s ur¢itym omezenim, ov§em zlepSeni
chiize a stability nad timto problémem pievladd (Ramdharry, Pollard, Marsden, Reilly,
2012: 191- 199).

Tuto informaci mi ovSem vyvratil vedouci prace Mgr. Pavel Wanka, ktery ma z
praxe tu zkusenost, ze pacienti s CMT velice vdécné a radi AFO ortézy uzivaji. Je-li ortéza
dobie indikovand a vyrobena piimo na miru pacienta, vyznamné zlepSuje kvalitu jeho

Zivota.

5.2.3.3 Ortézy KAFO

Ortézy KAFO (knee-ankle-foot orthosis) Ize pouzit v pokroc¢ilém stadiu progrese.
Jsou opatfené mechanickymi klouby, které umoziuji pohyby do flexe a extenze v
hlezennim a kolennim kloubu. Kolenni kloub Ize opattit zZdmkem, ktery zabranuje ptipadné
rekurvaci kolene. Z diivodu oslabenych extenzori kolene se pouziva opora o zadni stranu
stehna. Ta ve spolupraci s mechanickym kolennim kloubem ortézy ptisobi podptrné na

extenzi kolene (viz obrazek €. 3) (Seifert).
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Obrazek ¢. 1: KAFO ortéza s mechanickym hlezennim a kolennim kloubem

Zdroj: http://www.ortotikaprotetika.cz/oldweb/Wc95bacbbfff39.htm

5.3 Operacni lécba

Operacni zékroky se provadéji z divodu prevence strukturdlnich zmén, nebo za
ucelem odstranéni zmén jiz vzniklych. Tyto zakroky jsou soucasti rehabilitace, ktera
vytvaii leps$i podminky pro naslednou rehabilitaci tim, ze pacientovo télo pfipravi na stoj a
chlizi s co mozna nejjednodussimi lokomo¢nimi pomiickami. Dulezitym faktorem
operativni 1é¢by je spravné nacasovani. Lécba by totiz méla pacientovi umoznit lepsi
lokomoci a celkovou mobilitu. Z toho vyplyva, ze v pokrocilych stddiich onemocnéni
ztraci tento zakrok na vyznamu. Pokud pacient operaci neustale odklada, snizuji se Sance
na efektivni vysledek opera¢niho zakroku. Cim diive pacient podstoupi operaci na

meékkych tkani, tim vice oddali nutnost operativniho zasahu do kloubi a kosti (Smetana,

2000; Olney, 2000: 305- 315).

5.3.1 Operace na mékkych tkanich

Vykony na svalech a §lachach patii mezi jednodussi zakroky. Casto provadéna je
takzvana operace podle Steindlera, kdy dochazi k plantarni fasciotomii. Béhem této
operace se rovnéz protnou zacatky kratkych flexorti palce a prstii a m. abductor hallucis.
Timto zakrokem dochazi ke korigovani deformity pes cavus, ale pouze v ptipadé, ze tato
zména jeSté neni strukturdlné fixovana. Dale se provadi prolongace Achillovy Slachy a
flexort prsti (m. flexor hallucis longus, m. flexor digitorum longus), coz ovliviiuje

ekvindzni postaveni nohy. Vyznam ma také transpozice Uiponu m. tibialis anterior z
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medidlni hrany chodidla na hranu laterdlni. Podminkou pro tento zadkrok je svalova sila
stupné 4 podle svalového testu dle Jandy. Vykon snizi tah svalii do supinaéniho postaveni
chodidla a sval alesponi Castecné¢ nahrazuje funkci oslabenych peroneélnich svalt. Po
vykonu je nutna imobilizace operované koncetiny po dobu 6 tydni. Rovnéz lze operativné
korigovat drapovité postaveni prstii nohy, prevazné drapovity halux. V takovém se provadi
takzvana Jonesova operace, kdy se transponuje $lacha dlouhého extenzoru palce na
hlavicku prvniho metatarzu (viz obrazek ¢. 4) (Kobesova, Horacek, 2002:28; Smetana,
2004;Kobesova, Horacek, Mazanec, Smetana, Truc, Bojar, 2007: 32; Dungl, 2014: 307,
983).

Obrazek ¢. 2: Schéma operace podle Jonese

Obr. 9.58 Schéma operace pri drapovitém postaveni hal-
luxu (podle Jonese): a — prerusované ¢ary ukazuji vede-
ni rezit, b — artrodéza interfalangedlniho kloubu s fixaci
K-dratem a tenodézou distalniho konce slachy dlouhého
natahovace; pirenos slachy m. extensor hallucis longus do
hlavicky 1. matatarzu k posileni elevace hlavicky

Zdroj: Dungl, 2014: 308

5.3.2 Operace na kostech a kloubech

Je-1i deformita jiz strukturdln¢ fixovand, musi se piikrocit k zasahu do kosti a
kloubii. Nejcastéjsim zakrokem je Dwyerova operace, coz je klinova osteotomie korigujici
varozni postaveni paty (viz obrazek €. 5) . DalSi moznosti je V osteotomie tarzu podle

Japase. Vyhodou této operace nevznikajici zkrat nohy. Kloubni operace umoznuji
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nastaveni fyziologického postaveni v kloubu, centraci kloubu a obnoveni rozsahu pohybu.
Neékdy se k zafixovani pozice pouzivaji dézy kloubt, napiiklad troji déza sub talo. V
takovych pfipadech pak pacient vétSinou neni odkdzan na ortotické vybaveni, noha je
stabilni jak ve stoji, tak i pfi chlizi. Po zadkroku je nutnd imobilizace po dobu 3 mésice

(Kobesova, Horacek, 2002: 28; Dungl, 2014: 983).

Obrazek ¢. 3: Schéma Steindlerovy operace

Obr. 24.60 Steindlerova operace (podie originalniho
popisw). a — medioplantdrni incize, b — pozor na pora-
néni n. plantaris medialis, ¢ — preruseni plantarni fascie,
d - extraperiostalni uvolnéni kratkych svalii plosky

Zdroj: Dungl, 2014: 983
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PRAKTICKA CAST

6 CIL PRACE

Cilem prace je seznameni se s problematikou zivota pacientl, ktetfi trpi
onemocnénim CMT. Zpracovanim 4 kazuistik bych rdd demonstroval, ze ackoli maji
pacienti stejnou diagnozu, jejich klinické obrazy se odliSuji. Zarovein bych rad formou

kvalitativniho vyzkumu zjistil ndzor pacientti na kvalitu poskytované rehabilitacni péce.
Pro dosazeni cile je nutné splnit tyto body:

1. Nacerpani teoretickych znalosti z odborné literatury, ¢lankt a studii o problematice
onemocnéni CMT.

2. Vybrani 4 probandt s onemocnénim CMT, ktefi budou ochotni spolupracovat.

3. Vybrani vhodnych metod pro testovani a pozorovani a k potvrzeni nebo vyvraceni
hypotéz.

4. Provedeni dikladného rozhovoru na ptfedem ptipravené tématické okruhy tykajici

se kvality poskytované rehabilitacni péce.

7 HYPOTEZY

Hypotéza 1: Pfedpoklddam, ze korekéni operace bude mit pozitivni vliv na pacientovu

kvalitu Zivota.

Hypotéza 2: Pifedpokladam, Ze si pacienti budou stéZovat na nedostate¢nou informovanost

zdravotnického personalu.

Hypotéza 3: Predpokladam, Ze pacienti budou spokojeni s trovni rehabilitace v Ceské

Republice.

Hypotéza 4: Ptredpokladdm, Ze pacienti budou vnimat pozitivni vliv AFO ortéz na

stereotyp chize.
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8 CHARAKTERISTIKA SLEDOVANEHO SOUBORU A
METODY VYZKUMU

Pro svou préaci jsem si vybral 4 pacientky ve véku 21- 57 let. Jednu pacientku jsem
potkal na své souvislé odborné praxi ve Vojenském rehabilitacnim tstavu Slapy, kde jsem
taky odebral anamnézu a provedl vSechna potiebnd vySetfeni. Druhou pacientku jsem
potkal opét na své souvislé odporné praxi, tentokrat v ldznich Janské Lazné, kde jsem opét
odebral anamnézu a provedl vySetfeni. Na obou praxich jsem provadél vySetfeni pod
odbornym dohledem fyzioterapeutli. Zbylé dvé pacientky jsem kontaktoval pies spole¢nost
Charcot-Marie-Tooth. S témito pacientkami jsem se nejprve telefonicky spojil, informoval
se o jejich zdravotnim stavu a kdyz jsem zjistil, Ze jsou vhodnymi pacienty pro potfeby mé
prace, domluvili jsme si osobni schiizku, ktera probihala doma u pacientek. Zde jsem opét
odebral anamnézu a provedl vysetifeni. VSechna provadéna vysSetfeni popisuji v teoretické

Casti.

Soucasti kazdé kazuistiky je ptepis rozhovoru. Okruhy rozhovoru byly pacientkdm
zaslany v elektronické podobé¢, aby si mohli odpovédi v klidu dostatecné promyslet a ja tak
ziskal co nejvice hodnotnych informaci. Nasledné jsem s pacientkami jejich odpovédi
telefonicky konzultoval a doptal jsem se na pifipadné nejasnosti a odpovédi jsme timto
doplnili. Ptepis rozhovoru pro piehlednost rozd€luji na tfi Casti. V prvni Casti jsem se
zaméfil na to, jak pacientky hodnoti informovanost zdravotnického persondlu. Druhd ¢ést
ma za ukol zjistit, jak pacientky hodnoti kvalitu rehabilitaéni péte poskytované v Ceské

Republice. V tieti ¢asti zjist'uji nazor pacientek na socidlni aspekty onemocnéni.

Fotografie byly pofizeny mobilnim telefonem iPhone 4, v interiéru, za béznych
svételnych podminek, z primérné vzdalenosti 1-1,5 metru. Pacientky, jejichz fotky jsou v

této praci zverejnény, daly souhlas s jejich zvetejnénim.
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9 KAZUISTIKY

9.1 Kazuistika 1

Osobni udaje: Zena, 57 let
Rodinna anamnéza

Onemocnéni CMT nebylo diagnostikovano u rodi¢t, ani u prarodicl. S vyskytem
prvniho ptipadu v rodiné byly provedeny genetické testy u blizkych ptibuznych panem

prof. MUDr. Pavlem Seemanem, Ph.D. ve Fakultni nemocnici v Motole.

Testy prokazaly predispozice pro onemocnéni u bratra (55 let) a v predskolnim
veéku 1 u netefe (22 let), ov§em ani u jednoho nepropuklo. Syn pacientky (36 let) je zdrav,
onemocnéni u n&j nepropuklo. S ohledem na charakter nemoci se v rodiné nevyskytuji

7adnd vyznamna onemocnéni.
Osobni anamnéza

Pacientka prodélala v mladi béznd détskd onemocnéni a urazy, bez fraktur,
nepodstoupila Zadnou operaci. Psychomotoricky vyvoj probihal s mirnym zpozdénim,
pacientka zacala chodit az koncem 14. mésice zivota. Tvrdi o sob&, ze nemivé problémy s
ucenim novych véci. Prodélala jeden porod, pfirozenou cestou, bez komplikaci.
Hormondlni antikoncepci neuzivala, menopauza nastoupila kolem 47. roku zivota.

Dominantni je prava ruka. Abusus neguje.
Socialni, pracovni a sportovni anamnéza

Pacientka zije spolecné¢ s manzelem v rodinném domé, ktery byl vzhledem k
progresi onemocnéni upraven pro jeji potteby. Byly odstranény prahy, v koupelné byl
vybudovan sprchovy kout s madly a sedatkem, zachod je zvyseny, aby se pacientka mohla
snaze zvedat. Hlavni obytna ¢ast domu je sice v patie, ale pacientka si nechala v domé
vybudovat vytah. Schody do patra by pry nezvladla, rychle se vycerpd. Do domu je rovnéz
ptistup ze zahrady, kterd se nachazi na urovni prvniho patra domu. Pfi pohybu po dom¢ je
sobéstacnd, mimo dim se ale sama neodvazi. Na zahrad¢ si nechala vybudovat kryty

vyhiivany bazén, pobyt v ném ji poméha od bolesti.
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Pacientka je kvili onemocnéni v invalidnim diichodu od svych 45 let. Z domu ale
vykonavé praci ucetni jako OSVC (osoba samostatné vydélecné ¢innd). Diive pracovala
jako administrativni pracovnice, ale progrese onemocnéni ji znemoznila praci mimo dim.

Finan¢né jsou spolecné s manzelem sobéstacni.

Pacientka rada plave, pravideln¢ doma cvi¢i doporuéené cviky =z
Fyzioterapeutického programu pro pacienty s onemocnéni Charcot-Marie-Tooth. Zvlada
chiizi po domé¢, pfesuny z domu do auta. Tvrdi, ze s fyzickou pomoci manzela ujde

maximalné pul kilometru.
Farmakologicka anamnéza

Pacientka pravidelné¢ uzivd magnesium, pry az Ctyfikrat denné. V ptipad¢ silnych

kteci a bolesti uziva Rivotril, ptipadné Neurontin.
Nyn¢jsi onemocnéni

Prvni projevy onemocnéni se zacaly projevovat kolem 14 roku zivota. Pacientka v
té dobé¢ zacal pocitovat obCasnou nadhlou inavu prevazné svalli dolnich koncetin. Mivala
problémy s chiizi na del$i vzdalenosti, s tnavou se dostavovaly kfeCe ve svalech, zejména
na chodidlech. Pacientka Casto zakopavala a padala, pfi béhu nestihala ostatni vrstevniky.
Po pédech ji Cinilo problémy zvedéani se ze zemé. Témto problémim ovSem nevénovala
veétsi pozornost a vzhledem k rodinné anamnéze nepodstoupila zadné 1¢ékarské vysSetteni.

Kolem dvacatého roku zivota zacala pozorovat pocinajici deformity nohy.

Ve veéku 21 let probéhl prvni porod, standardnim zpiisobem, bez komplikaci. Po
ném pacientka citila celkovou slabost organismu a stézovala si na bolest obou dolnich
koncetin, ktera ovSem byla pfisuzovana celkovému vycerpani, které je s porodem spojené.
Po porodu se bolesti nezlepSovaly a pacientka zacala udavat vyrazné zhorSeni chuze.
Chtize byla atakticka, nestabilni, pacientka se v prostoru necitila jisté a méla obavy z padu.
Jesté v Sestined€li podstoupila vySetieni na neurologii, kdy bylo prokdzano onemocnéni
CMT. Nasledné byly provedeny genetické testy v rodin€, které popisuji v rodinné

anamnéze.

Nemoc pomalu progredovala, ale neméla fatilni dopad na pacientéin zivot.
ZhorSovala se pacientcina fyzicka kondice, unava se projevovala rychleji, citlivost plosek

se snizovala, bércové svalstvo atrofovalo. Tvrdi, ze vychovavani ditéte bylo namahavé,
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vzhledem k rychlé tnavé se mu nemohla vénovat tak, jak by chtéla, nemohla s ditétem
napiiklad pobihat. Od tficatého roku véku uzivala z diivodu nestabilnich hlezennich kloubi
osmic¢kové bandaze, se kterymi ale nebyla spokojend. Zhruba od 45 let pouzivala pfi chiizi
na del$i vzdalenosti jednu francouzskou hil. V té dobé ji byl pifiznan plny invalidni
diichod.

Ve véku 50 let podstoupila na doporuceni l€kaiti ve FN Motol ortopedicky operacni
zakrok, kdy byla provedena Dwyerova operace na levé noze, jez vyrovnala var6zni
postaveni paty. Pro operaci se del$i dobu rozmyslela, stav podle ni nebyl tolik vazny, ale
nakonec se z divodu Castych distorzi hlezenniho kloubu rozhodla pro jeji podstoupeni.
Dnes tohoto rozhodnuti lituje. Po operaci byla odkdzané na chiizi o francouzské holi (hil
na pravé stran¢), chlize bez ni pry nebyla mozna. Pacientka nemtze uzivat dvé hole, jednu
ruku potiebuje mit volnou, aby se mohla pfidrzovat. Brzy (pacientka si pfesné nevzpomina
kdy) se dostavily bolesti pravého ramenniho kloubu, s propagaci do celé HK. Pacientka
podstoupila vysetfeni rehabilita¢nim lékafem, magnetickou rezonanci i EEG vysetfeni, ale
pfesna pficina bolesti nebyla zjisténa. Domniva se, ze pricinou je chlize o berli. Z toho
diivodu pacientka chlzi omezila, coz mélo za nésledek prudké zhorSeni jejiho stavu.
Vzhledem ke snizené aktivité¢ doslo k vyraznéjSim atrofiim bércovych svalll a snizeni
celkové kondice. Nyni pacientce €ini chtize veliké problémy a bolest pravé HK ji velmi
obtézuje. Sama tvrdi, Ze od operace se jeji stav pouze zhorSuje. Posledni rok ma veliké
problémy se zveddnim se z nizkych zidli ¢i kiesel, a to i diky bolestivé pravé horni
koncetingé. Vzdy si rad€ji seda jest€¢ na polstai. Posledni roky pocituje zhorSeni funkce
panevniho dna, obCas trpi na drobné uniky moci. Tento problém pfisuzuje onemocnéni
CMT, pry zna vice pacientd se stejnym problémem. Popira, Ze se jednd o stresovou

inkontinenci.

Pacientka stiidavé absolvovala pobyty v laznich, zejména v Janskych Laznich,
Tteboni a v Berouné. V Janskych Léaznich byly s pacientkou provadény prvky Vojtovy
metody, ale uCinky terapie nebyly zdaleka tak dobré, jako u ostatnich pacientii s CMT.
Postupné ale zacala lazenskou 1é¢bu odmitat. Sama tvrdi, ze efekt pobytu nebyl dostatecné
dobry. Jejimi slovy: "Citila jsem, ze se télo rozhybalo a uvolnilo. Byla jsem odpocatéjsi.
Ale problémy, se kterymi jsem do lazni jela, se nezménily. Stdle jsem trpéla bolestmi
nohou, mé¢la jsem kiece." Vzhledem k casové naro€nosti a nedostacujicimu efektu terapie

proto ustoupila od lazenské 1écby.
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Od té¢ doby stfidala ambulantni a soukromou rehabilitaci ve Strakonicich a
Horazd'ovicich. Byla nékolikrat dostate¢né instruovana a pravidelné cvi¢i sama doma.
Nejlepsi efekt pocituje pfi zatazeni prvka senzomotorické stimulace, prevazné s vyuzitim

therabandu. Pochvaluje si rovnéz masdzni a uvoliovaci techniky plosky nohy.

Pfi chizi mimo domov pouziva spirdlni AFO ortézu, kterd ji byla zhotovena na

zakladé sadrového odlitku z prepregu Firmou Otto Bock s.r.o. .
VySetieni stoje

Delsi stoj na jednom misté €ini pacientce problémy. Proto ¢asto preslapuje a méni

pozice.

2%

tak, Ze se mirn¢ kyve ze strany na stranu. Patrnd je hra $lach na dorzu nohy.

Rombergiiv stoj 2: Pacientka ma znacné problémy s udrzenim rovnovahy.

Rozsifuje bazi, aby ziskala zpét stabilitu, hmata po pevném bod¢, kterého by se pridrzela.

Rombergiiv stoj 3: Pacientka nevydrzi se zavienyma o¢ima déle nez 2 vtefiny,

rychle ztrati rovnovahu, otevie oci a Siroce se rozestoupi.
Pohled zezadu

Prava noha vice zatizena. Prava pata ve var6znim postaveni. Vyrazné svalové
atrofie v oblasti lytek, v oblasti zadniho stehenniho svalstva patrné drobné varixy.
Hyzdové svalstvo hypotonické. Zadni spiny nejsou patrné, troven crist mirn¢ zeSikmena k
levé stran¢. Paravertebralni svalstvo v bederni oblasti hypertonické, patef v ose, bez
deformit. Dolni uhly lopatek mirn€ odstavaji, pravé rameno vysSe, Sijové svalstvo

bilateraln¢ hypertonické.
Pohled zepiedu

U pacientky lze vidét otok prstl nohy a jejich drapovité drzeni. Bilateralné
pocinajici Hallux valgus, vlevo pokrocilejsi. Nozni klenba je oboustranné zvySena. Prava
patella je tazena kranidln€. Pupek taZen k levé strané, bfisni sténa je povolend. Ramena
jsou drzena v protrakci, pravé rameno drzeno vyse. Kli¢ni kost na pravé strané¢ sméfuje

vice kranidlng.
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Pohled z boku

Z boku je vice patrné drapovité postaveni prstii a zvySend klenba nozni. Pacientka
Bederni lordoza je zvétSend, biiSni sténa prominuje. Ramena jsou drzena v protrakci, hlava

v predsunu.
VySetieni chiize

PacientCina chlize je opatrnid, ma obavy z padu, proto se snazi neustale néceho
pridrzovat, nebo se alesponl drzet v blizkosti pevného bodu, kterého by se ptipadné mohla
zachytit. Pfevazuje obraz cCapi chlze, pacientka nedostatecnou dorzalni flexi nohy
kompenzuje vétsim pohybem v kycelnim kloubu. Noha dopada na Spicku. Kroky jsou
kratké, zhruba na délku chodidla, plynule na sebe nenavazuji. Horni koncetiny jsou

pripravené zachytit se, trup se koléba vzdy ke stran¢ stojné koncetiny
Orientacéni vySetieni svalové sily

Pacientka je schopna postavit se na Spicky, ve stoji ovSem nevydrzi. Extenzory

kolenniho jsou silné, ale velmi rychle unavitelné.
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Tabulka ¢. 1: Pacientka 1, orientacni vySetieni svalové sily

dx. sin.

Hlezenni kloub

plantarni flexe 4 4
dorzalni flexe 3 3
Kolenni kloub

flexe 3 3
extenze 4 4
Ky¢elni kloub

flexe 3 3
extenze 3 3

Zdroj: Vlastni

Antropometrické vySetieni

Vzhledem ke vznikajicim

vvvvvv

odebrat pacientce obvodové miry dolnich koncetin, které nejlépe demonstruji svalové

atrofie.

Tabulka ¢. 2: Pacientka 1, obvodové miry DK

dx. sin.
Lytko 31 cm 31 cm
Koleno pies patellu | 37 cm 37 cm
Stehno 54 cm 53 cm

Zdroj: Vlastni

Vysetieni goniometrie

Goniometrické métfeni bylo nutné provadét jak aktivné, tak pasivné. Vzhledem k

nizké sile dorzélnich flexorti neni mozné provést aktivné dorzalni flexi nohy. Pasivné vSak

pohyb mozny je, a to v celém fyziologickém rozsahu, coz je dulezity faktor, ktery

umoziuje pacientce stoj a chiizi. V tabulce uvadim hodnoty namétené aktivné.
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Tabulka ¢. 3: Pacientka 1, goniometrie DK

dx. sin.
Hlezenni kloub
flexe/ extenze 40°- -5°- 0° 40°- -5°- 0°
inverze/ everze 30°- 0°- 20° 30°- 0°- 20°
Kolenni kloub
flexe/ extenze 90°- 0°- 0° 90°- 0°- 0°
Kycelni kloub
flexe/ extenze 90°- 0°- 5° 90°- 0°- 5°
abdukce/addukce 35°-0°- 20° 35°-0°- 20°

Zdroj: viastni

VySetieni reflexi

Slachookosticové reflexy dolnich kondetin jsou nevybavné.

Tabulka ¢. 4: Pacientka 1, vysetieni slachookosticovych reflexit na DK

dx.

sin.

Patelarni reflex (L2- L4)

Adduktorovy reflex (L2- L4)

Reflex Achillovy Slachy (L5- S2)

Reflex peroneo-femoro-posterior (L5- S2)

Medioplantarni reflex (L5- S2)

Reflex tibio-femoro-posterior (L4- S1)

Zdroj: viastni

Pyramidové jevy

Pyramidové jevy spastické byly negativni (Rosolimo, Babinsky). Pfi Mingaziniho

zkousce se objevovala instabilita dolnich koncetin, pomalu klesaly k podlozce.
VySetieni svalového tonu

Na dolnich koncetinach ptevazoval hypotonus, zejména v oblasti bércovych svalt a

extenzori kolene. Zjevny byl hypertonus v oblasti bedernich paravertebralnich vald,
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pravého ramene a zejména Sijového svalstva, tento hypertonus ovsem nebyl primarné

zpusoben onemocnénim.
VySetieni povrchového citi

Pacientka si stézuje na problémy s citlivosti v oblasti plosek. V noci neni schopna
udélat krok za tmy, neciti na ¢em stoji. Neni schopna urc¢it misto doteku v oblasti plosek, v
oblasti bércii a stehen je taktilni ¢iti v potadku. Dale si stéZuje na zhorSené termické citi.
Ma pry neustale pocit studenych nohou. Spatné citi teplo, asto se ji pry stava, Ze se
napiiklad ve sprSe opaii. To ovSem zjisti az po del§i dob&. Na bércich ji ¢ini dvoubodova
diskriminace veliké problémy, sama udava, ze spiSe hada, nez aby opravdu rozeznala

rozdil dvou bodi.
VySetieni hlubokého ¢iti

U pacientky jsem neprovadél vySetfeni vibracniho Citi. Statestezie a kinestezie byly

v norm¢.
Hybnost hornich koncetin

Hybnost levé horni koncetiny je v potadku. Ovsem pravou koncetinu neni schopna
dat za zada. Tento problém neni zplisoben onemocnénim CMT, ale Castym pouzivanim
jedné hole. Pti vysetieni pohybového stereotypu abdukce zacinal pohyb znacnou elevaci

ramene. Pohyb do abdukce od 90° vyse probihal s ndklonem trupu.
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Fotografie

Obrazek ¢. 5: Pacientka 1, pohled zepredu a zezadu

Zdroj: Vlastni
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Obrazek ¢. 6: Pacientka 1, pohled na nohy z boku

Zdroj: Vlastni
Piepis rozhovoru
Informovanost zdravotnického personalu

Pacientka je s urovni informovanosti zdravotnického persondlu celkové spise
nespokojena. Tvrdi, Zze s dobrou informovanosti se setkala pouze ve FN Motol, kde je
pracovisté specializujici se na onemocnéni CMT. Zde pry ziskala nejvice informaci o
problematice onemocnéni a byla ji zde doporucena nutnd rezimova opatieni, jako je
pravidelna rehabilitace, ¢i uprava bytu. Lepsi, ale nikoli dobrou informovanost vnima na
pracovistich, kde se s CMT pacienty jiz setkali. Jako ptiklad uvadi Janské Lazné. Ze
zkuSenosti vi, Ze nejlépe jsou informovani neurologové. Ostatni 1€katské specializace pry
spiSe tapou. Sama se Casto potykd s problémem, kdy navstivi nového 1ékare a ten nema o
CMT zadné znalosti. V takovych chvilich poda 1ékati veskeré informace, o které stoji.
Tvrdi, ze oSetfujici personal byva otevieny novym informacim a chce se o jeji nemoci
dozvédét co mozna nejvice. Pacientka pocituje strach ze strany fyzioterapeuti, ktefi

mnohdy nevédi, co s ni dé¢lat.
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Je si pln¢ védoma, ze ne kazdy ma tu moznost setkat se s CMT pacientem a ziskat
tedy potfebné zkuSenosti. Mrzi ji ale, Zze se v rdmci spolecnosti C-M-T snazi o celkovou
propagaci a osvétu, kterd podle ni nema dostate¢ny efekt. Jako chybu vnima, Ze seminéit a
pfedndsek potfadanych spole¢nosti C-M-T se neucastni neustdle novi lidé, ale spiSe

terapeuti, ktefi uz o CMT néco védi a chtéji jenom rozsifit své znalosti.

Pozitivné hodnoti setkdni a seminédie potddané spolecnosti C-M-T. Zde ziskava
nejhodnotngjsi informace, a to jak diky odbornym prednaskam, tak diky setkdni s ostatnimi

pacienty. Je to podle ni jedind dobrd moznost, jak byt dostatecn¢ informovany.
Kvalita rehabilitacni péce

Rehabilitacni péce je podle ni dobré v zafizenich, kde se s CMT jiz setkali a maji s
témito pacienty zkuSenosti. Nejlepsi péce ji pry byla poskytnuta ve FN Motol, kde ptesné
vedéli, jaké terapie ji ulevi. Pfevazné se ale pacientka setkdva se zatizenimi, kde terapeuti
nevi, jakou pé¢i ji maji nabidnout. Casto si sama o potiebnou proceduru musi fict. Rada by
zkousela nové moznosti terapie, jelikoz zatim sama nenasla takovou, kterd by ji plné
vyhovovala. M4 ale pocit, ze se terapeuti spiSe boji s ni cokoliv zkusit, aby ji neublizili.

Casto se setkava s terapeuty, kteti nerespektuji pacientéinu unavu.

Pacientka si rovnéz stézuje na architektonické bariéry, se kterymi se v mnohych
rehabilita¢nich zafizenich potkava. Napiiklad nizky zachod, nebo nizka kiesla jsou pro ni
velikou prekazkou. Ze standardniho zachodu, ktery neni opatfen madly, se pry nezvedne.
Piekazkou jsou také vifivé vany, do kterych vedou schody a nejsou opatfeny zvedaky.
Pacientka ma sama zkuSenost, Ze musela tuto proceduru, ktera ji jinak poméha, odrici, a to

pravé z diivodu vysokych schodu.

Dalsi chybou je podle ni nabizeni kompenzacnich pomiicek. Lékafti ji pry zaddné
kompenzacni pomucky nenabidli. Pouziva AFO ortézu, ktera ji byla vyrobena na miru, ale
to az diky seminafi, na kterém se osobn¢ setkala se zastupcem firmy Otto Bock a ten ji
ochotné informoval o moznostech, kter¢é ma. Do té doby o zadné takové pomiicce
nevédéla. Tuto AFO ortézu se velmi pochvaluje a vnima jeji pozitivni vliv na chtzi. Tvrdi,
ze ortéze pro ni neni prekazkou, ale naopak vyznamnou pomoci. Pokud si pry sama najde
néjakou vhodnou pomicku a pozada lékare, tak ji vétSinou na jeji zadost predepiSe,
Nejvice informaci si pry piedavaji sami pacienti mezi sebou, informuji se tak s ¢im byli

spokojeni. a vzajemn¢ si pomiicky doporucuji.
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Socidlni aspekty onemocnéni

Pacientka je v plném invalidnim dichodu. Sama tvrdi, Ze se ziskdnim nemé¢la
problémy. Rovnéz si chvéli thradu AFO ortézy v hodnoté nékolika tisic korun. Jako ne
zcela dostacujici vidi nizky pocet parkovacich mist pro invalidy. S parkovanim pry neni
problém naptiklad u nakupnich center, ale jako nedostacujici vidi pocet invalidnich
parkovacich mist napiiklad v centrech mést. Zaroven ale dodava, ze mnohdy narazi na
misto vyhrazené pro invalidy, které je obsazené ¢lovékem bez prikazu. V tomto ohledu
vnima stéle jistou bariéru mezi invalidy a lidmi bez handicapu, ktefi podle jejiho ndzoru ne
vzdy berou ohled na jejich postizeni. Jako pozitivni vnima napiiklad budovani

bezbariérovych nastupt na chodnik, které konkrétné ji velice usnadiiuji pohyblivost.
Hodnoceni

Pacientku jsem pozadal, zda by jednotlivé aspekty ohodnotila zndmkou, jako ve
Skole. 1 tedy znamend nejlepsi hodnoceni a 5 nejhor$i hodnoceni. Vysledky uvadim v t

tabulce.

Tabulka ¢. 5: pacientka 1, hodnoceni kvality rehabilitace

Kvalita terapie Ptistup terapeuta Vybaveni pracovisteé

Hodnoceni 3 2 4

Zdroj: Vlastni

Tabulka ¢. 6: Pacientka 1, hodnoceni informovanosti

Lékari Zdravotni sestry Fyzioterapeuti

Hodnoceni 2 4 3

Zdroj: Vlastni
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9.2 Kazuistika 2

Osobni udaje: zena, 28 let
Rodinna anamnéza

Onemocnéni CMT se objevuje na stran¢ otce pacientky. Postizeny je otec (54 let) a
jeho bratr (52 let), pacientka nevi, kdy u nich bylo onemocnéni diagnostikovano. Otec
pacientky s 1ékafi nespolupracuje a sviij problém se snazi fesit podle svého. Pacientka
tvrdi, ze mad znacné atrofie bércového svalstva a schopnost dorzalni flexe nohy je zcela
vymizeld. To kompenzuje takzvanou Capi chizi, tedy chizi s vyraznou flexi v kycelnich
kloubech. Podle pacient¢inych slov se momentalné snazi svlij problém fesit s pfirodnimi
léciteli. O strycoveé stavu nemd mnoho informaci, vi pouze, Ze je sobéstacény, v ¢astecném
invalidnim diichodu a neprodélal zadnou ortopedickou operaci. Dlouho jej nevidéla, proto
nevi, zda pouzivd kompenzac¢ni pomicky, ¢i jak u n¢j onemocnéni progreduje. Matka

pacientky (50 let) zdrava, déti pacientka nema.
Osobni anamnéza

Pacientka neprodélala zadné zévazné onemocnéni, ani operace, které by
nesouvisely pfimo s onemocnénim CMT, neprodé€lala zatim zadné vyrony kotniku, které
jsou pro tuto diagndzu typické. Nekoufi, prilezitostne pije alkohol. Vystudovala vysokou

Skolu, obor zdravotni sestra.
Socialni, pracovni a sportovni anamnéza

Pacientka zije spolecné s partnerem v byte, v prvnim patie panelového domu. Dim
je opatien vytahem, ten ale pacientka nepouziva, schody ji ne€ini problém. V byté zatim
nebylo nutné provadét upravy. Je pln¢ sobéstatna, kazdodenni cinnosti zvldda bez
asistence jiné osoby. Problémy ma s fizenim automobilu, po operaci, kterd prob&hla na

podzim roku 2015, neciti Spicku pravého chodidla a obsluha pedalii tak neni mozna.

Pracuje jako zdravotni sestra v détském centru. V praci je cely den pievazné na
nohou, nevyhne se manipulaci s té¢z§imi objekty. Tvrdi, Ze ji prace nevycerpava vice, nez
zdravé kolegy. Problém ma po delsim odpocinku, napiiklad po tydenni dovolené. V
takovém piipad¢ ji zhruba tyden trva, nez si t€lo na zatéz zvykne a ona je tak schopna

vykonavat povolani naplno.
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Moznosti sportovnich aktivit jsou pro pacientku omezené. Jednou tydné plave, v
1ét¢€ jezdi na kole, ptilezitostné na konich, ale v misté jejiho bydlisté je tato moznost velice
omezena. Rada by tancila, ale neni to mozné z divodu uzké obuvi a koordinacéné
naroénych pohybl dolnich koncetin, které pacientku rychle vycerpaji. Zkousela béh,
bézecké boty ji byly pohodlné, ale tvrdé dopady na zem ji ned€laly dobte, neméla pocit
stabilnich kotnikli a obavala se vzniku trazii. Musela se rovnéz soustiedit na ptizvedavani

Spicek. Pii delsi fyzické namaze ji otékaji oba kotniky.
Farmakologicka anamnéza

Pacientka neuziva pravidelné zadné 1€ky. Lékati ji pry navrhovali myorelaxancia z
diivodu castych svalovych kieci. Pacientka ale tvrdi, Ze se bez 1€kti obejde. Vyjimecné

pacientka uziva ptipravek Dolmina. Hormonalni antikoncepci neuziva.
Nynéjsi onemocnéni

Pacientka méla uz od mala problém se zakopavanim, z vypravéni vi, Ze tyto
problémy se zacCaly objevovat s nastupem chiize, nevzpomina si, kdy ptesné zacala chodit.
Mezi prvnim a druhym rokem zivota to bylo pfisuzovano neSikovnosti. Zhruba ve tfech
letech jim détska Iékarka oznamila podezieni na plochou nohu. Pacientka v té¢ dobé méla
mirné vtoené Spicky, coz na rady détské lékaiky oSetfovali nazouvanim levé boty na
pravou nohu a obriacené. Na naléhani stryce, u které¢ho jiz CMT bylo diagnostikovéno,
nechali pacientku v 7 letech vySetfit na genetickém pracovisti v Klatovech, kde prokazali
onemocnéni CMT 1A. Z divodu vznikajicich deformit nohy bilateralné podstoupila ve 12
letech operaci levé nohy a o rok pozdéji operaci pravé, obé ve FN Motol. Operace
probihaly na mékkych tkénich, byla provedena fasciotomie a pretaty Slachy kratkych
flexorii prsti nohou. Po obou zékrocich nésledoval lazensky pobyt v Janskych Laznich. Ve
14 letech nésledovala operace souCasné¢ na obou koncetinach, kdy byl pacientce podle
jejich slov vynat kostni klin z nartu. Bliz§i informace nemd. Tato operace probchla v
Ptibrami. I pfes operace se nepodatilo zabranit vzniku deformitdm. Jejich progrese byla ale
zpomalend. Nicméné pacientka musela na podzim roku 2015 podstoupit korekéni
osteotomii na pravé noze. Tvrdi, Ze noha byla ve var6znim postaveni, klenba byla vysoce
klenutd a pacientka naSlapovala pouze na malikovou hranu nohy. Posledni pul rok pted
operaci nebyla pacientka schopna doslapnout na patu. Operaci piredchazela dvoutydenni
hospitalizace v FN Motol, kdy byla provadéna intenzivni rehabilitace z divodu neshody

mezi ortopedem, ktery operaci doporucoval a neurologem, ktery ji nedoporucoval. Ta
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ovSem neméla zadny pozitivni efekt a proto se lékafi pfiklonili k operacni 1écbé. Po
zakroku byla pacientka 5 mésictl v pracovni neschopnosti, 9 tydnti byla ptilozena sadrova
fixace a po jejim sejmuti absolvovala rehabilitacni pobyt Berouné. Na podzim roku 2016 je

planovana stejna operace na druhé noze.

Pacientka sama cvici, pfevazné prvky senzomotorické stimulace, kdy pouziva
balan¢ni kruhové tsece. Dobry vliv na ni ma jakékoliv hydroterapie a techniky mifené na
uvolnéni plosky nohy. Z kompenzaénich pomucek pouziva pouze osmickové dlahy.
Korekéni vlozky pacientce nevyhovovaly, proto je neuziva. Kolem 20 let si nechala
zhotovit jeden par ortopedické obuvi, ta na ni byla ovSem velmi t€zka a pacientce po jejim

noseni vznikaly puchyfe.
Vysetieni stoje

Pacientce stoj necini zadny problém, Romberglv stoj 1-3 byl bez patologii,

pacientka neméla problém s rovnovahou.
Pohled zezadu

Pacientka na obou stranich zatézuje vice zevni hranu paty. na levé noze je toto
varozni postaveni vyraznéjsi. Otok zakryvd Achillovy Slachy, nelze aspekéné posoudit
jejich strukturu. Lytkové svalstvo vyrazné osvalenéjsi na levé koncetiné. V oblasti
podkolenich jamek jsou patrné pocinajici varixy. Hyzd'ové svaly bilateralné hypotonické,
vyska crist stejnd, zadni spiny stejné postavené. Paravertebralni svalstvo v oblasti celé
patefe hypertonické, patet v ose, bez deformit. Dolni uhly lopatek mirné odstavaji, leva

lopatka ulozena vyse. Levé §ijové svalstvo hypertonické.
Pohled zepiedu

Prsty pravé nohy jsou drzeny v drapovitém postaveni. Na levé noze tento obraz
neni, vzhledem k operaci. Pacientka udava, ze pted operaci vypadaly obé nohy totozné. Na
pravé noze je palec vice valgozni, nez na druhé strang. Prsty pravé nohy jsou vytocené
lateralni smérem. Na levém palci je patrny otlak. Na obou koncetinach je uz od chodidel
zjevny vyrazny otok, z toho divodu nelze aspekéné piili§ dobie rozpoznat stav atrofii
svalstva, oblast maleold je hufe Citelnd bilateralné. Jizvy po predchozich operacich se
vyrazné barevné odliSuji od okolni tkang. Pacientka udava, Ze i pfes intenzivni péci o jizvy

ma s jejich hojenim problémy. Neni patrnd hra Slach na dorzu nohy. Pravy bérec je
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objemové chudsi, nez levy, z diivodu dlouhodobé sadrové fixace. Otok je patrny i v oblasti
kolenniho kloubu a stehenniho svalstva. Osvaleni stehen je stejné bilateralné. Bfisni sténa
mirné hypotonickd, pupek tazen k pravé strané. Hrudnik beze zmén, ramena v mirné
protrakei, levé rameno zhruba o 2 cm vyse. Hlava mirné uklonénd k levému rameni. Horni

koncetiny bez samovolnych pohybt, drzené uvolnéné podél téla.
Pohled z boku

Z boku je patrna zvySena klenba nozni, vice vlevo, prava noha lepsi opét z divodu
predchozi operace. Prsty levé nohy v drapovitém postaveni, na pravé noze nejsou prsty v
patficném kontaktu s podlozkou, jsou mirné ptizvednuté. Kolena jsou propnutd, uzamcena,
v nulovém postaveni, nerekurvuji. V oblasti bederni patefe je zvySena lorddza, bfisni sténa

prominuje. Patrna protrakce ramen, hlava v mirném ptredsunu.
VySetieni chiize

PacientCina chiize je plynuld, dynamickd, jednotlivé kroky na sebe navazuji, délka
kroku optimélni. NaSlapuje na patu, odval chodidla probihd spiSe po malikové hrané.
Tvrdi, Ze na stereotyp chlize méla veliky vliv posledni korekéni operace. Neoperovanou
koncetinu neodlehcuje. Nezakopava, ale pry se musi soustiedit, aby Spicky ptizvedavala co
nejvice to jde. Souhyby hornich koncetin jsou uvolnéné. Trup drzi vzpiimené, pohled

sméfuje pred sebe, nikoli na zem. Pro chtizi neuziva zadné kompenzacni pomticky.
Orientacni vySeti‘eni svalové sily dolnich kon¢etin

Pacientka se dokadze udrzet ve stoji na Spickach. Dorzdlni flexe nohy je lepsi
vpravo. Pacientka tvrdi, Ze na to ma vliv operace a naslednd intenzivni rehabilitace.

Vysledky uvadim v tabulce.
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Tabulka ¢. 7: Pacientka 2, orientacni vySetieni svalové sily

dx. sin.

Hlezenni kloub

plantarni flexe 5 5
dorzalni flexe 3 3
Kolenni kloub

flexe 5 5
extenze 5 5
Ky¢elni kloub

flexe 5 5
extenze 5 5

Zdroj: Vlastni
Antropometrické vySetieni

U pacientky jsem odebiral obvodové miry. Ty jsou zkreslené kvili otoku, kterym
pry pacientka trpi témér permanentné. Dolni koncetiny jsem porovnaval dle Ludmily
Mojzisové. Leva koncetina je kratsi, coz je zpisobené deformitou. To by méla odstranit

planovand podzimni operace. Obvodové miry udavam v tabulce.

Tabulka ¢. 8: Pacientka 2, obvodové miry DK

dx. sin.
Lytko 36 cm 41 cm
Koleno pfes patellu | 41 cm 41 cm
Stehno 59 cm 60 cm

Zdroj: Vlastni
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VySetieni goniometrie

Vysetieni rozsahu pohybu v jednotlivych kloubech jsem provadél aktivng i pasivng.
Pasivné jsem dosahl fyziologickych hodnot, bylo ovSem nutné zkorigovat postaveni levé
nohy. Aktivni rozsahy pravé nohy jsou lepsi, podle pacientky diky nedavné operaci.

Vysledky namétené aktivné udavam v tabulce.

Tabulka ¢. 9: Pacientka 2, goniometrie DK

dx. sin.
Hlezenni kloub
flexe/ extenze 45° - -5°-5° 45°--10°- 5°
inverze/ everze 35°-0°-25° 30°- 0°-20°
Kolenni kloub
flexe/ extenze 125°-0°- 0° 125°-0°- 0°
Kycelni kloub
flexe/ extenze 120°- 0°- 10° 120°- 0°- 10°
abdukce/addukce 40°- 0° - 20° 45°-0° - 20°

Zdroj: Vlastni

VySetieni reflexi

Béhem vySetfeni se mi nepodafilo vybavit zadny Slachookosticovy reflex na

dolnich koncetinach. Pacientka sama udéava, zZe i podle 1ékait jsou reflexy zcela vymizelé.

Vysledky udavam v tabulce.
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Tabulka ¢. 10: Pacientka 2, vysetreni slachookosticovych reflexii na DK

dx. sin.

Patelarni reflex (L2- L4) - -

Adduktorovy reflex (L2- L4) - -

Reflex Achillovy Slachy (L5- S2) - -

Reflex peroneo-femoro-posterior (L5- S2) - -

Medioplantéarni reflex (L5- S2) - -

Reflex tibio-femoro-posterior (L4- S1) - -

Zdroj: Vlastni
VySetifeni pyramidovych jevi

Ze spastickych jevil jsem vySetfoval Babinskiho ptfiznak a zkousku dle Rosolima.
Tyto testy neprokazaly pfitomnost spasticity. Pro zjisténi pfitomnosti paretickych jeva

jsem pouzil zkouSku dle Mingazziniho. Vysledek zkousky byl negativni.
VySetieni svalového tonu

Aspekené 1 palpacné jsem zjistil hypertonus v oblasti §ijového svalstva. Na dolnich

koncetinach byl zjevny pocinajici hypotonus.
VySetieni povrchového citi

Pacientka sama udava, ze je-li odpocatd, citlivost dolnich koncetin je velmi
omezena. Po ndmaze se citlivost naopak vyrazné zvysi, zejména na ploskach. V takovém
pfipad¢ je pacientce nepiijemné, kdyZz bosou nohou Sldpne napiiklad na sparu mezi
dlazdickami. Tvrdi, Ze otazka bolesti dolnich koncetin je pro ni velmi slozitd, bolest
pocituje, ale nevnima ji jako vyraznou ptekazku, pry se s ni naulila zit. Nasledkem
operace se objevil celkovy vypadek citlivosti na Spi¢ce pravé nohy, v oblasti od
tarzometatarzalnich kloubi smérem k periferii. Tuto informaci potvrdilo naptiklad
vySetieni taktilniho €iti, dvoubodové diskriminace a rozeznani tupého a ostrého predmétu.
V oblasti bércti nebyla pacientka schopna rozlisit vzdalenost dvou bodd mensi, nez 15 cm.

Pacientka ma problémy s termickym citim, pry méa permanentné pocit studenych nohou i
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behem teplych letnich mésicii. V oblasti stehenniho svalstva bylo €iti v normé, pacientka je

schopna urcit misto doteku, rozlisi dva body ve vzdalenosti 10 cm.
Vysetieni hlubokého ¢iti

Statestézie a kinestézie pacientce ne€ini problém. Vibracni Citi jsem nevySetioval.
VySetieni hornich koncetin

Pacientka si nestézuje na problémy s hornimi konc¢etinami. Orientaéné jsem vysetfil
rozsahy pohybu, svalovou silu a pohybovy stereotyp abdukce. Rozsahy pohybl byly
fyziologické, svalova sila plna a pohybovy stereotyp abdukce spravny. Akra dosud bez
projevi CMT.

Fotografie

Obrazek ¢. 7: Pacientka 2, pohled zepredu a zezadu

Zdroj: Vlastni
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Obrazek ¢. 9: Pacientka 2, detailni pohled na nohy

Zdroj: Vlastni

Obrazek ¢. 8: Pacientka 2, pohled na levou nohu z boku

Obrazek 11: Pacientka 2, pohled na levou nohu z boku
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Piepis rozhovoru
Informovanost zdravotnického personalu

Pacientka neni s informovanosti zdravotnického persondlu spokojend. V rodiné¢ ma
onemocnéni CMT, od mala méla problémy s chlizi a nohama a pies to vSechno byla az na
zadost jeji rodiny v 7 letech dikladné vysetfena. Podle ni méla byt diagnostika vcasnéjsi.
Nejlepsi péce ji byla poskytnuta ve FN Motol. Zde se také dozvédé€la nejvice informaci o
onemocnéni, moznosti 1é¢by, predpokladané progresi onemocnéni, ziskala zde doporuceni
pro vhodnd rezimova opatieni, sport a rehabilitaci. Dalsi informace hledd zejména na
internetu. Sama ve zdravotnictvi pracuje a proto vi, ze informovanost by méla byt lepsi.
Bylo pro ni obtizné sehnat neurologa, ktery ma dostatecné znalosti a zkuSenosti s CMT. Na

rehabilitaci Casto vysvétluje podstatu svého onemocnéni, jelikoz fyzioterapeuti nemaji

zadné zkuSenosti s podobnymi pacienty.
Kvalita rehabilita¢ni péce

Pacientka nevnima poskytovanou rehabilitaéni péc¢i jako dostacujici. Podle jejiho
nazoru je u nas malo zkuSenych pracovist, kterd by mohla poskytovat odpovidajici péci.
Casto se setkavéa s indikaci nevhodnych procedur, jako je napiiklad skupinové cvieni.
Kromé FN Motol zatim nebyla spokojené s zddnym jinym pracovistém. O vhodné terapie
si vét§inou sama musela Fikat, coz ji obtéZovalo. Casto se ji stava, Ze terapeuti neumi

odhadnou vhodnou z4téz a pacientku pfecvici.

Jeji negativni nazor na rehabilitaci podpofil i fakt, ze ve v€ku 28 let jiz prodélala 5
operacnich zdkrokd a dalSi je naplanovany na podzim. Tvrdi, ze efekt operace nema
dlouhého trvani. Stézuje si, ze dlouha pooperacni rehabilitace ji omezuje v osobnim i

profesnim zivoté.

Kromé ortopedické obuvi nebyly pacientce nabidnuty jiné kompenzaéni pomticky.
S ortopedickou obuvi byla velice nespokojena a tvrdi, ze dals$i poukazy na obuv uz radéji
odmita. Dosud pry nebyla dostate¢né¢ informovand o moznostech uzivani kompenzacnich

pomtcek.
Socidlni aspekty onemocnéni
Pacientka jiz dvakrat zadala alespon o ¢aste¢ny invalidni diichod. Jeji zadost byla

vzdy zamitnuta. Z tohoto diivodu neni spokojena s podminkami, které musi pacient
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splitovat, chce-li invalidni dichod ziskat. M4 strach, Ze se jednoho dne nedokaze zvednout
z postele a pfijde o pracovni misto. Pokud by méla ¢astecny invalidni diichod, mohla by
pry byt pfi takovychto situacich kryta. Momentalné vSak na jeji onemocnéni neberou lidi

ohled.

V mlédi se setkavala s Sikanou. Spoluzaci se ji posmivali kvtli 1azefiskym pobytim
a kvili deformitam nohou. I dnes se potyka s nepochopenim svych problému a bagatelizaci
nasledkit onemocnéni. Zvlasté pak ji zardzi, ze i nckteii kolegové z fad zdravotnikl ji
mnohdy vyc¢itaji jeji tnavu. Kdyz pacientka zadala, aby béhem pracovniho dne nemusela

tak ¢asto manipulovat s té¢zkymi predméty, nebylo ji vyhovéno.

Jelikoz je samostatnd a chlize ji neCini veliké problémy, nemulze posoudit

architektonické bariéry ve vefejném prostranstvi.
Hodnoceni

Pacientku jsem pozadal, zda by jednotlivé aspekty ohodnotila zndmkou, jako ve
Skole. 1 tedy znamend nejlepsi hodnoceni a 5 nejhor$i hodnoceni. Vysledky uvadim v t

tabulce.

Tabulka ¢. 11: Pacientka 2, hodnoceni kvality rehabilitace

Kvalita terapie Ptistup terapeuta Vybaveni pracovisteé

Hodnoceni 2 1 3

Zdroj: Vlastni

Tabulka ¢. 12: Pacientka 2, hodnoceni informovanosti

Lékari Zdravotni sestry Fyzioterapeuti

Hodnoceni 2 4 4

Zdroj: Vlastni
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9.3 Kazuistika 3

Osobni udaje: Zzena, 46 let
Rodinna anamnéza

Pacientka udavala, Ze jeji otec trpél atrofii svalii DK a snizenou svalovou silou.
Bohuzel nésledkem nehody zemtel diive, nez bylo provedeno dikladné vysetieni a
diagnostika. Po objeveni CMT u pacientky v roce 2006 byla vySetieni podrobena i jeji
rodina. Genova mutace podmifujici vznik onemocnéni byla objevena nésledné roku 2007 1
u jejiho bratra (52 let), u néhoz ovsem byla patrna pouze pocinajici valgozita pat. Tataz
mutace byla rovnéz v roce 2007 prokdzana i u dcery (17 let). Dcera zatim nejevi zadné

znamky progrese onemocnéni.
Osobni anamnéza

Pacientka prodélala bézna détskd onemocnéni. Nemd informace o
psychomotorickém vyvoji. Ve 23 prod¢lala ileus. V dospélosti doslo vlivem sportu k
mnoha urazim kolen, z nichZz nejvaznéjsi byly ruptury pfednich zkiizenych vazl
bilateralné. V roce 2002 byla provedena plastika LCA pravého kolene, nasledné pak v roce
2007 plastika LCA druhé strany a nakonec v roce 2010 replastika LCA vpravo spojend s
plastikou medialniho menisku. Po kazdém opera¢nim zakroku absolvovala pacientka
rehabilitaéni 1éCbu. 1 pfes nasledné rehabilitace se nepodafilo obnovit pivodni rozsah
pohybu v kolennich kloubech, zejména flexe zlstavd omezend. U pacientky byl zjistén
chondralni defekt obou kondyla levého femuru. V roce 2006 ji byly operativné odstranény

varixy na pravé DK.

Pacientka prodélala jeden porod, ktery prob&hl bez komplikaci. Nyni jiz 12 let
uziva hormondlni antikoncepci. Menopauza zatim nenastoupila. Dominantni ruka je prava.

Udava, ze kouii zhruba 5 cigaret denné, dvakrat denné pije kavu a piilezitostné vino.
Socialni, pracovni a sportovni anamnéza

Pacientka Zije spolecné s manzelem a dcerou v byté, ktery se nachazi v druhém
patfe panelového domu. Byt mé nové zrekonstruovanou koupelnu, kterd je nyni opatiena
madly, sedatkem ve sprchovém kouté a protiskluzovymi podlozkami. V domé je k

dispozici vytah. Pacientka se povazuje za sobéstacnou.
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Pracuje jako sekretatka, ptfi vykonu povolani pievazné sedi. Na pracovisti ma

rovnéz k dispozici vytah, ale pohybuje se pievazné ve stejném patie.

Pacientka od mladi hrala zavodné€ tenis a pravidelné béhala. Kvili zranénim kolen
musela sportu zanechat. Nasledné se vé€novala chlizi s NW holemi, coz zkomplikovala
progrese onemocnéni. Nyni se snazi chiizi provozovat v mezich omezeni a za pomoci
kompenzacnich pomiicek. Nejvice se ji osvédCila dynamicka AFO ortéza vyrobena z
karbonu, pacientka tvrdi, Ze se jednd o prefabrikat, nikoli o ortézu zhotovenou na miru.

Jiny sport nepraktikuje.
Farmakologicka anamnéza

Pacientka 12 let uZiva hormonalni antikoncepci. Zadné jiné 1éky piedepsané nema.
Nynéjsi onemocnéni

Pacientka si zhruba od 30 let stéZzovala na pfiliSnou unavu svalstva dolnich
konéetin, ktera vznikala v souvislosti s namahou. Zadné jiné ptiznaky onemocnéni se
nevyskytovaly. Po operativnim odstranéni varixti v roce 2006 si zacala pacientka stéZovat
na pravideln¢ se objevujici nocni kiece ve svalech DK. VySetfeni neurologem prokéazalo
polyneuropatii. Na EMG bylo patrné snizeni rychlosti vedeni nervového vzruchu.
Genetické vySetfeni nakonec prokazalo onemocnéni CMT 1B. Nasledn€ byla vySetfena

blizk4 rodina.

Progrese onemocnéni zustala i nadale velmi pomald. Bércové svalstvo postupné
atrofovalo, od roku 2011 pacientka pozoruje znamky atrofie i na stehennim svalstvu. Od
roku 2010 jsou patrné zmény na noze, postupné zacind vznikat deformita pes cavus.
Nejvyraznéjsi je oslabeni dorzalnich flexorti nohy, s ¢imz je spojené piepadavani Spicky a
zakopavani, coz pacientka kompenzuje dynamickou AFO ortézou. Vzhledem ke vznikajici

valgozite pat bilateraln¢€ pouziva individualni korekéni vliozky.

Absolvovala dva lazeniské pobyty v Janskych Laznich (2007, 2010) a rehabilita¢ni
pobyt ve VRU Slapy (2013). Pacientka ma dobré zkuSenosti s prvky Vojtovy metody.

Doma pravidelné cvi¢i prvky senzomotorické stimulace.
VySetieni stoje

Stoj bez kompenzacnich pomicek pacientka zvlada.
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Rombergiiv stoj 1: Pacientka zaujala stoj o Siroké bazi. Stoji stabiln€, na nohou je
patrna drobnad hra Slach na dorzu, horni koncetiny jsou uvolnéné, bez mimovolnych

pohybu.

Rombergiiv stoj 2: Hra Slach na dorzu je vyraznd, objevuji se zaSkuby m.
quadriceps bilateralné, obcasné podklesnuti v kolenou, ramena jsou lehce elevovana, horni

koncetiny vyrovnavaji nestabilitu.

Romberglv stoj 3: Pacientka nevydrzi stat déle jak 5 vtefin, poté dojde ke ztrate

rovnovahy, pacientka otevie oci, postavi se opét o Siroké bazi, chyta se pevného bodu.
Pohled zezadu

U pacientky je patrnd mirnd valgozita pat, vice vpravo. Prava Achillova §lacha je
zduield. VEtsi zatizeni je na levé koncetin€, coz pozdé€ji prokézal i stoj na dvou vahach,
kdy leva vaha ukazovala o 8 kilogramt vice, nez prava. Oblast lytkového svalstva jevi
znamky atrofie bilateraln€. Podkolenni jamky jsou stejné vyplnéné. Levé koleno mirné
vardzni. Oblast ischiokrurdlniho svalstva zatim nejevi zndmky atrofii, je dostatecné
osvalend vzhledem k véku pacientky. Hyzdové svaly mirné hypotonické, leva polovina
glutedlnich svald vice osvalend, prava glutealni ryha nize. Spiny nejsou pfi stoji patrné.
Oblast paravertebralnich svali v oblasti Th-L pfechodu vyrazné hypotonicka. Patet v ose,
bez deformit. Dolni uhly lopatek mirng odstavaji, leva lopatka niZe postavena. Sijové svaly

bilateralné hypertonické.
Pohled zepiedu

Zeptedu je patrné valgdzni postaveni palcl, vice na pravé strané. Stoj pacientka
vyrovnava mirnou hrou $lach na dorzu. Atrofie mm. interossei, atrofie v oblasti bércovych
svali. Patella bilateralné tazend kranialné, oblast stehenniho svalstva hypertonickd, se
znamkami poéinajici atrofie. Pupek tazen k levé strang. Zebra jsou v nadechovém
postaveni, ramena v protrakci, vice na pravé stran¢. Prava kli¢ni kost tazend vySe, mm.

sternocleidomastoidei hypertonické.

Pohled z boku

2

doptfedu, ale nepiepadavd. Na chodidle je zfejmd pocinajici deformita pes cavus

bilateralné, nozni klenby jsou zvysené, prsty drzené v semiflexi. Kolena jsou v mirné flexi
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(5°). Je zfejma bederni hyperlord6za a na ni navazujici prominujici bfisni sténa. Hlava

drzena v predsunu.
VySetieni chiize

Chiize bez kompenza¢nich pomtcek vyrazné ovlivni jeji stereotyp. Vzhledem k
oslabenym dorzalnim flexord ptepadava pacientce Spicka, coz musi kompenzovat vétsi
flexi kycelnich kloubli, mizeme proto vidét takzvanou "Capi chtzi". Stojna koncetina
vravora, je nestabilni hlavn¢ v hlezennim kloubu. Pii poklddani chodidla na podlozku
prvné kontaktuje Spicka, po ni pata. Pii chiizi je patrné bilaterdlni oslabeni bocnich
stabilizatori kyc¢elniho kloubu, panev vzdy mirné poklesne na stranu krocné koncetiny.
Souhyb hornich koncetin neni tolik vyrazny, pacientka je pfipravend hornimi koncetinami
vyrovnavat pfipadnou ztratu rovnovahy. Délka krokii je zhruba na délku chodidla,

jednotlivé kroky na sebe plynule nenavazuji, pacientka ptisobi nejiste.

Chiize s dynamickou AFO ortézou v kombinaci s korekénimi vlozkami je vyrazné
plynulejsi a jistéj$i. Pacientka diky podptirné funkci ortézy kontaktuje nejprve patu a
postupné doléhd na podlozku celd plocha chodidla. Karbonova planzeta umoziuje plynuly
odval chodidla a jednotlivé kroky tak na sebe navazuji. Pfi chlzi s ortézou se pacientka
vice soustfedi na stabilitu panve a poklesavani proto neni tolik vyrazné. Horni koncetiny

jsou uvolnéné a svymi souhyby dopliuji plynulost a dynamiku chiize.
Orientacéni vySetieni svalové sily

I pres celkové pomalou progresi nemoci jsou vyznamné oslabené dorzalni flexory
nohy. Pacientka nezvladne dorzalni flexi v hlezennim kloubu proti odporu gravitace v
celém rozsahu pohybu. Zaroven se velmi rychle unavi. Stoj na patach je nemozny. Naopak
stoj na Spickach zvlada, z toho divodu jsem volil stupent svalové sily 5 pfi plantarni flexi.
Flexi v kolennim kloubu zvlada pouze bez zatéze, pii zatézi dochazi v koncové fazi

pohybu ke kie¢im. Zbylé pohyby pacientka zvlada na stupni 4, viz tabulka.
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Tabulka ¢. 13: Pacientka 3, orientacni vysetieni svalové sily

dx. sin.
Hlezenni kloub

plantarni flexe 5 5
dorzalni flexe 2 2

Kolenni kloub
flexe 3 3
extenze 4 4

Ky¢elni kloub
flexe 4 4
extenze 4 4

Zdroj: Vlastni

Antropometrické vySetieni

Vzhledem ke vznikajicim atrofiim svalstva jsem

N 4

odebrat pacientce obvodové mirni dolnich koncetin, které nejlépe demonstruji svalové

atrofie. Jelikoz u pacientky onemocnéni progreduje pomalu, nejsou atrofie tak vyrazné.

Délku obou koncetin jsem porovnaval dle MojziSové, kdy jsem nezaznamenal zadny

rozdil.

Tabulka ¢. 14: Pacientka 3, obvodové miry DK

dx. sin.
Lytko 32cm 32cm
Koleno pies patellu 35cm 34,5 cm
Stehno 48cm 48cm

Zdroj: Vlastni
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Vysetieni goniometrie

Goniometrické métfeni bylo nutné provadét jak aktivné, tak pasivné. Vzhledem k
nizké sile dorzélnich flexorti neni mozné provést aktivné dorzalni flexi nohy. Pasivné vSak
pohyb mozny je, a to v celém fyziologickém rozsahu, coz je dulezity faktor, ktery
umoznuje pacientce stoj a chtizi. Z divodu ptedchozich operaci obou kolen byla omezena

flexe kolennich kloubti. V tabulce uvadim hodnoty naméfené aktivné.

Tabulka ¢. 15: Pacientka 3, goniometrie DK

dx. sin.

Hlezenni kloub

flexe/ extenze 45° - -15°--5° 45°- -15°- -10°

inverze/ everze 35°-0°-25° 35°-0°-20°
Kolenni kloub

flexe/ extenze 100°- 0°- 0° 100°- 0°- 0°
Kycelni kloub

flexe/ extenze 110°- 0°- 10° 110°- 0°- 10°

abdukce/addukce 40°-0° - 15° 45°-0° - 15°

Zdroj: Vlastni
VySetieni reflexi

Slachookosticové reflexy na dolnich konéetinach byly u pacientky celkové hiie
vybavné na obou dolnich koncetinach. Nejvice vybavny byl patelarni reflex. Ostatni

reflexy viz tabulka.
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Tabulka ¢. 16. Pacientka 3, vySetreni slachookosticovych reflexii na DK

dx. sin.
Patelarni reflex (L2- L4) + +
Adduktorovy reflex (L2- L4) -/+ -

Reflex Achillovy Slachy (L5- S2) - -

Reflex peroneo-femoro-posterior (L5- S2) - -

Medioplantéarni reflex (L5- S2) - -

Reflex tibio-femoro-posterior (L4- S1) - -

Zdroj: vlastni

Pyramidové jevy

Vysetieni pyramidovych jevil spastickych a paretickych neprokazalo pfitomnost

spasticity, ani pfitomnost parézy.
VySetieni svalového tonu

U pacientky je patrny hypotonus v oblasti bércovych svald, extenzort kolene a
hyzd’'ovych svall, dale hypertonus paravertebralniho svalstva v pfechodu Th-L patete a v

oblasti §ijového svalstva.
VySetieni povrchového citi

Pacientka m¢la snizené vnimani v oblasti plosky nohy, dotek citila, ovSem
dvoubodova diskriminace ji ¢inila problém. Dva body rozeznala pouze v ptipadé, kdy
jeden byl v oblasti paty a druhy v oblasti MP kloubt, coz byla vzdalenost 11 cm. Pti
manudélnich technikdch smétovanych na uvolnéni plosky nohy nebyla schopna piesné urcit,
co provadim, citila jen uvolnéni. Taktilni ¢iti v oblasti bérct bylo lepsi, ovSem dvoubodova
diskriminace stdle zaostdvala, pacientka nebyl schopna rozlisit vzdalenost mensi, nez 15

cm. V oblasti stehenniho svalstva uz bylo ¢iti v normé.
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VySetieni hlubokého ¢iti

VysSetfeni statestézie a kinestézie necCinilo pacientce problémy. Vibracni Citi jsem

nevysetfoval.
VySetieni hornich koncetin

Pacientka si nestézovala na problémy s hornimi koncetinami. Orientacné jsem

vysetfil hybnost a rozsahy pohybtl, kde jsem nezaznamenal zadné patologické odchylky.
Fotografie
Pacientka si neptala, aby jeji fotografie byly zvefejnény
Piepis rozhovoru
Informovanost zdravotnického personalu

Pacientka je s informovanosti velmi nespokojend. Diagnostika jejiho onemocnéni
pry méla byt v€asngjsi, sama tvrdi, ze 1¢kaiim dala mnoho podnéti. Bohuzel se nesetkala s
dostate¢né erudovanym persondlem a proto u ni bylo CMT diagnostikovéano az ve véku 36
let. Dostatek informaci ziskala pfevazné diky internetu a seminafim spolec¢nosti C-M-T.

Ma-li ov§em novy dotaz, musi se vzdy obratit na FN Motol.

I pfes to, ze ji byl vzhledem k diagnéze doporucen pobyt v Janskych Laznich,
natrefila na terapeuta, ktery o CMT nebyl informovany. Byla velmi pfekvapend, Ze na

doporuc¢eném pracovisti nemeli potiebné informace k jejimu onemocnéni.

Pacientka navic ze strany zdravotniki nepocituje velky zijem o lepsi
informovanost. Ma pocit, ze CMT je povazovano za piili§ vzacné onemocnéni na to, aby

se o ném zdravotnici chtéli dozvédét alespon zakladni informace.
Kvalita rehabilitacni péce

Pacientka prodélala tfikrat operaci kolene, po kterych vzdy nésledovala intenzivni
rehabilitace. Z toho ditvodu mé moznost porovnavat rehabilitaci po operaci a rehabilitaci z
diivodu CMT. S pooperacni rehabilitaci zamétfenou na koleno byla naprosto spokojena a
nepocitovala zddné nedostatky. Jakmile ale jela do lazni jako CMT pacient, byla kvalita
poskytované péce o poznani horsi. Terapeuti se museli u pacientky nejprve informovat o

problematice jejiho onemocnéni. Prvni sezeni tedy vétSinou vypadalo tak, ze pacientka
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popisovala svou nemoc a vysvétlovala, které¢ procedury jsou pro ni vhodné a které naopak
nevhodné. Naslednd terapie pak byla ze strany fyzioterapeutd nejistd a plna obav.
Pacientka nakonec zjistila, Ze je nejvice spokojend s Vojtovo metodou a proto si nasla

soukromého fyzioterapeuta, ktery se této metod¢ vénuje.

Pacientka pozitivné hodnoti uzivani dynamické AFO ortézy. Chlize s ortézou je
podle jejich slov vyrazné plynulej$i a méné vycerpavajici. Jako esteticky nevhodnou ji

nevnima.
Socidlni aspekty onemocnéni

Pacientka neni v invalidnim dichodu, proto nemiize posoudit nastaveni podminek
pro ziskani. Z pocatku se setkdvala s intoleranci svych kolegli vii¢i jejimu postizeni. Byla
tedy nucend na pracovisti dikladné vysvétlit problémy spojené s jejim onemocnénim. Od
té doby se podle ni vztahy na pracovisti vyrazné zlepsily. Velké nedostatky proto vidi ve
Spatné informovanosti Siroké vefejnosti. Podle ni by vSem pacientim pomohla lepsi
propagace onemocnéni. Sama pozoruje, Zze zdravotnicky persondl mnohdy nema dostatek
informaci, ale jeji handicap toleruje. Zato neodborné okoli Casto pacientku kritizuje za

ptilisné vymluvy.
Hodnoceni

Pacientku jsem pozadal, zda by jednotlivé aspekty ohodnotila zndmkou, jako ve

Skole. 1 znamena nejlepsi hodnoceni a 5 nejhorsi hodnoceni. Vysledky uvadim v t tabulce.

Tabulka ¢. 17: Pacientka 3, hodnocent kvality rehabilitace

Kvalita terapie Ptistup terapeuta Vybaveni pracovisteé

Hodnoceni 3 1 3

Zdroj: Vlastni

Tabulka ¢. 18: Pacientka 3, hodnoceni informovanosti

Lékari Zdravotni sestry Fyzioterapeuti

Hodnoceni 3 4 4

Zdroj: Vlastni
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9.4 Kazuistika 4

Osobni udaje: zena, 21 let
Rodinna anamnéza

Pacientka je prvni z rodiny, u které byla prokdzana dédicnd neuropatie. Ma tii
sourozence (25 let, 18 let, 12 let), u zddného z nich genetické testy neprokdzaly
predispozice pro vznik nemoci. Otec (53 let) trpi diabetem prvniho typu. Matka (48 let)

zdravé, bez vaznych chorob. Zadna jina vazna onemocnéni se v rodin€ nevyskytuji.
Osobni anamnéza

Pacientka prodélala béznéd détska onemocnéni. Od tii let ma problémy se zrakem,
které zatim kompenzuje noSenim bryli. Z divodu onemocnéni trpi jiz od mala na casté
pady, které nékdy byvaji spojené s vyrony kotniku, ovSem bez zlomenin. Pacientka si
pfesn¢ nevzpomina, kolik vyronl prod¢lala, tvrdi, Zze nebyly tolik zdvazné. Neprodélala
zadné operace, které by nemély souvislost s onemocnénim. Lékati u ni kolem 16. roku
zacali pozorovat drobné piiznaky diabetu. V 17 letech namérili 1ékaii nizké hodnoty

hormont §titné zl4zy, tento deficit upravuji hormonalni antikoncepci.
Socialni, pracovni a sportovni anamnéza

Pacientka zije spolecné s rodi¢i v domé, ktery postupné predélavaji na
bezbariérovy. Zatim byly odstranény vSechny prahy, vybudovan bezbariérovy sprchovy
kout s madly a se sedatkem. Zachod je zvySeny, aby se z n¢j pacientka mohla snaze zvedat.
Ptipravuji vybudovani néjezdové plochy, aby pacientka nemusela piekonavat schody do

domu.

Pacientka je od 18 let v plném invalidnim dichodu. Vystudovala stfedni zdravotni

Skolu a nyni dochazi do pfipravného kurzu, chtéla by studovat psychologii.

Aktivni sport je vzhledem k onemocnéni nemozny. Rada plave, ale musi se hlidat,
ma problémy s odhadnutim vhodné zatéze a Casto se pfili§ unavi. Pokud je sama a upadne,
nezvladne se zvednout ze zemé¢, potiebuje asistenci druhé osoby. Doma pravidelné cvici,
spiSe se protahuje a provadi uvoliovaci cvi¢eni zaméfené na plosky nohou. S asistenci ujde

zhruba jeden kilometr.
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Farmakologicka anamnéza

Pacientka od 17 let uziva hormonalni antikoncepci pro upravu hladiny hormoni

Stitné zlazy. Z diivodu pocinajicich ptiznakt diabetu uziva 1ék Glucophage.
Nynéjsi onemocnéni

Pacientka méla od mala problémy se zakopavanim a svalovou unavou. Nepamatuje
si pfesné, kdy u ni onemocnéni bylo diagnostikovano, vi ale, ze ve dvanacti letech uz byla
diagndéza znama. V tomto véku totiz prodélala v rozmezi pul roku dvé korekéni osteotomie
ve FN Motol. S nastupem puberty se totiz stav pacientky rychle zhorsil a k problémiim se
zakopavanim se pfidaly rychle progredujici deformity nohy. Pacientka si pfesné
nevzpomind na stav deformit, pry chodidla pfevazné po malikové hrané a z toho diivodu
dochazelo ke stdle castéjSim drobnym urazim kotniku. Po operacich nasledovaly
rehabilita¢ni pobyty v Janskych Laznich. Pacientka udava, ze operace méli zasadni vliv na
jeji pohyblivost, citi, ze kotniky jsou stabilnéjsi a chlize se po operaci velmi zlepsila. V 16
letech byla pacientka hospitalizovand z diivodu vycerpani organismu. V té dobé se udajné
citila fyzicky velmi dobte, proto zkousela jezdit kazdy den na rotopedu. Vhodnou zatéz
ovSem neodhadla a zkolabovala. Do 18 let absolvovala jest¢ jeden pobyt v Janskych
Laznich a jeden pobyt v laznich Bohdane¢. V laznich pacientka absolvovala terapii
Vojtovou metodou, ale efekt pry nebyl podle jejiho oekavani. Nyni mé pacientka pocit, ze
se progrese jejiho onemocnéni zpomalila. Stale mé ale problémy s pady, tvrdi, ze tydné
zhruba tiikrat upadne. Doma se citi dobie, prostiedi zna a zvlada se zde pohybovat sama,
bez kompenzacénich pomtcek. Jeji svalstvo se ovSem rychle unavi, proto pacientka nemuze
provozovat dlouhodobéjsi aktivity. Pacientka uziva dynamické AFO ortézy. ZkousSela pro
chiizi uzivat berle, ale spiSe ji pfi chiizi piekazely, navic se horni koncetiny rychle
vycCerpaly. Jako své nejvétsi omezeni vnima rychlou svalovou unavu, které ma s pribéhem

dne vliv naptiklad na jeji stereotyp chiize.
VySetieni stoje

Pacientka sama zaujme stoj o Siroké bazi, postavi se vzdy blizko pevného bodu,
kterého se mize v ptipad¢ ztraty rovnovahy zachytit. Tvrdi, Ze delsi stoj ji ¢ini problémy.

Dokéze se postavit na Spicky, ale ve stoji nevydrzi.

jsou uvolnéné.
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Rombergiiv stoj 2: Na pacientce je znat nervozita, vyrazna hra §lach na dorzu nohy,
pacientka se kyva do vSech stran, obcas ukroc¢i jednou nohou do strany, aby vyrovnala

nestabilitu stoje. Horni koncetiny jsou pfipravené zachytit se pevného bodu.
Romberglv stoj 3: Pacientka tuto variantu odmita, ma strach z padu.

Pohled zezadu

Pacientka zatézuje pravou koncetinu vice, nez levou, stoji o Siroké bazi. Zatizené
jsou zejména medidlni okraje paty. Na obou nohdach je patrna pocinajici valgozita pat, vice
vpravo. Bilaterdlné je patrna vyraznéd atrofie v oblasti lytkovych svali. Na stehennim
svalstvu tato atrofie neni tolik vyraznia. V oblasti dolnich koncetin je patrny svalovy
hypotonus, ktery je zfejmy az po oblast glutedlnich sval. Hyzd¢ jsou rovnomérné
osvalené, vyska crist stejnd. Paravertebralni svalstvo v oblasti bederni patete hypertonické.
Patert je drzena v ose. Dolni thly lopatek v jedné rovin€, mirné odstavaji. Ramena v roving,

Sijové svalstvo hypertonické. Hlava uklonénd k levé strané.
Pohled zepiedu

Na levé noze patrny pocinajici obraz kladivkovitych prstti na 3.- 5. prstu. Na pravé
noze pocinajici pes adductus. Oblast bércového svalstva jevi zndmky vyrazné atrofie.
Patelly drzeny rovnomérné, extenzory kolenniho klouby mirn¢ atrofované. BfiSni sténa
prominuje, pupek tazen k pravé strand. Horni kondetiny voln& podél t&la. Zebra se
nachazeji v nadechovém postaveni, ramena v protrakci, klicni kosti soumérné. Hlava

uklonénd k levé strané
Pohled z boku

Z boku je patrny obraz pocinajiciho kladivkovitého drzeni 3.- 5. prstu levé nohy.

2

nulovém postaveni. Panev v mirné anteverzi, bfiSni st€éna prominuje, v useku bederni
patefe patrnd zvétSena lordéza. Patrnd je protrakce ramen a hlava je drzend v mirném

predsunu.
VySetieni chiize

Chtize je kolébava, obCas pacientka zavravord, musi se na chvilku zastavit,

vyrovnat ztratu rovnovahy a znova se rozejit. Nohy ze Siroka rozestoupeny, délka kroku je
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zhruba na délku chodidla, jednotlivé kroky na sebe nenavazuji, chiize neni dynamicka,
spiSe pomald, trhana. Slabou dorzélni flexi nohy pacientka kompenzuje zvétSenou flexi
kycelniho kloubu. Horni koncetiny vyrovnavaji obCasnou ztratu stability, pohled sméfuje

ptred sebe na zem.
Orientacéni vySetieni svalové sily
Pacientka udava, ze jeji svalova sila v prib¢hu dne kolisa, v zavislosti na unavé.

Tabulka ¢. 19: Pacientka 4, orientacni vysetieni svalové sily

dx. sin.

Hlezenni kloub

plantarni flexe 3 3
dorzalni flexe 3 3
Kolenni kloub

flexe 3 3
extenze 3 3
Ky¢elni kloub

flexe 4 4
extenze 4 4

Zdroj: Vlastni
Antropometrické vySetieni

V tabulce uvadim obvodové miry na dolnich koncetinach. Délku koncetin jsem

porovnaval dle Ludmily MojziSové a neshledal jsem odchylky.
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Tabulka ¢. 20: Pacientka 4, obvodové miry DK

dx. sin.
Lytko 31 cm 31 cm
Koleno pfes patellu | 37 cm 37 cm
Stehno 47 cm 47 cm

Zdroj: Vlastni

Vysetieni goniometrie

Vysetieni jsem provadél aktivné i pasivné. Z diivodu oslabenych dorzalnich flexort

nohy neni pacientka schopna pohybu v plném rozsahu. Pasivné v§ak plny rozsah mozny je.

Tabulka ¢. 21: Pacientka 4, goniometrie DK

dx. sin.
Hlezenni kloub
flexe/ extenze 40°- -10°- -5° 40°- -10°- -5°
inverze/ everze 30°- 0°-20° 30°- 0°-20°
Kolenni kloub
flexe/ extenze 110°- 0°- 0° 110°- 0°- 0°
Kycelni kloub
flexe/ extenze 110°- 0°- 10° 110°- 0°- 10°
abdukce/addukce 40°- 0°- 20° 40°- 0°- 20°

Zdroj: Vlastni
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VySetieni reflexi

VSechny Slachookosticové reflexy na dolnich koncetindch byly u pacientky

nevybavné.

Tabulka ¢. 22: Pacientka 4, vySetreni slachookosticovych reflexii

dx. sin.

Patelarni reflex (L2- L4) - -

Adduktorovy reflex (L2- L4) - -

Reflex Achillovy Slachy (L5- S2) - -

Reflex peroneo-femoro-posterior (L5- S2) - -

Medioplantéarni reflex (L5- S2) - -

Reflex tibio-femoro-posterior (L4- S1) - -

Zdroj: Vlastni
VySetifeni pyramidovych jevi

Babinskyho zkouska a zkouSka dle Rosolima neprokéazaly pfitomnost spasticity.

Béhem zkousky dle Mingazziniho mirn¢ klesaly bérce smérem k podlozce.

VySetieni svalového tonu

U pacientky na celych dolnich koncetindich ptevladal hypotonus. Oblast bedernich

paravertebralnich vala v hyperonuu
VySetieni povrchového citi

Pacientka udava snizené ¢iti obou plosek. Nebyla schopna rozlisit dva body. Na
bércich rozlisila vzdalenost 15 cm. Jednotlivy dotek je schopna presné lokalizovat. Udava

dlouhodobé¢ zhorSené vnimani tepla a chladu, neustale ma pocit studenych nohou.
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VySetieni hlubokého ¢iti

Pacientka nema problém se statestezii, ani s kinestezii. VySetfeni vibra¢niho citi

jsem neprovadél.
VySetieni hornich koncetin

Hybnost hornich koncetin byla fyziologicka, pacientka je schopnd sama se
obslouzit. StéZuje si na Castou tinavu svalil, kterd se pry projevovala naptiklad pti nacviku

chtize o berlich.
Fotografie

Obrazek ¢. 32: Pacientka 4, pohled zepredu a zezadu

Zdroj: Vlastni
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Obrazek ¢. 13: Pacientka 4, detailni pohled na nohy

Zdroj: Vlastni

Obrazek ¢. 14: Pacientka 4, pohled z boku

Zdroj: Vlastni
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Piepis rozhovoru
Informovanost zdravotnického personalu

Pacientka vnima informovanost zdravotnického persondlu jako dobrou. Pfipousti,
ze nejvice informaci k onemocnéni ziskala ve FN Motol. Zde ji byla vysvétlena cela
podstata nemoci, piedpokladana progrese i nutna rezimova opatfeni. Ostatni 1¢kati podle ni
nejsou tak dobfe informovani, proto vzdy tika, Ze se jedna o neuropatii. Kazdy si pak podle
jejiho nazoru udéld dostatecné dobrou piedstavu. Ze strany zdravotnikl vnima zdjem o
CMT a proto vzdy ochotné¢ odpovidd na vSechny jejich dotazy. Nékolikrat nabizela

zdravotnikiim rtizné publikace, letadky, nebo odborné ¢lanky. Tohoto zajmu si velice vazi.

Na nékolika rehabilitacich vidéla letaky spolecnosti C-M-T a proto si mysli, ze
propagace nemoci je dobra. Ugastnila se nékolika seminaiti potadanych spolecnosti, které

podle jejiho nazoru poskytuji dostateéné informace.
Kvalita rehabilitacni péce

Podle pacientky je kvalita nabizené rehabilitaéni péée v Ceské Republice dobra. Na

zaklad¢ svych zkuSenosti vSak vnima rozdily mezi rehabilitaci ambulantni a 1azeniskou.

Nejvétsim nedostatkem ambulantni péce je podle ni nizkd intenzita jednotlivych
procedur. Navaznost procedur je podle ni Spatnd a celkovy efekt terapii neni dostatecny.
Celkové vnimd ambulantni rehabilitaci jako uspéchanou a chybi ji soukromi a dostatek

¢asu na vybudovani dobrého vztahu mezi pacientem a terapeutem.

Lazeniskou rehabilitaci vnima jako lepsi. Procedury na sebe podle jejiho nazoru
logicky navazuji, coz dobfe podporuje efekt celkové terapie. Vybavenost 1azni hodnoti
jako velmi dobrou. Velmi si pochvaluje moznost planovani jednotlivych procedur, kterou
ji v laznich vétSinou umoziuji. Vyzdvihovala 14zn€¢ Bohdane¢, kde pry byla terapie na
velmi dobré urovni a pfistup personalu velmi viely. Kazdy byl velmi ochotny pohotové

resit vzniklé problémy a nikdy se zde nesetkala se Spatnym piistupem.

Nejvice spokojend je s rehabilitacni péci ve FN Motol. Persondl je podle ni
dostate¢n¢ zkuSeny a erudovany. CviCeni je dostateéné intenzivni a terapie jsou velmi
dobfe kombinované tak, aby byl efekt celé terapie co nejlepsi. Zaroven zde vnima velmi

dobie fungujici multidisciplinarni tym, jehoz zdmérem je poskytovat nejkvalitng;si
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rehabilitaéni péci. Na ostatnich pracovistich podle ni komunikace mezi jednotlivymi

rehabilitaénimi pracovniky a Iékati neni pfili§ dobra.

Pacientka velmi pozitivné hodnoti uzivani AFO ortéz, které ji byly individualné
zhotoveny ve firm¢ Otto Bock. Chilize s nimi neni tolik naméhavé a je plynulejsi. Ortézu

nevnima jako nevhodny esteticky dopln¢k
Socidlni aspekty onemocnéni

Pacientka je od 18 let v plném invalidnim dichodu. Podminky pro ziskani jsou
podle ni dobfe nastavené. Jako Spatné ale vnima prispévek na péci. Pacientka je zavisla na
pomoci druhé osoby, kterd ji pomahé naptiklad s mobilitou. V jejim ptipad¢ se jednad o
matku. Pfispévek na péci je podle ni velmi nizky a nemohla by si z né hradit jiného

asistenta. Mysli si tedy, ze by se vySe tohoto ptispévku méla upravit.

Na zékladni Skole se potykala s drobnymi problémy se spoluziky, kteti jeji
onemocnéni mnohdy zesmésnovali. Na stiedni Skole byl ale pfistup naprosto rozdilny.
Spoluzaci se ji snazili pomahat, ze strany vedeni Skoly méla rovnéz velikou podporu. Jeji
rozvrh byl uzpiisobeny jejimu handicapu, vyuka probihala na co nejméné mistech, aby se
pacientka vyhnula ndro¢nym pfesunlim mezi jednotlivymi tiidami. Ze zkuSenosti tedy vi,
ze velmi zalezi na jednotlivcich a pristup druhych k jeji osobé nelze bagatelizovat.
Pozitivné hodnoti odstranovani bariér na vefejnych mistech, dostupnost vytaht,

najezdovych plosin, bezbariérovych vchodd.

Tabulka ¢. 23: Pacientka 4, hodnocent kvality rehabilitace

Kvalita terapie Ptistup terapeuta Vybaveni pracovisteé

Hodnoceni 2 2 2

Zdroj: Vlastni

Tabulka ¢. 24: Pacientka 4, hodnoceni informovanosti

Lékari Zdravotni sestry Fyzioterapeuti

Hodnoceni 2 2 2

Zdroj: Vlastni

73



10 VYSLEDKY

V této Casti prace shrnu ziskané informace nutné pro potvrzeni, nebo naopak

vyvraceni hypotéz.

Hypotéza 1: Predpokladam, Ze korekcni operace bude mit pozitivni

kvalitu Zivota.

Tabulka ¢. 25: Shrnuti korekcnich operaci

vliv na pacientovu

Kazuistika 1 Kazuistika 2 Kazuistika 3 Kazuistika 4
2x prava noha 1x prava noha
Operace 1x prava noha Neprodélala
Ix leva noha Ix leva noha
) Plng Plng Plng
Deformita ) ) )
zkorigovana zkorigovana zkorigovana
Stabilita
Vyrazné Vyrazné Vyrazné
hlezenniho
zlepSena zlepSena zlepSena
kloubu

Zdroj: Vlastni

Hypotéza 2: Pifedpokladam, Ze si pacienti budou stéZovat na nedostate¢nou informovanost

zdravotnického personalu.

Tabulka ¢. 26: Shrnuti hodnoceni informovanosti zdravotnického personalu

Kazuistika 1 Kazuistika 2 Kazuistika 3 Kazuistika 4
Lékari 2 2 3 2
Zdravotni sestry | 4 4 4 2
Fyzioterapeuti 3 4 4 2

Zdroj: Vlastni
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Hypotéza 3: Predpokladam, Ze pacienti budou spokojeni s trovni rehabilitace v Ceské

Republice.

Tabulka ¢. 27: Shrnuti hodnoceni spokojenosti s rehabilitaci

Kazuistika 1 | Kazuistika 2 | Kazuistika 3 | Kazuistika 4
Kvalita terapie 3 2 3 2
Ptistup terapeuta | 2 1 1 2
Vybaveni
' 4 3 3 2
pracovisté

Zdroj: Vlastni

Hypotéza 4: Ptredpokladdm, Ze pacienti budou vnimat pozitivni vliv AFO ortéz na

stereotyp chiize

Tabulka &. 28: Hodnoceni uzivani AFO ortéz

Kazuistika 1 Kazuistika 2 Kazuistika 3 Kazuistika 4

Vl1iv na chuzi + + +

Estetickd prekdzka - - -

Zdroj: Vlastni
Na zaklad¢ téchto ziskanych vysledk mohu konstatovat, ze:

Hypotéza 1: Ptedpoklddam, ze korekéni operace bude mit pozitivni vliv na

pacientovu kvalitu zivota. Tato hypotéza nebyla potvrzena.

Hypotéza 2: Predpokladdm, ze si pacienti budou sté¢Zovat na nedostatecnou

informovanost zdravotnického personalu. Tato hypotéza byla potvrzena.
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Hypotéza 3: Piedpokladam, Ze pacienti budou spokojeni s urovni rehabilitace v

Ceské Republice. Tato hypotéza nebyla potvrzena.

Hypotéza 4: Predpokladdm, Ze pacienti budou vnimat pozitivni vliv AFO ortéz na

stereotyp chlize. Tato hypotéza byla potvrzena
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11 DISKUZE

Hypotéza 1: Pfedpoklddam, ze korekéni operace bude mit pozitivni vliv na pacientovu

kvalitu Zivota.

Dungl (2014) popisuje, ze korekéni osteotomie u pacientll s deformitou typu pes
cavus, ¢i pes cavovarus pozitivné ovliviiuje stabilitu hlezenniho kloubu. Pacientka z
kazuistiky ¢. 2 udéavala, Zze po operaci se stabilita jejitho hlezenniho kloubu vyrazné
zlepsila, coz se projevilo pfi chiizi a stoji. Pacientka se po operaci zbavila obav z distorzi,
kterych se diive velmi obavala. Citi, ze noha je stabilni, coz vytvafi u pacientky dostatecny
psychicky komfort a ona nema strach z vykonavani béznych dennich ¢innosti. Pacientka z
kazuistiky ¢. 4 rovnéZz pfizndva, ze operacni zakrok pozitivné ovlivnil jeji moznosti
mobility. Diky zkorigovanému postaveni nohy se pii stoji a chiizi citi stabilngji. Pacientka
z kazuistiky €. 1 udava, ze hlezenni kloub je po operaci stabilngj$i. Operace ale lituje z
diivodu nové vzniklych bolesti ramene, které podle ni zptsobila chlize o berlich, kterd po

operaci nasledovala.

Musim tedy konstatovat, ze tato hypotéza se mi nepotvrdila. Diivodem podle mého
nazoru byla Spatna formulace. S nov¢ ziskanymi informacemi bych mohl fici, ze korekéni
osteotomie ma pozitivni vliv na stabilitu hlezenniho kloubu a nésledné tedy na stabilitu
stoje a chize. Nelze ale predvidat, jestli nasledkem operace nevzniknou dalsi problémy,
které budou pusobit u pacienta vétsi diskomfort, nez plsobila nekorigovand deformita
nohy. Takto tomu bylo pravé u pacientky z kazuistiky ¢. 1. Operace pozitivné ovlivnila
stabilitu hlezenniho kloubu, ale naslednd rezimova opatfeni dala za vznik bolestem
ramene, coz momentalné pacientku ovliviiuje vice, nez diivéjsi nestabilita hlezenniho

kloubu.

Hypotéza 2: Pifedpokladam, Ze si pacienti budou stéZovat na nedostate¢nou informovanost

zdravotnického personalu.

Na zaklad¢ dikladného rozhovoru se vSemi pacientkami jsem zjistil, Ze
informovanost zdravotnického persondlu hodnoti jako Spatnou. Pacientky se shodovaly, ze
nejlépe informovani jsou lékafi. Naopak nejhiie informovani jsou podle jejich nézoru

zdravotni sestry.
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Pacientka z kazuistiky €. 1 si sté¢zovala, ze i pies dlouholetou usilovnou praci ¢lenti
spole¢nosti C-M-T nevnima zlepSeni informovanosti. Sama pacientka se pry podilela na
tvorb¢ letdku (viz pfiloha 2) a poméhala s organizaci odbornych seminatii. Svou diagnézu

zna jiz 36 let a za tu dobu miize dobie posoudit zlepseni informovanosti.

Spolecnost C-M-T pravidelné organizuje seminafe, kterych se ucastni nékolik
desitek pacientil. Pravé na téchto setkanich mohou pacienti nacerpat nejvice informaci a
zkuSenosti. Navzajem si mohou vymeénovat své poznatky a zkuSenosti, coz byva pro
pacienty tim nejcennéj$im. Vedeni spolecnosti se zaroven snazi ovliviiovat legislativu ve
prospéch pacienti. Svym ¢lenim pravidelné poskytuje mnoho novych informaci formou
Bulletinu. Rehabilitacnimi pracovniky je tato pacientska organizace povazovana za jednu z

nejlépe fungujicich v Ceské Republice.

Vsechny pacientky se shodovaly, Ze pro jejich onemocnéni by byla prospésna lepsi
medializace. Pacientky jsou si dobfe védomi, Ze ne kazdy zdravotnik mize mit dostatecny
prehled o kazdé nemoci. Bohuzel se ale Casto setkavaji s tim, ze zdravotnici nikdy v zivoté
neslySeli ani ndzev Charco-Marie-Tooth. J& sam musim konstatovat, ze jsem béhem svého
studia na prednaskach o této nemoci neslysel. Kdyz jsem se ptal svych spoluzakd, jestli o
CMT alespon slyseli, nikdo neodpoveédél ano. Nebylo rovnéz jednoduché sehnat literaturu,
kterda by tuto chorobu komplexné a hlavné dostatecné popisovala. Myslim si, ze vinu
muizeme z Casti prisuzovat Skolskému systému, ktery je nastaven tak, Ze studenti se behem
tii let nedozvi o vSech onemocnénich, se kterymi se mohou v praxi setkat. Dalo by se
namitnout, Ze CMT je pomérn€ vzacné onemocnéni. Ja osobn€ si myslim, Ze onemocnéni s

prevalenci 1:2500 neni az takovou vzacnosti a v povédomi studentli by rozhodné mélo byt.

Vsechny pacientky se rovnéz shodly, ze nejvice informaci ziskali ve FN Motol. Zde
se nachdzi pracovisté specializované pravé na pacienty s onemocnénim CMT. Je tedy
logické, ze zde bude mnoho zkuSenych a erudovanych pracovnikl, kteti zodpovi
pacientim vSechny jejich dotazy. Z reakci pacientek tedy vyplyva, ze FN Motol svou

funkci plni vyborné.

Hypotéza 3: Predpokladam, Ze pacienti budou spokojeni s trovni rehabilitace v Ceské

Republice.

Pacientky hodnotili jako velmi S$patné vybaveni jednotlivych pracovist. Malo

vyhrad méli k pfistupu jednotlivych pracovnikli,, s kvalitou terapii byly rovnéz spiSe
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spokojené. Z toho vyplyvé, ze v Ceské Republice pracuji ochotni terapeuti, ktefi metodiky

fyzioterapie dobte ovladaji, ale pracuji v nevyhovujicich podminkach.

Pacientky si stéZzovaly na bariery, které jim znepiijemnuji rehabilitatni pobyty.
Architektonické bariery bohuzel nelze odstranit hned a upraveni celych komplexti na zcela
bezbariérové je v nékterych piipadech dokonce nemozné. Osobné¢ vnimadm snahu o
odstranéni téchto bariér pozitivn€. Pfi svych praxich jsem se nesetkal s vylozenou
nepiekonatelnou prekazkou a pokud snad zdolani n¢jaké bariéry mohlo Cinit pacientim

problém, vzdy byl na misté ochotny personal, ktery pacientim pomohl.

Pacientky si dale st¢Zzovaly na ne zcela optimalné fungujici multidisciplinarni tym.
Multidisciplindrni tym, ve kterém ma kazdy ¢len své misto a jeho nazor je respektovan, je
podle mého idedlnim obrazem, ktery ovSem v praxi mnohdy nefunguje. Na svych praxich
jsem mé&l mnoho moznosti pozorovat, zda takovéto tymy opravdu funguji a byl jsem velmi
prekvapeny, Ze tomu tak mnohdy neni. Bez disledné komunikace mezi Iékari,
fyzioterapeuty, ergoterapeuty, ortotiky a dal$im oSetfujicim personalem podle mého nazoru

nikdy nedocilime pozadované kvality poskytované péce.

VSechny pacientky se rovnéz shodovaly, Ze nejkvalitngj$i rehabilitacni péci
poskytuje FN Motol. To opét vyplyva z erudovanych pracovniki, ktefi maji dostatek
zkuSenosti a mohou jednotlivé terapie co nejlépe kombinovat. Rovnéz se pacientky

shodovaly, ze lazeniska rehabilitace je lepsi, nez rehabilitace ambulantni.

Hypotéza 4: Ptredpokladdm, Ze pacienti budou vnimat pozitivni vliv AFO ortéz na

stereotyp chize.

M¢ pacientky tuto hypotézu potvrdily. Shodovaly se, ze AFO ortéza pozitivné

ovlivituje jejich chilizi, ktera je plynulejsi a méné narocna.

Ramdharry a kolektiv ve své nezavislé studii tvrdi, Ze jimi zkoumani pacienti casto
odmitali AFO ortézy z estetického hlediska a kviili diskomfortu, ktery je podle nich s
nosenim ortéz spojeny. M¢ pacientky mi tuto informaci nepotvrdily. AFO ortézy si velmi
pochvaluji a pouzivaji je s oblibou. Popiraji, ze noseni ortézy je pro n¢ neptijemné natolik,
ze by se rozhodly prestat tuto kompenzacéni pomticku pouzivat. Pfipoustéji, Ze noSeni
ortézy pro n¢ zpocCatku nebylo ptirozené, ale efekt, ktery méla ortézy na jejich chiizi byl

natolik dobry, ze si na ortézy velmi rychle privykli.
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Vedouci prace pan Mgr. Pavel Wanka ma z praxe tu zkusenost, ze CMT pacienti
jsou velmi vdéénymi uzivateli AFO ortéz. Ortéza totiz pozitivné ovliviiuje mobilitu

pacienti.

Karbonova planzeta, kterd umoziuje dynamicky odval chodidla od podlozky,
Castecn¢ nahrazuje funkci plantarnich flexord nohy, coz jsou svalové skupiny, které u
pacientil byvaji atrofované, ale jejich svalova sila byva dobra. Podle Mgr. Pavla Wanky
mivaji néktefi pacienti z tohoto divodu obavy, Ze pfi uzivani ortéz dojde k oslabeni

svalovych skupin, které nebudou nuceny dostate¢né¢ fungovat.

Ramdharry a kolektiv ve své studii rovnéz popisuji, ze nékteti pacienti AFO ortézy
odmitaji z estetického diivodu. Zadna z mych pacientek si na estetickou stranku ortézy
nestézovala. Ortézu lze snadno schovat pod obleceni a laicka vefejnost tak vétSinou vibec

nepozna, ze pacient ortézu pouziva.
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ZAVER

Cilem prace bylo zjistit, jak pacienti vnimaji kvalitu poskytované rehabilitacni péce
v Ceské Republice. Tento cil se mi podafilo splnit. Na zakladé rozhovort jsem zjistil, Ze
pacienti vidi v rehabilitaci mnoho nedostatkli, které by mély byt odstranény. Témito
nedostatky je predevsim Spatnd informovanost zdravotnického personalu o onemocnéni
CMT a nevyhovujici vybaveni rehabilitacnich zafizeni, zejména ve smyslu
architektonickych bariér. Vyzkum ale nebyl provadén na dostate¢ném mnozstvi probandi,
nelze tedy fici, ze kazdy pacient s onemocnénim CMT vnima rehabilitaéni péci jako

nedostatec¢nou.

Téma této prace je dle mého nazoru velmi aktudlni. Jelikoz stale nebyla objevena
kauzalni 1écba onemocnéni CMT, hraje rehabilitace hlavni roli v symptomatické 1écbé
tohoto onemocnéni. Pokud ovSem pacienti nevnimaji rehabilitaéni péci jako dostatecné
kvalitni, m¢li bychom se snazit o napravu tohoto problému. A bez lepsi informovanosti
nemuzeme ocekdvat zkvalitnéni péce. Spole¢nost C-M-T se velmi dobie zasluhuje o
propagaci onemocnéni, ale snaha o osvétu pouze z jejich strany nestaci. Bylo by dobré, aby
se poradanych seminaiii ucastnil vétsi pocet zdravotnikill, a to nejen z pracovist, kde se s
témito pacienty pravideln¢ setkavaji, ale zejména ze zatizeni, kde o CMT dosud nemaji
mnoho informaci. Dulezitd je rovnéz dobfe fungujici komunikace mezi CcCleny
multidisciplinarniho tymu. Tito ¢lenové by se spolecné méli snazit o sestaveni nejlepsiho
mozného rehabilitacniho plédnu. U onemocnéni CMT je mimoiadné dilezité, aby

plnohodnotnym ¢lenem tymu byl zkuSeny ortotik.

Terapeuti, kteti se s CMT pacienty setkaji v praxi, by se jejich diagnézy neméli bat.
Dutlezité je mit vzdy na paméti, ze kazdy pacient potfebuje individudlni pfistup a nelze
provadét rehabilitaci podle Sablon. Ostatné toto pravidlo bychom méli mit vSichni na

paméti, at’ uz se jedné o onemocnéni CMT, nebo jakékoliv jiné onemocnéni.

V dal$im vyzkumném Setfeni by bylo dobré zaméfit se diikkladnéji na jednotlivé
nedostatky, které samotni pacienti vnimaji a snazit se za pomoci pacientli piijit s vhodnym

navrhem, jak tyto nedostatky odstranit.

Tato prace poskytuje zdkladni informace o klinickém obrazu, diagnostice a 1écbé
onemocnéni CMT. Diky zpracovanym kazuistikdm demonstruje rozdilnost jednotlivych

pfipadi. Mize tedy slouzit jako uceleny studijni materidl nejen pro studenty
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zdravotnickych obort, ale i pro kazdého, kdo ma o tuto hereditarni neuropatii zajem a chce

si prohloubit své znalosti.
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AFO- ankle-foot orthosis

cm- centimetr

CMT- Charcot-Marie-Tooth

dHMN- distalni hereditdrni motorické neuropatie
DK- dolni konc¢etina

DNA- deoxyribonukleova kyselina

dx.- dexter

EMG- elektromyografie

FN- fakultni nemocnice

HK- horni koncetina

HMSN- hereditarni motorické a senzitivni neuropatie
HSN- hereditarni senzitivni neuropatie

KAFO- knee-ankle-foot orthosis

L1-L5- lumbalni obratel

LCA- ligamentum cruciatum anterior

MP- metatarzo-phalangedlni

NW- nordic walking

OSVC- osoba samostatné vydéleéné ¢inna

S1- S5- sakralni obratel

sin.- sinister

VRU- vojensky rehabilitacni Gstav
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Obrazek €. 1: AFO ortéza se zadni oporou o bérec
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Obrazek ¢.
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Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

Obrazek ¢.

2:

AFO ortéza s predni oporou o tybii a mechanickym hlezennim kloubem

: KAFO ortéza s mechanickym hlezennim a kolennim kloubem
: Schéma operace podle Jonese

: Schéma Steindlerovy operace

: Pacientka 1, pohled zeptedu a zezadu

: Pacientka 1, detailni pohled na nohy

: Pacientka 1, pohled na nohy z boku

: Pacientka 2, pohled zeptedu a zezadu

10: Pacientka 2, detailni pohled na nohy

11: Pacientka 2, pohled na levou nohu z boku

12: Pacientka 4, pohled zeptedu a zezadu

13: Pacientka 4, detailni pohled na nohy

14: Pacientka 4, pohled z boku
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PRILOHY

Priloha 1: Pfehled genetickych subtypii a klinickych projevi CMT

Typ CMT | Gen | Lokus | Vék manifestace [Klinkké projevy ] Primérné RV
CMT1. Dominantni, demyelinizacni
CMT 1A PMP22 17p11 1.dekada Distélni slabost 15-20 m/s
CMT 1B PO-MPZ 1q22-q23 1.dekada Distalni slabost <20m/s
CMT1C LITAF (SIMPLE) 16p13 2. dekada Distalni slabost 26-42 m/s
CMT 1D EGR-2 10q21-q22 2.dekada Distalni slabost 15-20 m/s
CMT1E NF-68 (NEFL) 8p21 1-40 let Distalni slabost, ataxie Ztrata axond
CMT1 Fibulin-5 14932 3-6.dekada | Distalni slabost Ztrata axonl
HNPP PMP22 17p11 Kdykoli Epizodicka slabost, Blok vedeni
mononeuropatie,
porucha citi
CMTX Connexin-32 Xq13 2. dekada Distalni slabost, 25-40 m/s
(GJB1) hluchota,
encefalopatie
Dejerine- PMP22;EGR2 | 17q11;8q23; 2 roky Vyrazna slabost <10m/s
Sottastv 10; 21
syndrom (DSS)
CMTDIB DNM2 19P13 1. nebo Distalni slabost, 25-50 m/s
2.dekada neutropenie
CMT DIE INF2 14q32 1.-3.dekada | Distalni slabost, rendlni 23-45m/s
insuficience
CMT - PO, CMT X 10q24; 1q35; 1. nebo Distalni slabost 25-50 m/s
intermediamni RV 1g22; Xq13 2.dekada
Typ CMT Gen | Lokus |Vekmanifestace | Kiinicképrojesy | PriméméRV
CMT2. Dominantni, axonalni
CMT2A MFN2 (KIF18B) 1p35-p36 10let Distalni slabost, CNS, >38m/s
sluch
CMT 28 RAB7 3q13 2.dekada Distalni slabost, Axondlni léze
porucha citlivosti,
kozni ulcerace
CMT 2C TRPV4 1224 1. dekada Dysfonie, postizeni >50m/s
branice, distalni
slabost
CMT2D GARS 7p15 16-30 let Distalni slabost, hlavné |  Axonalni léze
HK
CMT 2E NF-68 8p2i 10-40 let Distalni slabost Axondlni léze
CMT 2F/distaini | HSPB1 7q11 6-54 let Porucha chize Axondlni léze
HMN
CMT 2G 12q12 15-25 let Distalni slabost 42-58 m/s
CMT 2K GDAP1 8q13 déti Distélni slabost, Axondlni léze
dysfonie, casna
disabilita
CMT 2L HSPB8 12q24 15-33 let Distalni slabost Axonalni léze
CMT 2M DNM2 19p13 0-50 let Distalni slabost, vice Axonélni léze
DK, oftalmoparéza
CMT 2N AARS 16q22 6-54 let Distdlni slabost, Axondlni léze
asymetrie




HMSN-P 3q13 17-50let | Proximalni slabost, Axonlni léze
krampy

HMSN + ataxie IFRD1 7931 13-27 let Ataxie chuze Axonalni léze

CMT 2 PO (MPZ) 1g22-q23 37-61let | Slabost DK, poruchy | <38 m/s—-norma
sluchu, zomic

Typ CMT | Gen | Lokus |Vékmanifestace | Klinicképrojeyy | PriméméRV

CMT4, Recesivni, demyelinizaéni

CMT 4A GDAP1 8q13-g21 Détstvi Distalni slabost, RV zpomalend
dysfonie

CMT 481 MTMR2 11923 2-4roky | Distalni& proximaini | RV zpomalend
slabost

CMT 482 SBFY/ 11p15 1.-2.dekada | Distalni slabost, 15-30 m/s

MTMR13 senzitivni léze,

glaukom

CMT 4C SH3TC2 5q23 5-15let Opozdéni chize 14-32 m/s

CMT 4D (Lom) NDRG1 8q24 1-10let Porucha chiize a sluchu 10-20 mv/s

CMT 4E EGR2 10g21-q22 Od narozeni | Hypotonie, respiraéni 9-20m/s
insuficience

CMT 4F Periaxin 19q13 1-3 roky Motorické opozdéni Chybi odpoved

CMT 4H FGD4 12p12 1-2roky | Opozdéni chize, <15mis
skolioza

CMT 4) FIG4 6g21 Kongenitalni | Asymetricka proximalni |  2-40mvs

azdospélost | a distalni slabost

HMSN-Russe 1022 8-16let | Distalni slabost Mimé zpomaleni

(CMT 4G)

Dejerine- PO CMT 4F 1922;19q13 2 roky Vyrazna slabost <10m/s

Sottastv

syndrom (DSS)

Kongenitaini PO, EGR2, 1g22; 10q21; Od narozeni | Vyrazna slabost <10m/s

hypomyelinizace | PMP-22 17q11

(CH)

CCFDN CTDOP1 18923 1.nebo Distalni slabost, 20-34m/s

2.dekada katarakta, retardace

Typ CMT |  Gen | Lokus | vékmanifestace | Klinické projery | PriméméRv

AR-CMT2. Recesivni, axonalni

AR-CMT2A Lamin A/C 1922 2. dekada Distalni slabost Axondlni léze

AR-CMT2B MED25 19q13 3.a4.dekada | Distalni slabost Axonalni léze

AR-CMT2 LRSAM1 9933 2.-4.dekada | Distalni slabost, Axondlni léze
senzitivni deficit

AR-CMT2(CMT | NEFL 8q21 < 2 roky Tézka distalni slabost, Axonalni léze

28B5) senzitivni deficit

AR-CMT2 HSPB1 qn 1.-6.dekada | Distalni slabost Axonalni léze

Andermanniv KCC3 15q13 1. dekada Hypotonie Mimé

syndrom zpomaleni

Zdroj: Ambler, 2013




PREIMPLANTACNI GENETICKA DIAGNOSTIKA
MONOGENNE PODMINENYCH CHOROB

Preimplantacni geneticks diagnostka (PGD) se stala standardnf soutst
spekira melod reproduként genetiky. Zavedenim vyspélich metod mole-
kulimi genetiky do Klinické praxe se znacné roziffilo spekirum pripadi
ieitelnych pomoc PGD: kromé zavedené cytogenetické diagnostiky
chromozomélnich aberacf ¢ aneuploidif pomoc fluorescenén hybridi-
zace i situ (FISH) [ze rovnéz diagnostikovat Sirokou Skilu monogennich
onemocnén, véeiné \Sech typt C-M-T. PGD monogennich chorob je
sofistikovanou formou Easné prenatdlni diagnostiky, Kierd je na celém
svété provdéna pouze ve vysoce specializovanych centrech. Nové
technologie otviraji nové moznosti pro diagnostiku viznych genetickych
chorob u embryi ve stidiu pied jejich implantaci. Mnozsivi pripad, Keré
sou timto zptisobem celosvetové feseny, kazdorocné stoup. PGD byva
ve velke mife aplikovéno i v pripadech, které z etickych divod nebyly
rutinné vysetfovény prenatéiné. Prvnim krokem PGD musf byt dikladn
genetickd konzultace, kdy je péru vysvétlen postup, moznd rizika a dspés-
nost PGD a IVF vykon.

PGD je povazovino za nejcasnéjsi moznou formu prenatdlni diagnosi-
ky. Transfer a implantace embryf bez hledané mutace, selekovanych na
24kladé vySetfent jednotlivich blastomer nebo trfekiodermu v prynich
dnech po fertilizaci (oplodnén) in vitro, predchdz prenatalnf diagnos-
tiku v . nebo . trimestru a tim i nutnost preruseni jiz probihajiciho
tehotenstvi. In vitro eliminace postizenych embryi maze byt povazovana
za piijatelnéjsi ne7 je ukonenf jiz probihajiciho téhotenstvi na zaklade
vysledku prenatdlnf diagnostiky nejdfive na konci prvniho trimestru gra-
vidity. To platf hlavné v pifpadech chorob maniiestujcich se v pozdéfiim
véku bez morfologické vrozené vady a nepostihujici mentdin funkce,
jako jsou napf. Huntinglonova choroba i C-M-T.

Pii PGD monogenné podminénjch chorob se vétSinou pouzivd melod
molekuldmi genetiky kombinujicich primy prikaz etiologické mutace
s nepfimouanalyzou relativné stabilni skupiny sousedicich DNA sek-
venci (markert) tvoricich na chromozomu tzv. haplotyp. Visetfovnim
vice markert prislusicich k urcitému haplotypu v ramei preimplantacni
geneticke haplotypizace (PGH) se zvfila presnost analyizy.

Podminkou PGD je podstoupent fertilzace in vitro (IVF). Techniky IVF
jsou aplikovany v této indikaci u plodnych pari s cilem ziskan embryi,
ze Ktenych je biopsif mozné odebrat 1-2 buiiky pro genetické testovani
Optimalng by mélo byt pro PGD k_dispozici alespofi 5 embry s opti-
mistickou prognosou tieti den po fertilizaci. Pacientce jsou transferovdna
pouze embrya, kterd jsou analyzou urcena jako zdrava. Tento postup
cilené vede k téhotenst, které nebude postizeno testovanym genetickym
onemocnénim.

Metodika PGD monogennich chorob byla v nagem centru,jako v jednom
2prunich v CR, zavedena v roce 2007. Prvnim onemocnénim, Které jsme
timto zpisobem dspéné diagnostikovali byla cystickd fibrosa.

1 navzdory jistym limitacim predstavuje PGD pro mnoho pard s rizi-
kem genetického postizeni potomstva moznost mit zdraveé dité a vyhnout
se riziku pfipadného ukoncenf téhotenstvi z genetickyich davodu i naro-
zenf postizeného potomka.

Centrum lékafské genetiky a reprodukeénf mediciny GENNET

Co je to choroba CMT
(Charcot - Marie - Tootl

Choroba Charcot-Marie-Tooth neboli CMT je dedic-
nd neuropatie, kterd postihuje v Ceské republice asi 4
tisice osob. CMT je rozsifena celosvétové, vyskytuje se
ve viech rasich a etnickych skupinach. Prestoze byla
objevena jiz roku 1886 tiemi lékafi (Jean-Marie Char-
cot, Pierre Marie a Howard Henry Tooth), zistavaif pii-
&iny nekterych forem choroby dosud neobjasnéné. U
pacientii s CMT se postupné zhoriuje hybnost dolnich
(a posléze i hornich) koncetin jako ndsledek poskozenf
jejich perifernich nervii. Svaly na periferii konéetin slab-
nou, protoZe je postizené nervy dostatecné nestimuluji.
Dile dochdzi ke zhorsovani funkce senzitivnich nervi,
které zprostredkovavaji vnimanf bolesti, doteku, hlubo-
ké citlivosti atd. Na rozdil od svalovych dystrofif, pfi
nichz je postizena svalové tkdf, choroba CMT postihu-
je nervy, které svaly inervujf. CMT nenf smrtelné one-
mocnéni a nijak nezkracuje ocekdvanou délku Zivota,
vede viak postupné k invalidité pacient.

Co je typické pro CMT

Jednim z prvnich pfiznaki je oslabenf svaldi na perife-
tii dolnich konetin, které vede k prepadavant spicek,
zakopdvani a pozd&ji muZe i znemoznit samostat-
nou chizi. Pii dalsi progresi onemocnéni se objevuji
strukturdlni deformity nohou. Vznikd tzv. pes cavus
(vysoky ndrt, zkrécend Achillova lacha a kladivkové
prsty na nohou). Postupujicf oslabovén( svalii vede k
problémam pii chizi, bshu a udrZovani rovnovahy.
P nohy zptisobui i, kterému se
pacienti branf tim, Ze pfi chuzi vysoko zvedajf kolena.
U nékterych pacientu se svalova slabost muze objevit
i na tirovni stehen.

V dusledku svalovych atrofif mohou byt postizeny rov-
né funkce ruky, hlavné jemna motorika, napfiklad psa-
nf. Postizenf senzitivnich nervii vede ke snizenf schop-
nosti rozlisit drobné predméty dotykem nebo odlisit
teplé a studené predméty.

Stupei postizenf se miZe mezi jednotlivymi pacienty
velmi lisit, a to dokonce i v ramci jedné rodiny. Dité
miizZe, ale nemusf byt htife postiZeno neZ jeho rodic.

Piiloha 2: Letak spolec¢nosti C-M-T

PREDSTAVUJEME SPOLECNOST C-M-T

Spolecnost C-M-T je obcanské sdruzent, zalozené v erviu 1999. Cilem
cinnosti Spolecnosti je obhajoba, prosazovénf a napliiovnt zgjmi a
potieb zdravotné postizenych osob s onemocnénim CMT v soutinnosti s
orgny sdtni sprdvy a samospravy v CR i mezindrodnimi institucemi.

Spolecnost se zejména sna

« zlepiovat informovanost rodin, odborné i laickeé verenosti o proble-
matice CMT

* organizovat setkdnf a edukacné - rekondiénf pobyty osob s onemocné-
nim CMT a ejich rodin

* vyt seznam lékaits a dalsich odbornych pracovniki ve zdravoinic-
i, sezndmenych s problematikou choroby CMT

« wytvoiitseznam vyrob a dodavateli pomicek vhodnyich pro osoby
s onemocnénii CMT

» shromazdovat finanénf prostiedky pro organizovani podpimych
programi a rovnéz pro vyzkum onemocnéni CMT

» zprostiedkovavat komunikaci mezi pacienty a orgdny statnf sprévy a
samosprévy v CR i mezindrodnimi institucemi

 navrhovat orgdniim statni spravy a samospravy potfebné legislativni
& jind opatfent ve prospéch zdravotné postizenyich a posuzovat névrhy
opatieni tykajicich se Zivotnich podminek zdravotné postizenych

* sledovat a vyhodnocovat realizaci legislativnich i jinjch opatfent ve
prospéch osob se zdravotnim postizenim, vyplyvaiicich z mezindrodnich
zévazki i pravnich norem Ceskeé republiky, a v pripadé potfeby iniciovat
opatient k ndpravé zjisténych nedostatki

« vydivat periodické  neperiodické publikace, tykajic se onemocnéni
CMT nebo cinnosti Spolecnosti,

Spolecnost C-M-T je dle rozhodnuti Magistrétu hlavntho mésta Prahy,
Odboru socidlni péce a zdravotnictvi ze dne 28.11.2007 fédné registrovd-
na jako poskytovatel socidlni shuzby ~ Odbomého socidlntho poradenstvi.

Kde se muZete se Spolecnosti C-M-T a jejimi ¢leny setkat?
« Kaidorocné pofdany tidenni rekondicn pobyt

* kazdorocné pofddany odborny vikendovy semindt

« civrletné vydavany zpravoda - Bulletin Spolecnosti C-M-T

« webové strinky - www.c-m-Lcz

o lékaiskd sympdzia a kongresy

Kontakinf adresa:
Spolecnost CALT,
sesidlem 2. LF UK v Praze, ®
Kiinika détské neurologle,

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 - Motol

1€0: 69346909

16l +420 724 330798, 605 258522, gqarozeske doly a.s.
w -mail: c-m-t@post.cz

P Chomutov
Bankown spojen

B o)
CSOB, ¢. détu 156 897 053 / 0300 L clen Skupiny CE2___|

e @ ‘4

Porucha nervii vede u pacientd s CMT k oslabeni svalu.
Fotografie ukazuie typicky bytek svalstva u dolnich koncetin.

Tt etk ek iy franen popoe:

Jakd je dédi¢nost u CMT

Dédicnost CMT je vétsinou autozomdlné dominantni.
To znamend, Ze pokud jeden z rodicti ma onemocnén?
(nehraje roli, zda otec nebo matka), existuje 50% prav-
dépodobnost, ze ho prenese na svého potomka. Dédié-
nost u CMT viak miize byt i recesivni nebo X-vazand.
V zdjmu urceni typu dédicnosti by mél kazdy pacient
navstivit genetickou poradnu, neurologa nebo jiného
lékafe seznameného s problematikou CMT.

Jak se CMT diagnostikuje

Diagnosticky postup u CMT zahrnuje podrobnou osob-
ni' a rodinnou anamnézu, klinické posouzent svalové
sily, citlivosti a elektrofyziologické vy3etfeni rychlosti
vedeni nervovym vldken. Nejéastéjsf formy CMT, napf.
CMT 1A, CMTX nebo HNPP i nékteré méné casté for-
my mohou byt diagnostikovény analyzou DNA z krve
pacienta. Znacnd variabilita klinickych priznakii cho-
roby spolu s nedostatecnou znalosti CMT problematiky
mezi lékafi vede Casto ke stanoveni nespravné diagnézy.

leciott

rcot-Marie-Tooth

deédicnd periférni neuropatie,
zndmd téz jako

peronedini svalovd atrofie nebo
dédicnd motoricko-senzitivni
neuropatie (HMSN)

postizent homich koncetin

pes cavus

Jak se CMT lé

V soucasnosti neexistuje specifickd lécba CMT. Doporu-
Cuje se rehabilitace a pfiméfend télesna aktivita k udrzent
svalové sily a vytrvalosti, a to zejména v ramci komplexni
lizenské lecby. Vhodna ortopedicka obuv a nejriznéjsi
podparné prostiedky pomohou vylepsit kvalitu Zivota u
vétsiny pacientti. U nékterych pacientd je tfeba pfistoupit
ke korektivnf ortopedické operaci nohy v zgjmu udrzenf
pohyblivosti. Dlahovani, vhodna cviceni & korektivni
operace pomahaji udrZet i dostate¢nou funkci rukou.

Neurotoxick:

latky

Tyto létky jsou toxické pro periferni nervovy systém
a mohou zptsobit zhordeni symptomi u pacientd
postizenych CMT.

Adriamycin
Alkohol
Amiodaron
Chloramphenicol
Cis-platina
Dapsone
Diphenylhydantoin
Disulfiram
Ethionamide
Glutethimide
Hydralazin
Isoniasid
Megadavky vitaminu A
Megadavky vitaminu D
Megadavky vitaminu B6 (Pyridoxin)
Metronidazol
Nitrofurantoin
N20 - oxid dusny (opakovand inhalace)
Penicilin (pouze vysoké i.v.davky)
Penicilamin
Perhexiline
Taxol
Vincistine
Zlato

Lithium, Misomidazol a Zoloft pouzivat se zvySenou
opatrnostf.

Dfive nez zacnete uzivat jakykoliv Iék, poradte se se
svym Iékafem o jeho moznych vedlejsich Gcincich.

Zdroj: new.c-m-t.cz/wp-content/uploads/2016/01/Letak-CMT.pdf



