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,
UvVOD

Klinickd zavaznost vrozenych vad je riznd — od nevyznamnych, tfeba jen
kosmetickych odchylek, po vady letdlni, které zpiisobi smrt svého nositele jesté in-utero
nebo kratce po narozeni. Jak nazev mé bakalaiské prace napovidd, budu se v ramci jejiho
obsahu vénovat vyvojovym vaddm dolnich koncetin u déti. Toto téma jsem si zvolil
po dlouhych tivahach, nebot’ jsem v rdmci své zavére¢né prace chtél hovofit o takové
problematice, ktera roz$iii nejen mé obzory, ale zdrovenl bude zajimava a obohacujici

1 pro ostatni ¢tenare.

Pfi¢in kulhani v détském veéku mize byt mnoho. At se uz jedna o vady vrozené ¢i
ziskané¢ na zaklad€ skeletu a pojivovych tkani, nebo z dlvodu postizeni centralniho
nervového systému. Tato problematika se tykd lidské populace odjakziva, kdy se
s postizenymi jednalo riznymi zpisoby, pficemz nékteré byly mnohdy velice nehumanni.
V ptipadé Sparty ve starém Recku, byli neperspektivni novorozenci shazovani ze skaly, a
to z divodu, Ze stat nemél zdjem na tom, starat se o slabsi jedince, ktefi by nemohli
reprezentovat jeho velikost a silu. Navic ve velmi tvrdych vychovnych podminkach mohli
obstat pouze zdravé a houzevnaté déti. Pravdou je, Ze lidska historie pamatuje daleko vice
momentl, kdy se ¢loveék k €lovéku choval zavrZzenihodnym zplisobem a ani novodoba
historie neni bez poskvrny, o to vic si musime vazit snahy soucasnych odborniki, ktefi

dennodenné pomahaji postizenym s jejich omezenimi a snaZi se jejich zivot zkvalitnit.

skeletem a okolnich tkani pfedevsim na podkladé vyvoje jedince, hlavné pak vyvojovych
vad dolnich koncetin. V rdmci praktické ¢asti se nasledné budu vénovat vadam ziskanym.
Zminéné vady mohou vznikat jiz prenatalné, kdy jsou patrné hned po narozeni, pak se
jedné o vrozené defekty koncetin nebo se objevi v prubehu vyvoje po porodu, v takovém
pfipadé se jedna o vrozené poruchy vyvoje kosti, chrupavky, ¢i vazivové tkané. Obecné

plati, ze ¢im dfive vada vznikla, tim vétsi nasledky s sebou nese.

Incidence vrozenych vad se vyskytuje spomérné Castou cetnosti a to 5:1000
narozenych déti. Nejcastéji se vSak jedna o polydaktylie, kdy z postizenych déti ptipada
na tuto vadu 26,3 %. Vicecetné anomadlie se vyskytly u 24 % déti s vrozenymi vadami.
Dédicnost se uplatiluje v 17 %. Statistika miize leckdy ptlisobit neosobné, avSak
v Iékatskych oborech mé nezastupitelny vyznam, nebot’ diky ni miizeme sledovat ¢etnost

riznych onemocnéni v ¢ase 1 misté a vyvozovat zavéry, které jsou podstatné pro dalsi
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vyzkumy a léebné postupy, proto budu se statistickymi udaji pracovat i v dalSich ¢astech
této prace. Mimo jiné jsem v ramci zpracovavani dané¢ho tématu Cerpal z velkého mnoZzstvi
zdravotnich zadznamil riznych pacientd, ve snaze zmapovat jejich 1é€bu a nalézt mozna
feSeni pro budoucnost. V praktické ¢asti mé prace budu rozebirat nékolikalety priibéh
slozité¢ a riznorodé 1écby pacienta, kterd zapocala na podkladé prodélané osteomyelitidy
pravého kycelniho kloubu zplsobené infekci streptococcus pneumoniae. Na zdkladé
obdrzenych podkladii se budu snazit popsat vyvoj této 1écby, a to s cilem nalézt vyuziti

1écebnych postupii u dalsich pacientii s obdobnym postiZzenim.

Cilem této prace je zejména poskytnout odborny nahled do problematiky
pohybovych vad postihujicich nejmensi pacienty. Musim pfiznat, Ze v pribéhu jejiho
zpracovani jsem byl nejednou ptekvapen Cetnosti a slozitosti jednotlivych onemocnéni,
kdy tyto neslo obsédhnout do par slov ¢i souvéti. Nejen proto jsem se snazil o kazdém
postizeni uvést dostatecny soubor informaci, které¢ pomohou i laickému ¢tenafi nahlédnout
do dané problematiky a ucinit si obrazek o tom, co vSechno museji leckdy opravdu malé
déti zvladat. Neni bez zajimavosti, Ze tato tematika se mé osoby dotyka i po lidské strance,
nebot’ jsem mél moznost setkat se s nemocnymi pacienty osobné a byt svédkem jejich
1écby v praxi. Byl jsem ptekvapen, jak tito mali velci bojovnici zvladaji nést své biime a
s jakym odhodlanim a odvahou plni pokyny 1ékait. Je rovnéz zapotiebi uvédomit si, ze
kazdé postizeni s sebou nese nejen zatéz fyzickou, ale ovlivituje i psychickou pohodu
daného jedince a ¢asto jej limituje i v oblasti socialni. Zivot rodiny, jejiz ¢len se potyka
s jakymkoli zdravotnim omezenim je pak timto velmi zdsadné ovlivnén, nebot’ se promita

do vSech sfér fungovani rodiny.

Na zékladé mych osobnich zkuSenosti bych timto chtél vyjadfit obdiv vici viem
dotéenym détskym pacientlim, jejich rodindm a v neposledni fad¢€ i zdravotnikiim, ktefi jim
pomahaji zkvalitnit jejich kazdodenni Zivot a €ini toto velmi obétavé a s obdivuhodnym

nasazenim.



TEORETICKA CAST

1 GENETICKE VYVOJOVE VADY

1.1 Definice

“Vrozené vyvojové vady jsou odchylky od normalniho prenatalniho vyvoje lidského
jedince. Jedna se o takové odchylky, které prekracuji miru variability béznou v populaci a
které jsou — alespon do urcité miry — pro svého nositele patologické. Vrozena vada miize
narusovat jak normalni strukturu tkani a organii, tak jejich funkci. Vznikda na zdklade
abnormalniho ontogenetického vyvoje, zapricinéného genetickymi faktory, faktory vnéjsiho

prostredi ¢i obéma skupinami faktorii.

Klinicka zavaznost vrozenych vad je rizna — od nevyznamnych, treba jen
kosmetickych odchylek, po vady letdlni, které zpiisobi smrt svého nositele jeste in-utero

nebo kratce po narozent.” (Sipek)

1.2 Kilasifikace vrozenych vad

Vrozenych vady se déli na vady dédi¢né, vznikajici pfenosem genetické informace,

a vady nedédi¢né, vznikajici plisobenim zevnich faktori nebo ndhodnou genovou mutaci.

Jinym a dnes uzivanym d¢lenim, je déleni vad na malformace a deformace.
Malformace vznikaji pisobenim endogennich nebo exogennich vlivii na vyvoj struktury

koncetin.
Rozeznava se nékolik typti malformaci dle embryonalniho vyvoje:
- Dblastopatie — v obdobi ryhovani vajicka
- embryopatie — z obdobi organogeneze ve 4.-8. tydnu téhotenstvi
- fetopatie — od 9. tydne t¢hotenstvi

Nejvice nachylné obdobi je v 5. a 6. tydnu embryogeneze, ptfi¢emz velké defekty

dolnich koncetin vznikaji v 31. dnu t€hotenstvi.

Deformace vznikaji plisobenim sil na plod v kterékoliv fazi fetdlniho obdobi. Jedna
se o zmény jiz formované koncetiny, kdy je divodem S$patna poloha plodu a mechanicky

tlak na vyvijejici se koncetinu.



Az 90% vrozenych defekti mé geneticky ptivod (10% chromozomalni aberace,
20% monogennich vrozenych vad, 60% polygennich za ucasti zevnich vlivll), na zbylych
10% se uplatiiuji zevni pfiCiny jako GCinky farmak, infekce matky, nebo mechanickych

vlivil. (Dungl, 2005: 247)

Dle anatomické lokalizace a typu vyvojové poruchy byla piijata klasifikace
vrozenych defektd koncetin navrzena Swansonem v roce 1964. Je kombinaci postizeni
anatomickych oblasti a typu vyvojové poruchy. Pficemz tyto vady =zafazuje do

nasledujicich skupin:
1. chybné zalozeni ¢asti koncetin — porucha formace (defekty koncetin)
2. chyby v diferenciaci (separaci) ¢asti koncetin
3. duplikace
4. nadmérny vyvoj
5. nedostate¢ny vyvoj
6. amniotické konstrikce

7. vrozené defekty koncetin spojené s dal§imi anomaliemi (generalizované
abnormality a syndromy) (Dungl, 2005: 246-249; Matik, Maiikova: 31;
Snajdauf, Skaba, 2005:18-19)

1.2.1 Chybné zaloZeni ¢asti koncetin (defekty koncetin, poruchy formace)

Podle lokalizace a anatomického postizeni se nejcastéji deéli podle klasifikace
Frantze a O°‘Rahilly (1961) na terminalni a interkaldrni defekty. Oba se dale d¢li
na transverzalni a paraaxialni. Dle zavaznosti postizeni se oznacuji jako hypoplazie,
Castecna aplazie a kompletni aplazie. Dals§i pouzivané nazvy jsou amelie, oznacujici
kompletni chybéni koncetiny, a hemimelie, oznacujici postizeni jedna z parovych kosti
(predlokti a bérce). Hemimelie mlze byt kompletni (Gplné chybéni kosti) nebo

nekompletni (pfi chybéni jen ¢asti kosti).

U transverzalnich defektti koncetin jde o vady, kdy chybi ¢ast koncetiny v celém
jejim priutfezu. Podle rtizné ¢asti postizené koncetiny a vysky defektu se d€li na termindlni a
interkalarni vady. Terminalni jsou takové, kde chybi bud’ ¢ast koncCetiny v rizné vysce

(hemimelie), nebo celd koncetina (amelie). V rdmci hemimelie se déli dale na kompletni,
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kdy je defekt v trovni kolene ¢i lokte, nebo nekompletni, kdy je defekt pod tirovni kolene

¢1 lokte.

V ptipad¢ interkalarnich vad, kdy chybi nékteré z centralnich ¢asti koncetiny, se
rozliSuje fokomelie kompletni a nekompletni. U kompletni chybi jak paze tak ptedlokti
(ptipadné stehno a bérec) a tim padem ruka (noha) naseda piimo na pletenec. V piipade

nekompletnich fokomelii ruka nebo noha naseda na redukovanou ¢ast koncetiny.

Paraaxialnich defekty jsou vady, které postihuji jednu cast koncetiny a to
v sagitalni roviné preaxidlni, centralni nebo postaxidlni distadlné¢ od lokte, respektive
od kolena. D¢li se také na termindlni a interkalarni vady. Do této skupiny defektii patii také
oligodaktylie, neboli parcialni adaktylie, kterd se déli do dvou skupin. Na preaxialni vady,
v pfipadé chybéni palce a 2. prstu, a postaxialni, kdy chybi 4. prst a malicek. Tyto vady
jsou spojeny casto s aplazii nebo hypoplazii ptislusné kosti predlokti (bérce). Pokud
chybéji centrdlni prsty, pficemz jsou okrajové zachovany, spada vada do termindlnich
transverzalnich vad a je ozna¢ovana jako rozstép ruky (nohy), ¢asto oznacovana anglickym
nazvem raéi klepeto” (lobster claw). Casto je defekt spojeny s chybénim metakarpt

(metatarzil).

1.2.2 Chyby v diferenciaci a separaci ¢asti koncetin

Tyto vady vznikaji mezi 7.-8. tydnem embryondlniho vyvoje a jsou zpisobeny
poruchou apoptdzy. Radime k nim synostézy riiznych &asti kondetin a syndaktilie.
Syndaktilie patii k nejcastéjsi vrozené vad¢ koncetin s vyskytem 1:2000. 15-40% téchto
vad je dédicnych s autozomalné dominantnim ptfenosem. Mohou se kombinovat s dalSimi
1 systémovymi vadami. Syndaktilie se rozliSuji podle délky spojeni na kompletni, kdy jsou
prsty spojené v celé délce a Castecné, kdy jsou spojeny jen casti prsti. Dle charakteru je
délime na jednoduché, kdy jsou spojeny jen kizi, a komplexni, pii kostnim spojeni.
U castecné syndaktylie jsou vétSinou spojeny proximalni casti prsti, vzacné distalni.
Spojeni byva hlavné¢ mezi 3.-4.prstem a to z 57%. Lécba spociva v separaci sousednich

prsti mnohocetnou Z plastikou v predskolnim veku.

1.2.3 Duplikace ¢asti konéetin

Jedna se o vady, jejichz pfiCinou je rozsté€peni embryonalnich tkani, vedoucich
k vyvoji nadpocetnych segmentli perifernich nebo i centralnich. Typickym ptedstavitelem
je polydaktylie rukou i nohou, které patii k necastéjSim vrozenym vadam koncetin

s Cetnosti 1:3000 u bilé rasy a 1:300 u Cerné rasy. Vzacné se objevuje duplikace ulny
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s chybénim radia (tzv. zrcadlova ruka) spolu se zmnoZenim ulnarnich prsti. Casto jsou
doprovazeny s dal$imi systémovymi vadami. U kompletni duplikatury, kterd je
plnohodnotnd, se provadi amputace. V pifipadé mckkotkanového piivésku se provede

podvazani pii bazi, ¢imz dojde k postupné nekroze a nasledné amputaci.

1.2.4 Nadmérny vyvoj

Postihuje celé koncetiny nebo jejich Céasti. Muze postihovat jen skelet, nebo
imekké tkané, které jsou vétSinou zménény hypertrofii tuku, lymfangiomy nebo
hemangiomy . Etiologie je nezndma. Ptikladem miiZze byt makrodaktylie a gigantismus,
u kterého dochazi ke zvétSeni vSech télesnych proporci. Lécba spociva ve zmensovacich

operacich nebo ablacich hypertrofickych ¢asti.

1.2.5 Nedostatecny vyvoj

Zde se jedna o vady se zmensenym vyvojem koncetiny nebo jeji Casti. Miize
postihovat v§echny tkdn¢ koncetiny, pfipadné jen jeji jednotlivé ¢asti. Vzacnym piikladem
je ageneze loketniho kloubu. Dale se sem fadi hypoplazie tibie a fibuly, které jsou

sdruzeny s dal§imi vadami koncetin jako deformitami hlezenniho kloubu a kloubti nohy.

1.2.6 Amniotické konstrikce
Jinak také nazyvany jako syndrom kongenitalnich konstrikénich pruhti (Streeterova

dysplazie).

Etiologie této nedédi¢né vady neni pln¢ zndma. Jsou dvé teorie. Jedna hovoii
o tom, ze se jednd o chybny vyvoj koncetin z endogennich pficin, kdy se v urcitych ¢astech
téla nevytvafi mezoderm pod kuzi. Druhd, exogenni teorie, vychazi z predCasného
prasknuti amniovych oball. Praskliny vytvareji pruhy, které se kontrahuji a mohou
zpusobit konstrikce na koncetindch i trupu. Nejcastéji se pak projevuji jako castecné
amputace prstil a supramalleolarni konstrikce bérce. Casto byva postizeno vice kondetin.
Vznikl¢ pruhy totiZ omezuji vendzni drendz, vedou k edému a dale bud’ k amputaci, nebo
zanechavaji hluboky zafez na koncetiné. Tato vada je spojena i s dalSimi anomaliemi jako
syndaktylie, brachydaktylie, pes equinovarus a rozstép rtu i patra. Syndrom pravdépodobné
vznika kolem 6. tydne vyvoje, kdy muze jest¢ dojit k poruse zarodecnych pupenii koncetin.
Muze vznikat u matek se snizenym mnozstvim plodové vody, u pred¢asnych déloznich

stahil a pfi tiniku plodové vody. Incidence je 1:15 000 narozenych déti.



dle projeva.

1.2.7 Vrozené defekty koncetin spojené s dalSimi anomaliemi

Vrozené defekty se Casto kombinuji s dalSimi anomdliemi. U mnohych je znam
geneticky podklad a dédi¢nost. Kazdé¢ dité s vrozenym defektem by mélo byt podrobné
vySetfeno na ptipadna postizeni kraniofacidlni oblasti, srdce, gastrointestinalniho systému,
urogenitalniho systému, kozniho a nervového systému a samoziejmé hematopoetického
systému k vylouceni kombinaci s dalSimi anoméliemi. V ramci postizeni jsou déti dale

sledovany v pribéhu ristu a vyvoje. (Dungl, 2005: 249-256)

1.3 Etiologie

U vétSiny vad jsou pfi¢iny nezndmé, i kdyZz se jednd o vrozend postizeni. Jen
nékteré maji znamy geneticky podklad. Vznikaji sporadicky bez pficin zjiSténych
v rodinnych anamnézéch ¢i pribéhu téhotenstvi. V piipadé narozeni potomka s vrozenou
vadou koncetin se riziko postiZzeni dalSiho ¢lena rodiny zvysuje jen nepatrn€ o 1-3%, nez je

vyskyt v normalni populaci.

Na vzniku anomadlii se podileji vnitini faktory (genetické) a faktory zevni jako
teratogeny, onemocnéni matky, anomalie délohy, placenty a aminovych oball, anebo

poloha plodu a ptisobeni zevnich sil.

wewr

1.3.1 Vnitini faktory
Jsou zkoumany genetikou. Dale budou wuvedeny v ptfipadé jednotlivych

koncetinovych vad. Stafi rodi¢lt nebylo prokazéano jako faktor zvySujici ¢etnost anomalii.

1.3.2 Zevni faktory
Jak jiz bylo uvedeno, zahrnuji teratogeny, anomalie d€lohy a placenty, amniovych

oballi a mechanické sily plisobici na plod.

Mohou byt uplatnény na genetické urovni zménou genomu; na urovni zmén
prokrveni ¢i omezeni intrauterinniho prostoru (oligohydramnion) nebo naopak nadmérného

zvétseni prostoru (polyhydramnion).

Ionizacni zafeni zplisobuje mutace bunék ovaria a testes s projevy poruchy genomu

plodu a také ptisobi pfimo na plod, hlavné v 1. trimestru t¢hotenstvi.



Toxické latky jako benzen, insekticidy, rtut’, alkohol, nikotin, ale i léky obsahujici
chinin, inzulin, arzen, éter a kortizon, patii mezi rizikové faktory zplsobujici vyvojové
vady. Mezi né patii i antibiotika jako streptomycin, cytostatika a imunosupresivni léky,
chemoterapeutika a antikonvulziva. Koncem Sedesatych let bylo zjisténo u 1éku s obsahem

thalidomidu, ze zplisobuje té¢zké malformace koncetin mezi 26.-50. dnem t€hotenstvi.

Dale se k zevnim faktorim fadi biologické mutageny na zéklad¢ virové infekce
jako spalnicky, plané nestovice a n€ktera bakteridlni onemocnéni a antropozoono6zy. Vyvoj
muze byt dale ovlivnén hypoxii matky i plodu a také poruchou vyzivy, projevujice se
karenci bilkovin, véapniku, fosforu, jodu a avitaminézou vit. A, D, B, E, H a kyseliny

listové. (Dungl, 2005: 245-246)

1.4 Diagnostika

Diagnostika vad pohybového aparatu je zaloZena na prenatilnich vySetfovacich
metodéch, klinickém, antropologickém, rentgenologickém a genetickém vySetfeni. Nektera
vySetfeni se provadéji rutinné (ultrazvukové vySetfeni), jina na zaklad¢ rizikovych faktorii
(aminocentéza u matky ve véku nad 35 let, dédi¢né nebo vrozené vady v roding). Vysledky
laboratorniho a genetického vySetfeni mohou prokazat poskozeni plodu a umoziuji
rodi¢im do 24. tydne abortus. V nasledujici tabulce jsou uvedeny metody prenatalni

diagnostiky a obdobi, kdy jsou provadény. (Dungl, 2005: 247)

Tabulka 1 Prenatalni diagnostika p7i zvySeném riziku vrozenych vad

Metoda Indikace Casova indikace
sonografie vSechny vady od 12. tydne
laboratorni vysetfeni defekty neurdlni trubice nebo bfisni | v séru matky
(a-fetoprotein) stény od 16. tydne
bunééné kultury z chorionu | geneticka diagnostika od 10. tydne
amniocentéze dédi¢né podminéné choroby, chromozo- | od 15. tydne
malni aberace, Rh-kompatibilita
fetoskopie metabolickd a jina dédi¢nd onemocnéni | od 16. tydne

Zdroj: Dungl, 2005, str. 247

Po narozeni jsou také provadény pravidelné preventivni prohlidky vyvoje
u praktického 1ékate pro déti a dorost v Sesti tydnech, ve ttech mésicich a déle pak ve tiech,

péti, sedmi, deviti, jedendcti, tfinacti, patnacti a osmndacti letech. Zjisténé odchylky,




v podani nestejné délky a obvodu koncetin, rozdilnych rozsahii velkych i malych kloubti a
dalSich netmérnosti postavy, v dob& rastového spurtu zvyrazni a progreduji. (Mafik,

Marikova: 31-32)

1.5 Terapie

Prenatalné jsou moznosti terapie velmi omezené. Co se tyce postnatalniho l1éCeni,
uplatiiuje se substituéni a symptomatické Iéeni v medikamentdzni, operacni a
rehabilitaéni podobé spole¢né s ortopedicko-protetickym oSetfenim. Vrozené defekty
koncetin jsou léCeny specificky. Ortopedické 1éCeni je vyuzivano predevsim k upravé vad
skeletu, kontraktur a zkrat koncetin, prolongaci dlouhych kosti, operaci kycelnich a

kolennich kloubi, rekonstrukce rukou a nohou a také riiznych vad patefe. (Dungl, 2005:

247; Marik, Matikova: 34)

V ramci vyvojovych vad nejsou fyzioterapeutické metody schopné fesit pficiny této
patologie. Proto se zabyvaji moznostmi, jak postizenému jedinci pomoci v rdmci dosazeni
maximalni funkéni schopnosti, jak vyhledat moznost kompenzacnich procest, jakou
vhodnou protetickou pomtickou ovlivnit Zivot nemocného, a jakym zplisobem pomoci
vramci pooperacni rehabilitace. Rehabilitacni terapie byva zahdjena casné uz
v novorozeneckém vé&ku, kdy je vyuzivano pifedev§im Vojtovy reflexni terapie a
Bobathova konceptu. Tyto metody podnécuji aktivitu CNS a tim je dosaZeno zavedeni
postizené ¢asti téla do spravného pohybového vzorce. V obdobi spoluprace mezi ditétem a
terapeutem jsou zafazovany aktivni cviky, pfedev§im pak ve vyvojovych fadach jedince,
cviky v wuzavienych 1 otevienych kinematickych fetézcich a proprioceptivni
neuromuskularni facilitace. Synergicky a velice vyznamnym dilem se na dobré 1é€bé podili
prace ergoterapeuta, ktery dokaze zjistit vaznost postizeni na funkci, umi vyuzit funkéni
moznosti klienta a edukuje postizeného kompenza¢nim mechanismim. V piipadé
vrozenych vyvojovych vad dolnich koncetin je smyslem lécby vertikalizace do stoje a
moznost sob&stacné lokomoce. Po operacich je 1écba symptomatickd, kdy k hlavnim
ptiznaklim patii bolest, edém, snizeni pohybu a svalova dysbalance. Divodem pro volbu
operace téchto vad je, aby byla ¢asteéné nebo kompletné obnovena funkce postizené ¢asti
téla. K rehabilitanim Ukonim tak nespadd jen moZnost feSeni vySe uvedenych
poopera¢nich symptomii, ale hlavé uvedeni nové funkce do pohybového systému. Tato
problematika tedy potfebuje komplexni 1é€bu a spolupraci mnoha odbornikt. Je vyuzivano
lécebné télesné vychovy, fyzikalni terapie, nacviku sobéstacnosti, 1é€by praci ¢i hrou,
ortoticko-protetickych pomticek a v neposledni fadé¢ psychologické podpory pacienta
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i rodiny. V pfedoperacnim obdobi se pacienti uci, jak spravné a vhodné vyuzivat ortoticko-
protetickych pomticek, které budou po operacnim vykonu jejich nedilnou soucasti. Vse je
samoziejm¢é podminéno spolupraci pacienta a jeho nejblizSich. (Kolaf, 2009:417-418;

Marik, Marikova: 33)
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2 ZAKLADY EMBRYOLOGIE

Koncetiny se zaCinaji vytvaret na konci 4. tydne téhotenstvi z mezodermélnich
bo¢nich pupenli embrya, které jsou pokryty vrstvou ektodermu. Vytvareji se
proximodistalnim smérem od pletencii smérem k prstim. Proliferace mezodermu zavisi na
rastu cév piinasejici vyzivu a kyslik, pficemz koncetinové pupeny jsou zésobeny pomoci
nervil z neuroektodermu. Stylopodium (embryonélni zaklad paze a stehna) a kosti pletencti
se vytvareji pfimo z mezodermu, zatimco zeugopodium (embryonélni zaklad predlokti a
bérce) a autopodium (embryondlni zdklad ruky a nohy) se vytvéfeji z mezodermu
pusobenim apikdlniho ektodermalniho hiebene (AER). AER vznika ztlusténim lateralni
ploténky mezodermu, které vyvold ztluSténi ektodermu; signalizuje a reguluje rist
koncetiny do délky. AER tak tidi zevni rist koncetin, zatimco mezoderm reguluje typ
koncetiny. Dale se na rastu podili fada riistovych faktord, jako nervovy ristovy faktor nebo
rastové faktory fibroblast 1-8. Na distalnim konci koncetinovych pupent se nachdzi zéna
polarizacni aktivity (ZPA), urcujici pfedozadni orientaci koncetiny. ZPA vychazi
z mezodermu a riistem koncetiny se posouva distalnéji, pficemz stale zajistuje predozadni
orientaci vyvoje koncCetiny a prsti. Aktivita ZPA je indukovéna signdlnim genem ,,sonic
hedgehog™ (Shh), jehoz hypoaktivitou se nevyvinou ulnarni a fibularni prsty. V ptipadé
inaktivity Shh se distalni ¢asti koncetiny nevyvinou viibec. Naopak, pokud je tento gen
na ventralni stran¢ koncetinového pupenu, vznikne tam nova ZPA, kterd vyvola duplikaci
prsti. Svaly se vyvijeji odd€lené z myotomil, pochazejicich ze stiedni ¢asti mezodermu.
V 6. tydnu téhotenstvi dochéazi k oplosténi distalnich ¢asti koncetin. V 7. tydnu se objevuji
paprsky ruky a nohy a koncetiny rotuji do spravného postaveni, coz je ukonéeno v tydnu 8.
V této dobé dochazi k apoptoze EAR. Jednotlivé prsty jsou separovany a konci
embryonalni obdobi. Pokracuje obdobi fetdlni a s nim osifikace, ktera se ve 12. tydnu
objevuje ve vSech dlouhych kostech. Vyvoj dolnich koncetin je oproti hornim koncetindm
opozdén asi o 1 tyden. Z vySe uvedeného vyplyva, ze morfogeneze koncetin je ukoncena
v embryonalnim obdobi a vétSina pisobicich faktord se musi uplatnit v tomto obdobi.
Dtlezitym faktorem je vristani cév do rustové zony nediferencovanych bunék mezodermu.
Pti poruSe cévniho zdsobeni je redukovan substrat pro stavbu koncetiny a vysledkem jsou

jeji defekty.

Jak bylo uvedeno vyse, gen Shh indukuje vyvoj tkdni, je nejsiln€ji plsobici

molekulou zodpovédnou za embryondlni indukci a spousti expresi dalSich signalnich gend.
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Mezi ty patfi gen ,indian hedgehog® stimulujici diferenciaci chrupavcité tkané,
fibroblastové rastové faktory stimulujici celkovy rist koncetin a kostni morfogeneticky

protein, ktery podnécuje osteogenezi. (Dungl, 2005: 247-248)
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3 VROZENE PORUCHY VYVOJE SKELETU
(DYSPLAZIE)

3.1 Definice

Jedna se o vrozené vady s porusenym zékladem a vyvojovou potenci bunék kosti a

chrupavek.

3.2 Epidemiologie

Onemocnéni se vyskytuji s malou cetnosti a to 2-4:1000 u nejcastéjSich vad,

ptfipadné 1:1 miliénu novorozencii u vzacnych poruch.

3.3 Klasifikace

Mezinarodni klasifikace vrozenych poruch vyvoje skeletu vychazi z klasifikace

Horana a Beightona (1982), kterd zahrnuje onemocnéni se zndmou nebo nezndmou

patogenezi bez anatomické lokalizace. Zahrnuje pét skupin:

1.

Dysplazie skeletu (osteochondrodysplazie) — jedna se o systémové poruchy
vyvoje kostni a chrupavcité tkdn€ postihujici cely skelet. Vznikaji v obdobi

fetalniho vyvoje.

Dysostézy — jsou nesystémové poruchy vyvoje jedné nebo vice kosti

vznikajici v embryondlni period¢.
Idiopatické osteolyzy
Chromozomalni aberace

Primarné metabolicki onemocnéni (dystrofie) — jsou vrozené
metabolicky podminéné vady kostni a chrupav¢ité tkané zahrnujici poruchu

metabolismu vapniku, fosforu, cukr, lipidd, aminokyselin a kov.

Dynamické dé¢leni kostnich dysplazii vychazi z anatomické lokalizace zmén

(epifyzarni, fyzarni, metafyzarni, diafyzarni) a patogenetického pohledu (hypoplazie,

hyperplazie).

13



3.4 Kilinické projevy a diagnoza

Dysplazie skeletu se projevuji poruchou rlstu chrupavcité a kostni tkané,
s neorganizovanym vyvojem chrupavcitych a vazivovych elementll a poruchami kostni
hustoty. Klinickym projevem je trpaslictvi s pfevazujicim postizenim koncetin nebo patete.

Délime je na:
1. defekty ristu dlouhych kosti a/nebo pateie
2. poruchy vyvoje chrupavky a vazivovych komponent skeletu
3. zmény hustoty kortikalnich diafyzarnich ¢asti a/nebo modelace metafyz.

Projevem dysplazie mohou byt pifiznaky jako snizeny vzrhst, rodinny vyskyt,
symetrické zmény na skeletu a stigmata. Klinicky se vySetfuje tvar lebky a tvare, dentice,
morfologie patra a tvarové zmény rukou. Pro méfeni vysSky je potfeba méfeni v stoji
ivsedu a porovnani udajii s ristovymi nomogramy. Vhodné je i méfeni rozpéti hornich
koncetin a porovnani s télesnou vyskou. Pro zékladni stanoveni diagnozy je nutné RTG
vySetfeni postizené oblasti, snimek osového skeletu a snimek rukou véetné levého zapésti

k urceni kostniho veéku. (Dungl, 2005: 258-260)
3.5 Defekty ristu dlouhych kosti a/nebo patere

3.5.1 Achondroplazie (= chondrodystrophia fetalis)

Tato nemoc se vizualné prokazuje trpaslictvim s kratkymi koncetinami. Vzrist
postizeného jedince je v dospélosti prumémé 125 cm. Patii k nejcastéjSim kostnim
dysplaziim s ¢etnosti 1,3:100 000 az 1,5:10 000 Ziveé narozenych déti. PrestoZe je postizeni
autozomalné dominantni, rodi se 90% postizenych déti v nepostizenych rodinach z divodu
genovych mutaci. Rizikovym faktorem je vysoky ve€k rodi¢i a to hlavné vék otce

nad 36 let.

3.5.1.1 Patogeneze

Jedna se o poruchu epifyzarni ploténky pifi neporusené dezmogenni a periostalni
osifikaci. Proto dlouhé kosti rostou pomalu. Tvar a $itka kosti jsou normdlni. Nejvétsi
postizeni je u proximalnich ¢asti koncetin, jelikoz jejich rtstové ploténky jsou normalné
nejaktivnéj§i. Porucha je lokalizovdna na 4. chromozomu, ktery koduje receptor
rastového faktoru fibroblastii (FGF;) a ten ovliviiuje linearni rist chondrocytli ristové

ploténky.

14



3.5.1.2 Klinicky obraz

Jiz pfi narozeni je charakteristicky obraz postizen¢ho ditéte, kdy prevlada délka
trupu nad délkou dolnich koncetin a jsou zkraceny i horni koncetiny. Hlava je rozsifena a
pfipomind hydrocefalus, lebka je brachycefalickd a tvar je rozsifena s prominujicim celem
a mandibulou a s oploSténym a roz§ifenym kofenem nosu. MuZi dosahuji v dospélosti
pramérne 131 cm a zeny 124 cm. U dospélych jedinct se Casto projevuje stendza pateiniho
kanalu pfedevs§im v bederni oblasti. Ruce jsou Siroké s kratkymi prsty a to hlavné 3. prstu,
takze vSechny prsty maji pfiblizné stejnou délku. Na hornich koncetindch se nemoc dale
projevu flexni kontrakturou loktl a u dolnich koncetin uhlovymi deformitami ve smyslu
genua vara pfi varozité¢ holennich kosti a delSich lytkovych kosti. Svalstvo je vyvinuto

normalné.

3.5.1.3 RTG obraz

Dlouhé kosti koncetin jsou zkricené¢ a v pruméru rozSifené. Metafyzy jsou
roz$itené, ale epifyzy maji tvar obvykly. Ristové ploténky jsou ve tvaru pismene U nebo
V. Péanev je ventrodorzalné zkracend a laterolaterdlné rozSifend. Na patefi je obraz
standardni. V bo¢ni projekci je zvySena torakolumbalni kyféza s naslednou bederni

hyperlordézou. Lebni baze je zkracena a foramen magnum je zmensSeno.

3.5.1.4 Diagnoza
Prenatalné se da achondroplazie urcit na zdklad¢ sonografického méfeni délky

femuru a genetického vysetieni FGF-genu', ktery miize diagnozu potvrdit.

3.5.1.5 Terapie

Lécba je vedena dvoji formou. Neortopedicka terapie spo¢iva v podavani rastového
hormonu, ktery urychluje rist, ale efekt je individudlné proménlivy. Dale ortopedicka
forma zaméfujici se pfedevSim na deformity patefe. Hlavné neurochirurgické rozsireni
kraniocervikalni stenézy patefe u malych déti. Od 3 let v€ku ditéte probihd léceni
torakolumbalni hyperkyfozy TLSO korzetem®. V 5 letech se provadi predni a zadni

spondylodéza, pokud ptetrvava kyfoza vétsi nez 30°. V dospélosti se u 90% pacientd 1€¢i

! fibroblast growth factor = fibroblastovy ristovy faktor
? nizka trupova ortéza bez ramennich pelot slouzici ke stabilizaci Thorako-Lumbo-Sakréalni
Casti patete
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spinalni stendza, ktera byva symptomaticka uz od 15 let. Genua vara a tibia vara obvykle

nevedou k artrotickym zménam, vétSinou predstavuji kosmeticky problém.

Nizky vzrist byva feSen prolongaci dlouhych kosti. Cilem byva dosazeni vysky
kolem 150 cm, aby mohl byt jedinec zapojen do bézného zivota bez omezeni. Tato metoda
probiha obvykle ve tfech etapach. Prvni ve Skolnim v€ku do 10 let, druha v adolescenci
mezi 13.-15. rokem a tfeti slouzi individudln€ k prodlouzeni humerti. Prolongace probiha
soucasné na obou dolnich koncetinach a to bud’ na obou femurech ¢i tibiich, pfipadné
zktizené na femuru a druhostranné tibii. V pfipad¢é prodlouzeni o vice jak 35% ptivodni
délky je vyssi pravdépodobnost komplikaci souvisejici s touto terapii. Mohou nastat rizné

infekce, kloubni a svalové kontraktury, obeéhové komplikace. (Dungl, 2005: 260-263)

3.5.2 Hypochondroplazie

Toto onemocnéni je mirnou formou achondroplazie (viz vysSe), projevujici se
mensimi zménami v oblasti lebky, patefe a panve. Pribéh onemocnéni je podobny a zmény
v rustu se nejvice projevuji v obdobi puberty. Terapie je symptomaticka a prolongaci lze

doséhnout bézné vysky populace. (Dungl, 2005: 263)

3.5.3 Thanatoforicky dwarfismus

Je nejcastéjsi letdlni formou trpaslictvi a to v poméru 0,2-0,5:10 000 poroda.
Geneticky podklad je stejny jako u achondroplazie (viz vySe), ale onemocnéni je
zpiisobeno spontdnni mutaci. Pfi¢inou byva pfedevs§im vysoky veék otcti a toto onemocnéni
byva spojeno s tézkou malformaci mozku. V disledku kardiorespira¢niho selhdni dochézi

brzy po narozeni ke smrti jedince. (Dungl, 2005: 263-264)

3.5.4 Diastroficka dysplazie, diastroficky dwarfismus
Jednd se o vzicné, autozomalné recesivné dédicné onemocnéni jehoZz
charakteristickym rysem je extrémni trpaslictvi s vyrazné kratkymi koncetinami,

deformitami nohou, rukou a usnich boltcti spolecné s tézkymi zménami patete.

3.5.4.1 Patogeneze
Je zplisobena poruchou enchondrélni osifikace, a to mechanismem snizeni sulfatace
proteoglykant chrupav¢€ité matrix, coz brzdi vliv riistového faktoru fibroblasti na buiiky.

Vznikl¢ atypické chondrocyty pfedcasné degeneruji a chrupavka neni mechanicky odolna.
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3.5.4.2 Klinicky obraz

Ihned po narozeni jsou viditelné zndmky onemocnéni. Koncetiny jsou kratké a obé
nohy deformovéany pes equinovarus. UsSni boltce jsou kvétdkovitého tvaru a oblicej
,,cherubinsky*, coz je dano plnosti ust. Nosni mustek je kratky, nozdry a stfedni nos jsou
Siroké. Ruce jsou kratké a Siroké, pfic¢emz palec je kratky a kolmo k ostatnim prstim. Proto
je nazyvan ,palcem stopafe“. Castd je oboustranna teratologicka kycelni luxace.
Pes equinovarus je doprovazen kratkym trojuhelnikovitym nebo deltovitym I. metatarzem
a varozitou palce. Klouby jsou bud’ nadmérné volné v disledku defektu vaziva, nebo
Castéji ztuhlé, coz se projevuje mnohocetnymi kontrakturami pfi narozeni. Soucasné
mohou byt luxované kycelni klouby az ve 25% piipadi, pately a hlavicky radia. Kolena
jsou valgozni. Béhem chlize dochéazi k progresivni subluxaci az luxaci kyc¢li a koleno,
s postupujicimi artrotickymi zménami. Pfi narozeni nebyva zfetelnd deformita patete, ale
postupné se vyviji vyrazna torakolumbalni kyfoskolidza a cervikélni kyfoza. Trpaslictvi je
vyrazné, vyska dospé€lého jedince je 80-140 cm, zpusobena piedevsim kyfoskolidzou a

flexni kontrakturou kolenou a ky¢li. Inteligence je obvykle normalni.

Prenatdlné se mlZze nemoc projevit sonografickym vySetfenim podle
charakteristického ,,palce stopafe” a v 1. trimestru z vySetfeni DNA. Na RTG obrazu je

patrna opozdéna osifikace epifyz, dlouhé kosti jsou velmi kratké a Siroké.

3.5.4.3 Terapie

Lécba je symptomatickd a korekce velmi narocnd. Pes equinovarus je 1éCen peritaldrnim
uvolnénim, ale recidivy se feSi astragalektomii. Kycelni luxace jsou feSeny panevni a
femoralni osteotomii a v dospélosti implantaci kycelni endoprotézy. Kréni kyfoza byva

pfi progresi feSena ventralni i dorzalni spondylodézou. (Dungl, 2005: 264-265)

3.5.5 Mnohocetna epifyzarni dysplazie

Onemocnéni charakterizované  pozdnim objevenim epifyz a skvrnitosti a
nepravidelnosti epifyzarnich center, mirnym zkracenim postavy pii normalni délce trupu,
knoflikovitymi klouby, pahylovitymi prsty, flexnimi kontrakturami kolenou a ky¢li,
osovymi deformitami a pfedasnym rozvojem artrdzy. Nejcastéji byvaji postizeny

proximalni epifyzy humerti a femurt.

RozliSujeme dv€ formy. Tézka, Fairbankova forma jinak nazyvana dysplasia

epiphysealis multiplex a leh¢i, Ribbingova forma s oplostélymi epifyzami a minimalnim

17



postizenim zapésti a rukou. Mezi nimi je mnoho pfechodnych forem dle zavaZnosti

postiZzeni epifyz.

3.5.5.1 Dédicnost
Vétsinou se jednd o autozomalné dominantni pfenos, autozomalné recesivni byva
vzacny. U téz81 formy je vada lokalizovana na 19. chromozom a u leh¢i formy na 1.

s vyslednou poruchou stavby kolagenu IX.

3.5.5.2 Patogeneze

Zakladem je porucha ve vyvoji epifyzarniho osifikaéniho centra. Enchondralni
osifikace je dezorganizovana a epifyzarni chrupavcité buiiky jsou nepravidelné. Vedou tak
k poskozeni sloupcii chrupavky. Tvary diafyz nejsou porusené. Chrupavky jsou zpocatku
normalni, ale pozd¢ji se z divodu Spatné kostni podpory nici a kolabuji. Kloubni zmény
jsou trvalé a k artréze dochédzi v mladsim dospélém veku predevSim u nosnych kloubi.

Lebka, tvaf a panev postiZzeny nejsou.

3.5.5.3 Klinicky obraz

Po porodu neni onemocnéni zfetelné. Dité¢ zacind chodit pozd¢ji a nemoc se
projevuje jako kloubni ztuhlost, kulhanim a kolébavou chlzi. S ristem se koncetiny
zkracuji, ale délka trupu je normalni. Prsty jsou kratké a pahylovité. Dominuje postizeni
kycelnich kloubti zplGsobené kolapsem femoralnich epifyz. Dale mohou byt pfitomny
kontraktury kolenou a loktd, deformity kolenou a distalni tibie pfi Sikmém postaveni
kloubnich ploch a sekunddrni zmény talu. Artrotické zmény se projevuji jiz

v adolescentnim véku.

3.5.5.4 RTG obraz

Opozdénd a nepravidelnd osifikace epifyz, které jsou fragmentovany a oploStény.
Pro postizeni proximalnich epifyz femurh byva problém s odliSenim nemoci od Perthesova
onemocnéni, ale pii opakovani snimkl nejsou typickd stadia nekrozy a reparace.
Na acetabulech je patrné vroubkovéani subchondrélni kosti. Dal§imi nalezy jsou coxa vara,
genua vara nebo valga, av§ak nemusi byt symetrické. Na piedozadnim snimku kolene jsou
patrné oplostélé kondyly femuru a mélkd fossa intercondylica. Na patefi jsou patrné jen

minimalni zmény a to nepravidelnosti v osifikaci krycich plotének.
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3.5.5.5 Terapie

Doporucuje se piredevSim udrzovat rozsah pohybli v kloubech a nepietézovat je
nadvédhou. Velmi opatrné je nutno indikovat varizaéni intertrochanterickou osteotomii
pro tendenci k rozvoji coxa vara. Deformity kolenou se fes$i korekénimi osteotomiemi a

v dospélosti jsou indikovany umélé kloubni ndhrady. (Dungl, 2005: 265-268)

3.5.6 Spondyloepifyzarni dysplazie (SED)

Jedna se o vzacné onemocnéni s prevalenci 1-2:1milion, projevujici se trpaslictvim
pfedevsim se zkratem trupu a primarnim progresivnim postiZzenim patete a epifyz dlouhych
kosti, hlavné femurt. Dominantnim je postizeni patefe, rozvoj coxa vara a genua valga.
RozliSujeme dvé formy a to, SED-congenita, autozomalné¢ dominantni onemocnéni, které
je patrné po narozeni zkracenim trupu Casto s pectus excavatum, pfi¢emz ruce a nohy jsou
normalni. A druha forma, SED-tarda, projevujici se od 4 let do adolescence. Je recesivné

vazand na chromozom X a postihuje jen muze.

3.5.6.1 SED-congenita
Jednd se o trpaslictvi se zkridcenym trupem, rliznym stupném coxa vara,
abnormdlnimi epifyzami a platyspondylii. Pfenos je autozomalné dominantni, zpisobeny

mutaci genu na 12. chromozomu a vysledkem je abnormalni kolagen typu II.

3.5.6.1.1 Klinicky obraz

Pii tézké varozité proximalniho femuru vede onemocnéni k vyraznému zkraceni
koncetin, vardzni a flexni deformité€ kycle a bederni hyperlordéze. Osifikace je opozdéna a
kolena jsou ve valgéznim postaveni. V c¢asném détstvi se projevuje atlantoaxialni
instabilita, kyfoskoliéza a bederni hyperlorddza. Mezi dalsi symptomy patii rozSté€p patra,

myopie, odchlipeni sitnice, hluchota, katarakta, pes equinovarus a hernie.

3.5.6.1.2 RTG obraz

Osifikacni jadra epifyz dlouhych i kratkych kosti se objevuji opozdéné, pricemz
epifyzy dlouhych kosti jsou oploSténé a nepravidelné. Coxa vara je nékdy spojena
s dislokaci kycle. Obratle jsou ploché, patef deformovana kyfoskoliézou a dens axis je

hypoplasticky a opozdény v osifikaci s moznosti atlantoaxialni instability.

3.5.6.1.3 Terapie
Atlantoaxidlni instabilita je Casto feSena cervikookcipitalni fuzi. Kyfoskolidza je

feSena konzervativné pokud neni deformita vétsi nez 50°, vtom piipadé¢ je feSena
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spondylodézou. Bederni lordéza byva sledovana ve vztahu k flexni kontraktute kycelnich
kloubti. Coxa vara je 1é¢ena abduk¢ni intertrochanterickou osteotomii. V ptipadé¢ dislokace
kycelnich kloubti se porucha fteSi otevienou repozici, panevni osteotomii nebo
acetabuloplastikou a osteotomii proximalniho femuru. Genua valga jsou lécena korekéni

suprakondylickou ostetomii.

3.5.6.2 SED-tarda

Na rozdil od SED-congenita se jedna o recesivné vdzané onemocnéni. Projevuje se
od 4 let snizenym vzristem, bolestmi zad pfi kyfoskoliéze a bolestmi kyc¢li. Proximalni
epifyzy femurli a humert jsou postizeny méné nez u vrozené formy. Ale vékem problémy

progreduji.

3.5.6.2.1 RTG obraz

Na kycelnich kloubech je podobny nélez jako u morbus Calvé-Legg-Pertes, ale
postiZzeni je symetrické a vede ke coxa magna, oplosténi a k vytlaceni epifyzy. Na patefi
jsou charakteristické zmény s oplosténim obratlli a ziZenim okolnich intervertebralnich
prostor. V bocni projekci je zietelny zadni hrb a chybéjici osifikace predniho horniho a

dolniho okraje obratlového téla, coz vede k defektim v RTG obraze.

3.5.6.2.2 Terapie

Lécbu vyzaduji predevsim kycelni klouby a je podobna jako u epifyzarni dysplazie,
kdy jde o snahu dosdhnout kryti kycelniho kloubu. To slouzi jako prevence kolapsu
epifyzy a predCasné artrozy. Na patefi je potieba sledovat piiznaky atlantoaxidlni

instability, vyvoj kyfoskolidzy a ty dle priibéhu patfi¢né 1é€it. (Dungl, 2005: 268-271)

3.5.7 Pseudoachondroplazie

Tato nemoc patii mezi dalsi typy spondyloepifyzarni dysplazie. Je charakterizovana
trpaslictvim s kratkymi koncetinami, ale mirnéj$im postizenim patefe. Nemoc postihuje jak
metafyzy, tak epifyzy a byva doprovazena kloubni laxicitou. Obratle jsou ploché s ptedni
centralni jazykovitou protruzi, ale normalni Sifkou patefniho kandlu. Ve srovnani
s achondroplazii je hlava a tvaf normalni. Jsou rizné formy tohoto onemocnéni postihujici
19. chromozom. At uz autozomalné¢ dominantni nebo recesivni, které vykazuji t&éz$i

postizeni. Cetnost onemocnéni je 4:1 milion.
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3.5.7.1 Patogeneze
19. chromozom kdéduje oligomericky matrixovy protein chrupavky, ktery umoziuje
vazbu véapniku a chrupavky. V ptipad¢é defektu tohoto glykoproteinu dojde k vyraznému

zpomaleni osifikace epifyz velkych kloubii koncetin.

3.5.7.2 Klinicky obraz

Onemocnéni se zacne projevovat mezi 2.-4. rokem trpaslictvim s vyrazné
zkracenymi koncetinami a s vyraznou kloubni laxicitou. Hlava a tvaf jsou normalni. Trup
zkracen z duvodu platyspondylie a v dusledku kloubni laxicity se vyviji bederni
hyperlorddza, kyfoskolidza, subluxace kycle, hypermobilita kolenou, nestabilita hlezna a
Casto pes valgus. U nékterych déti se miZe vyvinout na jedné strané genu valgum a na
druhé genu varum. Epifyzy jsou nepravidelné piicemz v dospélosti v zatizenych kloubech
progreduje tézka artr6za. Ruce jsou kratké trojzubého tvaru. Inteligence i délka Zivota jsou

normalni.

3.5.7.3 RTG obraz

Na snimku patefe je patrnd platyspondylie s normalni Sitkou pétefniho kandlu.
V oblasti kréni patefe je zfetelnd hypoplazie dens axis s moznou atlantoaxidlni instabilitou
pti flexi a extenzi. Dlouhé kosti jsou kratké a deformované, metafyzy Siroké a epifyzy
nepravidelné. Nejvice jsou postizena kolena a kycle, acetabula jsou plochd s defektem
stiiSek. Epifyzy femuru jsou fragmentované a oplostélé. Fibula je neimérné delsi nez tibie

a v dospélosti dochézi k artréze.

3.5.7.4 Terapie

Dutlezité je 1éceni atlantoaxidlni nestability a kyfoskoliézy. Deformovana hlavice
femuru neni souladna s plochym malym acetabulem a proto neni mozné vyuziti 1écby
containment. V piipadé subluxace a zavésné abdukce ky¢le mize byt vyuzita valgizaéni
a exten¢ni intertrochantericka osteotomie, ktera zlepsi funkci abduktorti. Deformity kolena,
zpiisobené zakiivenim femuru a tibie, se 1é¢i osteotomii kolen k obnoveni mechanické osy

koncetiny podle typu deformity. Je mozna i1 prolongace koncetin, ale pouze v ptipade

dostatecné kloubni stability. (Dungl, 2005: 271-273)

? zanofeni biologicky tvarné hlavice do kulovitého prostoru acetabula
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3.5.8 Metafyzarni chondrodysplazie

Jedna se o vzacny typ trpaslictvi, charakterizovany zménami osifikace metafyz
dlouhych kosti bez poruch epifyz. Vada je zpisobena poruchou mineralizace v oblasti
docasné kalcifikace, ktera vede k rozsifeni metafyz a epifyzarni ploténky. Soucasti vady

jsou i thlové deformity koncetin. U této nemoci rozeznavame dva typy:

- Schmiduv typ se projevuje stiednim trpaslictvim, pti zkracenych femurech a uhlové
deformité dolnich koncetin nejcastéji s coxa vara a genua vara. Lebka a tvaf jsou
neporusSeny. Béhem piredskolniho véku mezi 3. a 5. rokem se na RTG obrazu
projevuji normalni epifyzy, ale metafyzy a rastové ploténky jsou rozsifené.

- McKusickliv typ je nazyvan jako chrupavcito-vlasovd hypoplazie, protoze je
doprovazen fidkymi svétlymi vlasy vcetné poruch tfas a obo¢i. Jedna se o vzacnéjsi
poruchu, kdy je rast vyraznéji snizen nez u Schmidova typu, ale uhlové deformity
jsou mirngjs$i. Byva pfitomna varozita hlezna, pravidelné hyperlordéza a dale

zmény na rukou a nohou, kdy jsou kratsi prsty a prstce s hyperlaxicitou.

3.5.8.1 Terapie
Lécba obou forem je symptomaticka. Re$i se thlové deformity, pokud nemaji

tendenci ke spontanni upravée. (Dungl, 2005: 274)

3.5.9 Chondrodysplasia punctata

Jedna se o vzacny typ dwarfismu charakterizovany skvrnitymi kalcifikacemi epifyz
dlouhych kosti a Gplnou ztratou vlast, kataraktou, ichty6zou kiize, mentalni retardaci a
mikrocefalii. Existuji recesivni formy vazané na X. chromozom i autozomélné¢ dominantni

a recesivni formy.

3.5.9.1 Patogeneze
Pfi¢inou nemoci je nepravidelna vaskularizace epifyz, porucha vyzradvani
chondroblastti a mukoidni degenerace chrupavky. U nékterych forem jsou nepravidelné

okrsky kalcifikaci a cysty epifyzarni chrupavky.

Tézka forma je viditelnd u novorozence diky vyraznému zkraceni proximalnich
segmentll koncetina je podobna achondroplazii. Dalsi ptiznaky jsou kalcifikace chrupavek
laryngu a trachey vedouci ke stendze dychacich cest. To miize byt Zivotu ohrozujici stav.

Na tvafi je patrné charakteristické oploSténi nosu a mezi ortopedické vady patii coxa vara,
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flexni kontraktury kycelnich a kolennich kloubt, kycelni luxace, pes equinovarus,
kyfoskolidza patete a atlantoaxidlni instabilita. Dale mlize byt pfitomna i vrozena vada

srdce.

Mirnéjsi forma se projevuje méné vyraznym zkracenim koncetin a byva u ni
rozdilna délka koncetin. Pfi narozeni nebyva hned patrna, ale ostatni ptiznaky jsou

podobné.

3.5.9.2 RTG obraz

Rentgenovy snimek ukazuje skvrnitou kalcifikaci epifyz patrnou v prvnim roce
zivota, opozdénou osifikaci sekunddrnich osifikacnich center, pfedevSim femuru, a
na patefi poruchy segmentace a hypoplazii dens axis. Mozné je i zaZeni foramen magnum.
Prenatalné lze skvrnité kalcifikace a zkracené koncetiny zjistit pomoci sonografického

vySetieni.

3.5.9.3 Terapie
Atlantoaxidlni instabilita a kongenitdlni skolibza musi byt feSena vcasné
chirurgicky. Deformity dolnich koncetin, jako coxa vara, jsou léCeny osteomiemi,

prolongacemi a epifyzeodézami. (Dungl, 2005: 274-275)

3.5.10 Chondroektodermalni dysplazie
Toto onemocnéni je velice vzacné a je charakterizované chondrodysplazii,
polydaktylii, ektodermalni dysplazii postihujici vlasy, zuby a nehty a vrozenou srde¢ni

vadou. Cetnost je nizka 0,1:1 milion. Nemoc je autozomaln¢ recesivné dédicna.

3.5.10.1 Klinicky obraz

Postizeni se projevuje akromelickou a mezomelickou formou trpaslictvi
s normalnim proximalnim segmentem koncetin a polydaktilii. Ektodermélni dysplazie se
prokéaze na malych a dystrofickych nehtech a dystrofickych zubech, které mohou byt navic
teCkované. Srde¢ni vady se vyskytuji u 50% postizenych charakteristické¢ defektem septa

sini nebo septa komor. Obcas je pfitomna i mentalni retardace.

3.5.10.2 RTG obraz

Proximdlni ¢ast tibie je rozSifena a laterdlni Cast epifyzy je hypoplasticka, diky
¢emuz vznika genu valgum. Prsty jsou kratké, mohou chybét osifikacni centra distalnich
falangli. Femury a humery jsou Casto ohnuty. Patef je beze zmén, panev zkracena, ale

ristem se pomeéry upravuji.
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3.5.10.3 Terapie

V détstvi jsou operovany srdeni vady. Nadpocetné prsty jsou sneseny. Genua
valga léCena ortézami, ale systémové vady jsou operovany. Je vyuzito metod osteotomie,
diky které je korigovéna valgozita a zevni rotace tibie, pro obnoveni mechanické osy
koncetiny. U vyraznych deformit se na valgozité podili i zvétSeny medidlni kondyl femuru,
proto je nutné soucasné korigovat i distalni femur. Z divodu trvalého postizeni epifyzy
tibie valgozita kolena ristem recidivuje, je potieba korekce délat opakovanég, definitivni
obvykle v obdobi kostni zralosti. Valgozita kolene byva spojena s luxaci pately, ktera je

lécena rekonstrukei extenzorového aparatu kolenniho kloubu. (Dungl, 2005: 275)

3.5.11 Larsentv syndrom

Jednd se o vzacny syndrom charakterizovany zménami tvafe a mnohocetnymi
kloubnimi dislokacemi spojené s kloubni laxicitou a pozdéji kontrakturami. Na obliceji
jsou patrné oplosténé tvare, , oplostény kofen nosu, Siroce posazené oci a prominujici celo.
Dité je od pocatku ohroZeno cervikalni kompresi s myelopatii pfi tézké nestabilit¢ kréni
patete, projevujici se hyperkyfézou. VéEtSinou se nemoc projevi sporadicky, ale miize se
jednat 1o autozomalné dominantni nebo recesivni dédi¢nost. Jednd se o poruchu

mezenchymu, kdy je defekt lokalizovan na III. chromozom.

3.5.11.1 Klinicky obraz

Ihned po narozeni jsou vidét zmény na tvafi, hyperextencni postaveni dolnich
koncetin s oboustrannym pes equinovarus. Kolenni klouby jsou v hyperextenzi nebo
s dislokovanou tibii dopfedu proti femuru. Kycelni klouby bilateralné luxovany, pfi¢emz
pohyblivost je zna¢na pro kloubni laxicitu. Radiohumeralni kloub je luxovéan a postupné se
tak vyviji flexni kontraktura lokte. Na rukach jsou typické dlouhé prsty nasedajici na
kratké metakarpy a distalni ¢lanek palce mé lopatkovity tvar. Na patefi je Casto patrna
cervikalni kyféza, progresivni instabilita a kyfoskoliéza v distalnich usecich. Soucasti
nemoci jsou i vrozené srdecni vady a vady aorty. Inteligence je normdlni. SniZenad hybnost
je zpusobena hyperelasticitou. Svaly jsou relativné normalni. Zpocatku, stejné jako

u détské mozkové obrny, nejsou patrné spastické jevy.

3.5.11.2 RTG obraz
Mimo uvedené dislokace jsou jesté patrna piidatna osifikacni centra tarzalnich a

karpalnich kosti.
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3.5.11.3 Terapie

Prioritou 1é¢by je zabranit kompresi kréni michy. ReSeni nemusi byt ihned
chirurgické, vSak optimalni pro zadni fizi je v€k kolem 18 mésicti. Pii plné rozvinutém
syndromu jsou nejprve chirurgicky feSeny luxace kolennich kloubi, poté kycelnich a
nakonec pes equinovarus. Z pocatku je 1écba feSena konzervativné, az poté chirurgicky.
Kycelni klouby pomoci oteviené repozice s pfipadnym zkracovdnim femuru pomoci
osteotomie ve veéku kolem jednoho roku. Pes equinovarus pro svou ztuhlost vyzaduje
lé¢eni. To mize byt zpocatku konzervativni, ale dale musi dojit k operativnimu feSeni a to
pro dorzalni uvolnéni s prolongaci Achillovy Slachy. V oblasti kréni patete u starSich déti
nebo dospélych mulze dojit k spondylolistéze. LéCeni je vSak vétSinou konzervativni.

(Dungl, 2005: 275-276)

3.5.12 Dysplasia cleidocranialis

Jednd se o nemoc, kterd se projevuje poruchou osifikace kosti. Ty vznikaji
na podkladé¢ dezmogenniho zakladu, coz jsou klavikula, kalva a panev. Méné jsou
postizeny chondrogenni kosti, zvlasté¢ kosti ruky, nohy a patefe. Onemocnéni je

autozomalné dominantni.

3.5.12.1 Patogeneze

Vada je zptisobena mutaci genu CBFA1”, jenz reguluje expresi genti v buiikach,
které se maji stat osteoblasty. Z diivodu mutace genu se tvoii abnormalni tkan, kdy maji
pacienti postizeny stiedni ¢asti klavikul, stfed kalvy a pfedni c¢ast panve z poruchy

osifikace stydkych kosti.

3.5.12.2 Klinicky obraz

Projevy nemoci nastanou obvykle do dvou let a patii k nim maly oblicej s Sirokou
hlavou, svisld ramena s hmatnym defektem klicnich kosti, tzky hrudnik pfi poruse
osifikace sterna a porucha dentice. Dale mohou byt pfitomny neuromuskularni poruchy

z poskozeni plexus brachialis.

3.5.12.3 RTG obraz
Klavikuly jsou defektni v oblasti laterdlni a centralni ¢asti, na lebce pfetrvavaji Svy
a fontanely, kosti obliceje jsou hypoplastické. Je patrna opozdéna osifikace téla kosti

stydké a ramus inferior kosti sedaci. Symfyza Siroce zeje, lopaty kosti kycelni jsou

* kliovy transkripéni faktor osteoblastické diferenciace
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hypoplastické. Na pateti chybi zadni spojeni obloukil v oblasti hrudniho a bederniho tseku

s castou spondylolyzou a skoliézou.

3.5.12.4 Terapie
Skoliéza se 1é¢i stejnym zplsobem jako idiopatickd a coxa vara valgizaéni
intertrochanterickou  osteotomii. Rekonstrukce klicnich kosti se nedoporucuje.

(Dungl, 2005:276-277)
3.6 Poruchy vyvoje chrupavky a vazivovych komponent skeletu

3.6.1 Dysplasia epiphysealis hemimelica

Jednd se o vzacné onemocnéni s cCetnosti 1:1 milionu, které se projevuje
osteokartilaginéznim rastem kosti tarzu nebo epifyz kosti dolnich koncetin v oblasti
kolenou, vzacnéji karpu a plochych kosti. VZdy je postizena jen polovina epifyzy. Toto

postiZzeny se Casteji projevuje u muzu.

3.6.1.1 Klinicky obraz

Prvotni znamky postizeni jsou patrné v predSkolnim ¢i Skolnim veéku jako omezeni
pohybu kloubu, asymetrickym rozsitenim, blokddami a bolesti kloubu. Pokud exost6za
vychazi z kloubni plochy kosti, mize vyrazné ovlivnit tvar i funkci zasazené¢ho kloubu.
V ptipad¢ postizeni dlouhych kosti miize vést postizeni k rozdilné délce koncetin. U 70%

ptipadll jsou exostézy na vice mistech skeletu.

3.6.1.2 RTG obraz
Je patrna exostéza z nckteré kosti tarzu, nejcastéji talu nebo epifyzy distalniho

femuru ¢i proximalni tibie.

3.6.1.3 Prognoza

Riist benignich exostdz kon¢i s ukon¢enim kostniho rastu.

3.6.1.4 Terapie
Symptomatické exostdzy jsou odstraniovany. Rozdilnd délka koncetin je 1écena

podle obecnych pravidel. (Dungl, 2005: 277-278)

3.6.2 Vrozené mnohocetné exostozy, syndrom mnohocetnych osteokartilaginéznich
exostoz
Jedna se o nejcastéj$i kostni dysplazie s cCetnosti 1:50 000, charakterizovana

exostozami v metafyzarni oblasti dlouhych kosti, panve, lopatky a Zeber. Postizeny byvaji
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vice aktivnéjsi ristové metafyzy, tim padem na dolni koncetin€ v oblasti kolena a na horni
koncetin¢ proximalni humerus a distalni ulna a radius. Vice byva postizena kost s mensim

pramérem, naptiklad ulna. Onemocnéni je autozomalné dominantni.

3.6.2.1 Patogeneze

Pfi¢inou je mutace na chromozomech 8, 11 a 19 a projevuje se mutaci gent, které
kéduji signalni molekulu, fidici vyvoj chondrocyti, ktery vede k rozvoji osteochondromu.
Ten vyrGsta z rustové ploténky a zpomaluje rust kosti do délky, pficemz vede k angulaci

kosti.

3.6.2.2 Klinicky obraz

Mezi projevy patii osteochondromy, nestejna délka koncetin, tthlové deformity
koncetin, subluxace nebo dislokace v disledku tlaku a moznym malignim zvratem. Jako
bolestivé hmatné utvary se projevuji osteochondromy jiz v predskolnim véku. Dale jsou
typické deformity predlokti a bérce. Predlokti je zkracené, vice ulna. Radius je radialné
vyklenut a ohnut, pficemz distalni kloubni plocha je sklonéna ulndrné. Zapésti je ulnarné
subluxovano. Ve 14-20% se vyskytuje dislokace hlavicky radia. Je omezend pronace
1 supinace ptedlokti a radialni dukce zapésti. Z diivodu valgozity proximalni tibie se tvofi
genu valgum. Dadle je patrnd valgozita hlezna s poruchou osifikace v lateralni ¢asti distalni
epifyzy tibie, fibula je relativné zkracend. Osteochondromy v oblasti kyc¢li zplisobuji coxa
valga a subluxaci kloubu. Velké osteochondromy navic omezuji pohyb koncetin. Vyrazny
je také zkrat koncetin. V dospélém véku je riziko mozného maligniho zvratu

v chondrosarkom.

3.6.2.3 RTG obraz

Exostozy vyrustaji bud’ z uzkého zékladu kosti nebo na kost Siroce nasedaji.

3.6.2.4 Terapie

Exostdzy se odstraiiuji s chrupavcitou ¢epickou a prilehlym periostem. Nesmi vSak
byt porusena epifyzarni riistova ploténka, jinak dojde k angulaci koncetiny. Na pfedlokti se
primarné odstranuji exostézy a az jako sekundarni lécba je doporucena prolongace ulny
kalotaxi’. Exostozy piedlokti se doporucuje snést co nejdiive po jejich objeveni, protoze
vyCerpavaji potencial ristovych plotének. Nadmérné ohnuti radia a sklon distalni kloubni

plochy je mozné feSit korekéni osteotomii nebo epifyzeodézou v adolescentnim véku.

> zptisob 16¢by, kdy je nejprve provedena submetafyzarni kortikotomie a po ni nasleduje
pomalé distrakce svalku
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Korekéni osteotomii je také feSena valgdzni deformita hlezna a kolene. Exostdzy v oblasti
distalni tibie a proximalni fibuly se musi odstranit. K Gpravé rozdilné délky koncetin se
vyuzivda metod prolongace nebo epifyzeodézy. Rust exostéz ustavd v obdobi kostni

zralosti, do té doby je tieba daného jedince sledovat. (Dungl, 2005: 278-280)

3.6.3 Mnohocetna enchondromatéza
Pro postizeného touto nemoci jsou charakteristické mnohocetné ostriivky
chrupav¢ité tkdné v metafyzach, které zpomaluji rist a deformuji kost. Pochéazeji jednak

z epifyzarnich plotének pii porusené kalcifikaci nebo z hlubSich vrstev periostu.

3.6.3.1 Klinicky obraz

Nalez kolisa na zaklad¢ postizenych kosti a podle enchondromii. Vice postihuje
jednu polovinu téla. U dlouhych kosti je patrny zkrat a angulace s rozSifenou oblasti
metafyz. Prvotni ptiznaky jsou patrné v ¢asném détstvi, kdy jsou pfi postizeni rukou prsty
rozsitené¢ a zdeformované, dale je na ptredlokti Casto postizena ulna, coz vede k jejimu
zkratu, ohnuti radia a ulnarni deviaci zapésti. Na dolnich koncetinach se mize pozorovat

genu valgum pfi postizeni femuru nebo tibie. Oslabeni kosti mtize vést az ke zlomening.

3.6.3.2 RTG obraz

V metafyzach dlouhych kosti se nachazeji ostrtivky chrupavky, které se tdhnou jako
nepravidelné kalcifikované prouzky z metafyzy do diafyzy. Epifyzy nebyvaji postizeny.
V kratkych kostech rukou a nohou proces vytvaii oblaCkovité expanze s okrsky

kalcifikované tkané.

3.6.3.3 Terapie

Odstranuji se symptomatické enchondromy, dale se provadi spongioplastika,
korekéni osteotomie a prolongace kosti. Loziska na rukou jsou odstraiiovana a vyplnéna
spongiozni kosti. V dospélém véku je mozny maligni zvrat, proto je nutné jedince nadale

sledovat. (Dungl, 2005: 280-281)

3.6.4 Fibrozni kostni dysplazie

Toto onemocnéni patii mezi Castéj$i. Je nedédicné s pfitomnosti expandujici
fibrozné-kostni tkané wuvnitt diafyz a metafyz rostoucich kosti s pfilezitostnymi
extraosedlnimi pfiznaky. Jsou zndmé tii formy: monoostotickd, polyostotickd a

polyostotickd s endokrinnimi abnormalitami. Vyskytuje se predevsim u divek.
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3.6.4.1 Etiologie a patogeneze
Jedna se o nedédicné onemocnéni zplisobené mutaci genu GNASI1, ktery koduje

a-jednotku stimula¢niho proteinu G, ovliviiyjiciho funkci osteogennich bunék kosti.

3.6.4.2 Klinicky obraz

Nejcastéji je pfi monoostotické form¢ postizen femur, tibie, humerus, Zebra nebo
oblicejové kosti. V polyostotické formé prevlada postizeni jedné koncetiny, nejcastéji
dolni, soucasné s postizenim kycelni kosti. U povrchovych kosti byvd hmatné bolestivé
zdufeni, u nosnych dochézi k zakfiveni, které se u femuru projevuje tvarem pastyiské hole,
genu varum nebo valgum, kulhdnim, zkratem koncetin a bolesti. Dale jsou patrné
mimokozni pigmentace nad postizenymi kostmi, skvrny ,,bilé kavy* s nepravidelnym
okrajem, které mohou byt malé i1 rozsdhlé. Forma polyostotickd s endokrinnimi
abnormalitami se navic projevuje pfed¢asnou pubertou a urychlenym rlstem, ale

vysledkem je piedcasné uzavieni rustovych plotének a snizeny vzrust.

3.6.4.3 RTG obraz
Uvnitt kosti se nachdzi patrna nepravidelnd cystickd projasnéni, ktera se

pfirovnavaji k mléénému sklu. Periostalni reakce neni pfitomna, kromé oblasti zlomenin.
Definitivni diagn6za byva stanovena na podklad¢ histologického nalezu.

3.6.4.4 Pritbéh onemocnéni
Obvykla progrese dysplazie se v dospélosti zastavuje, ale fibrozn¢ zménéné tkané

nevyzravaji kost. 0,5% postizenych myva maligni zvrat, obvykle do osteosarkomu.

3.6.4.5 Terapie
Rozsahlé 1éze jsou oSetfovany radikalné exkochleaci a spongioplastikou. Hrozi
recidivita onemocnéni. Zlomeniny maji dobrou hojivou potenci a thlové deformity jsou

korigovany osteotomiemi, délky koncetin prolongaci zevnim fixatorem, pfic¢emz tvorba

svalku je velmi dobra. (Dungl, 2005: 281-283)

3.6.5 Neurofibromatoza (NF)

Onemocnéni vychazejici z bun€¢k neuralni listy, kterd se projevuje abnormalnim
rastem podpirnych bunék centrdlniho a periferniho systému s vyraznou predispozici k
vzniku benignich a malignich naddord. RozliSujeme tedy periferni a centralni formu. Obé¢ se

projevuji hyperpigmetovanymi makuly, podkoznimi neurofibromatéznimi tumory a
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tumory centralniho nervového systému. Periferni forma se navic projevuje postizenim

muskuloskeletalniho systému.

Autozomalné dominantni onemocnéni sebou nese 50% riziko postizeni kazdého

potomka.

3.6.5.1 Patogeneze

Ob¢ formy jsou zplisobené mutaci genu, ktery koduje protein neurofibromin
u periferniho postizeni a scheannomin u centralni poruchy. Tyto proteiny reguluji rist
podpirnych bunék nervové tkané. U periferni poruchy je mutace zpisobena postizenim

dlouhého raménka 17. chromozomu a u centralni postizenim 22. chromozomu.

3.6.5.2 Neurofibromatoza 1. typu = periférni — klinicky obraz
Pro diagnostiku tohoto postizeni museji byt splnéna alesponn dvé nésledujici

kritéria:

1. Sest a vice skvrn ,,bilé kdvy* o priméru Smm v prepubertalnim veku a

15mm v postpubertalnim veku.

2. Dva nebo vice neurofibroml jakéhokoliv typu nebo jeden plexiformni

neurofibrom.
3. Pihy v axile nebo v inguing.
4. Gliom nervi optici.
5. Dva nebo vice hamartomii duhovky.
6. Zftetelné kostni postiZeni.
7. Ptimy piibuzny postizeného s NF-1 (rodice nebo dvojce)
a) Systémové postizeni

Onemocnéni neni patrné po narozeni, ale projevuje se obvykle do 10 let. Postizen
muze byt kterykoliv systém nebo organ obsahujici nervové buiiky. Pacienti jsou ohrozeni
riznymi malignimi nadory centralniho i periferniho nervového systému. Soucasné vsak je
vy$si riziko i nadori jiného plvodu, jako leukemie, Willmstiv nddor, feochromocytom,
rabdomyosarkom, leiomyosarcom, liposarcom a karcinom §titné zldzy. Dale jsou pacienti

ohroZeni progredujici hypertenzi arteria renalis. V détstvi se jedna predev§im o symptomy
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neurogenniho postizeni, v dospélém véku systémového. V obdobi puberty a téhotenstvi

byva nadorové bujeni rychlejsi.
b) Postizeni pohybového aparatu

RozliSujeme deformity patefe, vrozenou dysplazii tibie a nadmérny rist kosti a
mekkych tkani. Deformity patefe se vyskytuji ve 24% postizenych. Projevuje se jako
idiopatickd, nebo dystrofickd forma skoliézy. Pribéh 1écby idiopatické formy je shodny
s 1écbou idiopatické skolidzy, vSak dystroficka, postihujici kratky segment patete (4-6
segmentl), progreduje a vzdoruje konzervativnimu léCeni. Navic byva spojena
s rozSifenim durdlniho vaku a intra-spinalnimi neurofibromy. Vrozena dysplazie tibie patii
mezi typické projevy a Casto zacind jako kongenitalni prepseudoartroza anterolateralnim
zakiivenim bérce, jez prichdzi v disledku zatizeni pakloubu tibie. Nadmérny rtst kosti a
meékkych tkani a hemihypertrofie jsou rizné. Kosti vSak mohou byt i zkradceny a zakiiveny
v dtsledku morfologie. Zmény na kostech se mohou projevovat jako cysticka
intrameduldrni projasnéni, dale jako erozivni defekty v dusledku proliferujici vazivové
tkan¢ nebo jako subperiostalni proliferace kosti, kterd je zplisobend drazdénim periostu.
V mékkych tkanich jsou patrné plexiformi neurofibromy, coz jsou provazovitd nebo
vakovitd zdufeni v pribéhu nervu, vyrazné citlivd na dotek. Nad jejich pribéhem se
objevuji pigmentové névy. Skvrny ,bilé kavy“ jsou zplsobeny shluky velkych
melanozomll a axilarni pihy jsou hyperpigmentace velikosti 1-3mm. U 30-60%
postizenych bylo prokézano nizsi IQ nez u bézné populace, proto postizené déti vyzaduji

Ve pési.

3.6.5.3 Neurofibromatoza 2. typu = centrdalni — klinicky obraz

Tato vzacngj$i forma onemocnéni s cetnosti 1:40 000 je charakterizovana
oboustrannym neurofibromem n. acustici a tendenci k dal§$im mnohacetnym nadortim, jako
je meningiom, ependymom, gliom a schwannom. Kozni zmény nemuseji byt pfitomny a
muskoskeletalni deformity chybi. Postizeni n. acustici vede ke ztraté sluchu nejpozdéji do
20 let. Aby se prokazalo postizeni NF-2, museji byt splnéna nasledujici kritéria

onemocnéni:
— oboustranny neurofibrom n. acustici prokdzany na CT nebo MR

- piimy ptibuzny postizeného NF-2
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- jednostranné postizeni n. acustici nebo dva z nasledujicich symptomi:
neurofibrom, meningiom, gliom, schwannom, juvenilni zadni subkapsuldrni

lentikularni degenerace

3.6.5.4 Diagnoza
Potvrzeni obou forem spociva na klinickém a RTG obraze a je navic doplnéno
onim vySetfenim Stérbinovou lampou, vySetfenim o¢niho pozadi a vySetfenim mozku

v kombinaci CT a MR.

3.6.5.5 Terapie

Lécba je zamétena na vyskyt intrakranialnich a intraspindlnich nadorti. Systémové
a kozni projevy se 1é¢i symptomaticky. Neuromy, které zplsobuji potize, jsou
odstraiiovany. To se ale nedafi radikaln¢ pro vyraznou vaskularizaci a infiltrativni rast.
Rist obvykle svéd¢i pro maligni zvrat a je nutné je 1éCit dle onkologickych postupd.
Z ortopedického hlediska je mozné 1éCeni patere, které se provadi spondylodézou v piipadé
progredujici skolidzy. Pfineprogredujici je 1é€ba shodnd s terapii idiopatické skolidzy.
Dale je mozna lécba kostnich zmén a deformit, kdy lécba spociva v kombinaci
exkochleace zménénych casti kosti a spongioplastice, korekénich osteotomiich,
epifyzeodézach a prolongacich dlouhych kosti. Prepseudoartroza tibie vyzaduje kvalitni
naslapnou ortézu jako prevenci vzniku pakloubu. Preventivni vySetfovani a oSetfovani je

dilezitou soucasti z divodu recidivy symptomu. (Dungl, 2005: 283-287)

3.7 Zmény hustoty kortikalnich diafyzarnich ¢asti a/nebo modelace

metafyz

3.7.1 Osteogenesis imperfecta

Je to dédi¢né onemocnéni pojivové tkang, které se projevuje kiehkosti kosti, jezZ ma
za nasledek zlomeniny dlouhych kosti. Déle se projevuje kostnimi deformitami, modrymi
sklérami, ztratou sluchu a lomivosti zubi. Jesté¢ mohou byt pfitomny dalsi pfiznaky jako
ligamentdzni laxicita, hernie, kiehkost mekkych tkani se sklonem k snadnému zhmozdéni
a excesivni poceni. Vice nez 90% postizenych ma geneticky preduréeny kvantitativni nebo
kvalitativni defekt tvorby kolagenu typu I. Pfenos je vétSinou autozomalné dominantni,
muze se ale vyskytovat i jako spontanni mutace a vzacné jako homozygotn¢ autozomalné

recesivni, tedy zdédéné od obou postizenych rodici.
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3.7.1.1 Patogeneze

Kvantitativni nebo kvalitativni porucha tvorby kolagenu typu I je zplsobena

defektem genu lokalizovaném na 17. chromozomu. Kolagen typu I je totiz zakladnim

proteinem kosti a pojivové tkdn€ ligament a §lach.

3.7.1.2 Klasifikace

Urceni je velmi problematické vzhledem k rozdilnym projevim a proto

onemocnéni délime do nékolika typti podle Sillence a predevsim podle Shapira.

D¢leni podle Sillence je zalozeno na klinickém projevu a dédicnosti. RozliSujeme

typy I-IV, pficemz typy I a IV jsou autozomalné¢ dominantni formy a typy Il a III jsou

autozomalné recesivni.

a)

b)

d)

Typ I se projevuje mensi lomivosti kosti, modrymi sklérami v prib&hu
celého zivota a presenilni ztratou sluchu. RozliSujeme dva subtypy a to bud’

bez projevl dentinogenesis imperfecta nebo s projevy.
Typ II je typicky svou extrémni lomivosti kosti a perinatalnim umrtim.

Typ III je spojen s relativné vysokou lomivosti, bilymi sklérami a snizenim

vzrustu v disledku progredujicich deformit koncetin.

Typ IV je formou stfedné¢ zdvazné lomivosti kosti s bilymi sklérami

v dospélosti. Opét s dentiogenesis imperfecta nebo bez.

Aby bylo mozné urcit prognozu jak zédvaznosti onemocnéni, tak zavislosti pacienta

na okoli, bylo rozpracovano déleni Shapirem:

To zahrnuje ctyfi kategorie: kongenita A, kongenita B, tarda A a tarda B.

V kategorii kongenita jsou déti, které se rodi se zlomeninami vzniklymi in utero nebo

pfi porodu. Kategorie tarda zahrnuje déti se zlomeninami vznikajicimi po porodu.

a)

Kategorie kongenita A je charakteristickd porodem déti se zkrdcenymi
koncetinami pfi kostech deformovanych mnohocCetnymi zlomeninami,
véetné zlomenin hrudniho koSe a velmi kiehkou lebkou. Tim padem stav
neni slucitelny se Zivotem a déti se rodi mrtvé, piipadné¢ umiraji kratce
poporodu za priznakli intrakranidlniho krvaceni nebo dechové

nedostate¢nosti.
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b) U kategorie kongenita B se déti rodi s méné zavaznymi zlomeninami,
dlouhé kosti maji normalni tvar a neni deformovan hrudnik. Dé&ti jsou
vyrazné postizené, presto 1/3 je schopna se doma pohybovat, zbylé dvé

tietiny se pohybuji pomoci voziku.

c) Kategorie tarda A je typickd zlomeninami vzniklych po porodu, ale
pred zacatkem chiize. 2/3 déti jsou schopné samostatného pohybu a 1/3

pomoci voziku.

d) V kategorii tarda B zlomeniny vznikaji az po zac¢atku chtize a vSechny déti

jsou schopné chiize.

3.7.1.3 Patologie

Zakladnim defektem je nedostatek kolagenu typu I. V disledku toho jsou poruseny
vSechny druhy osifikace. Tvofi se tak primitivni kostni tkan s tenkymi a neorganizovanymi
kostnimi tramci. Tenké trdmce maji na povrchu osteoidni tkan a velké mnozstvi
osteoblastil a osteoklastil, coz svéd¢i o kostni pfestavbé. Makroskopicky obraz odpovida
osteopenii, zmensSeni kosti a deformitdm kosti v disledku zlomenin a asymetrické poruse
ristové ploténky. Epifyzy maji zachovaly tvar, ale jsou Sir§i a kloubni povrch maji
nepravidelny. Patet je deformovéna skoliézou a kompresnimi zlomeninami. Na lebce se

nachazi vice osifika¢nich center.

3.7.1.4 Klinicky obraz

U letalnich forem jsou koncetiny deformovény a zkriceny mnohacetnymi
zlomeninami a lebka je mékka. U neletalnich forem je zavaZnost rlizna a obecné plati, Ze
dolni koncetiny, pfedev§im femur. Hojeni zlomenin byva normélni. Zlomeniny se vSak
opakuji, coz ma za nésledek zkrat a deformity koncetin. Diky ¢astym imobilizacim dochazi
ke kloubnim ztuhlostem a poskozeni riistové chrupavky z diivodu mikrofraktur. Frekvence
zlomenin se s v€kem sniZuje, ale u Zen v menopauze se miZe znovu projevit. Dolni
koncetiny jsou deformovany od panve protruzi acetabula, ptes femur diky varéznim
deformitdm nebo anterolaterdlnimu ohnuti a tibii, u které byva patrnd anteromedidlni
deformita. Humerus je vétSinou valgoézni a piedlokti var6zni. Hlava je deformovana
objemnou kalvou s dosahu pfesahujici okcipitalni oblasti, v pfedni ¢asti lebky prominuji
parietalni a temporalni kosti. To mé za nasledek, Ze je obli¢ej mensi a trojuhelnikovity. Usi

jsou ohnuty dolli a zevné. Deformity patete zahrnuji té¢zké skoliézy v disledku osteopenie,
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vazivové laxicity a patologickych zlomenin. Casté je snizeni vzriistu v disledku deformit
koncetin i1 patefe. Projevem hyperlaxicity je hypermobilita kloubli. Také se nemoc
projevuje Casto pes valgus a recidivujici luxaci patel. Déale hypotonické svaly, tenkd a
prisvitna ktize, kiehké tkané s tendenci k neimérnym kontuznim loziskiim pfi minimalnim
mechanickém ptsobeni. Modré skléry zplisobené ztencenim vazivové vrstvy nebo bilé,
které obsahuji abnormalni kolagen. V pfipad¢ dentiogenesis imperfecta je poruSen dentin,
zatimco sklovina je normalni. Zuby jsou tak kiehké, nazloutlé, se sklonem k zubnimu kazu
a vypadavani. Hluchota postihuje 40% pacientli a vznika v adolescentnim nebo dospélém
veéku. Miize byt zplisobena otoskler6zou nebo kompresi sluchového nervu. Nékteti pacienti
trpi 1 nadmérnou potivosti v disledku nadmérné metabolické aktivity organismu. Intelekt

neni postiZen.

3.7.1.5 RTG obraz

Rozdéluje se podle tézkych a stfednich forem. U tézkych jsou dlouhé kosti
pfinarozeni zkraceny a Siroké, pfi¢emz kortikalis je tenkd. Kosti jsou v rizném stadiu
hojeni zlomenin a je zdeformovan hrudni ko$. Metafyzy a epifyzy dlouhych kosti jsou
zménény nahromadénim vietenovitych kalcifikaci, popisovanych jako ,,popcornové™
kacifikace. Kalva je velmi tenkd a lebka ma houbovitou konzistenci. Pozoruhodnym
znakem jsou Wormiovy kosti, coz jsou Casti puvodnich osifika¢nich center kalvy
v membrandznich ¢astech kalvy. Patet jevi zamky osteopordzy a obratle jsou bikonkavné
stlacené. U leh¢ich forem RTG obraz pfipomind osteoporozu a kortikalis. Kostni tramce
jsou ztencené. Zlomeniny dlouhych kosti jsou v rizném stadiu a zptisobuji deformity

kondetin.

3.7.1.6 Hyperplasticky svalek a nadory u osteogenesis imperfecta

Hyperplasticky kostni svalek se projevuje vyraznym zdufenim, bolestivosti a
lokalni i celkovou teplotou trvajici 1-3 tydny. Je obtizné ho odlisit od osteogenniho
sarkomu, ktery byva také Castéji spojen s touto chorobou, nez u bézné populace. Rozdil

mezi obéma jednotkami stanovi histologie.

Prenatalné lze diagnostikovat jen tézké formy od 16. tydne sonograficky podle
zkratu femuru a snizené schopnosti odrézet ultrazvukové viny lebkou. Mezi 13.a 14.

tydnem Ize stanovit diagnézu podle DNA choriovych klk.
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3.7.1.7 Terapie

Lécba pric¢in onemocnéni neexistuje. Vyuziva se ucinku bisfosfonat, které inhibuji
osteoklastickou resorpci kosti. Konzervativni 1é¢ba je dilezitd pro prevenci fraktur a
rehabilitaci. Vyuziva se protektivnich pomicekumoziujicich navic chtizi. Tyto pomiicky
chrani kycel, koleno, hlezno a nohu. Ortézy musi byt vyrobeny z extrémné lehkych a
vzduSnych materidlli a ke zlepSeni svalové sily a sobéstacnosti je vyuzivano metod
rehabilitace s fyzikdlni terapii. U nechodicich pacient je nutno individualné korigovat
polohu na elektrickém voziku pomoci podlozek na sezeni a korzetl stabilizujicich patef a
trup. Léceni zlomenin dlouhych kosti vychazi z principu, Zze hojeni zlomenin neni
poruSeno. Nevyhodou imobilizace je ale zhorSujici se osteopenie se sklonem k dal§im
zlomeninam. Proto se koncetiny u déti znehybnuji jen na nezbytné nutnou dobu a to 1-2
tydny. U starSich déti a dospélych se zlomeniny 1€¢i konzervativné i operacné, pficemz se
preferuje intramedularni fixace zlomenin a mozna je stabilizace zevnim fixatorem.
Deformity dlouhych kosti jsou léceny pro spravnou svalovou rovnovahu a obnoveni tvaru
koncetin k umoznéni funkce a pfikladani ortéz. Jejich korekce je mozna zaviené, to je
manudlni osteoklazii bez vnitini fixace nebo doplnénou fixaci perkutanné zavedenymi
intrameduldrnimi implantaty. Zaviena repozice je vyuzivana piedev§im tam, kde by mohl
byt otevieny vykon Spatné snasen, naptiklad u malych déti. U vétSich déti a dospélych se
korekce provadi otevienou repozici, kdy se provede osteotomie s vnitini fixaci nebo fixaci
zevnim fixatorem. Nejcastéji se vyuziva technika viceCetnych osteotomii diafyzy s fixaci
intramedularné zavedenym hiebem. Vyhodou metody je velmi dobra korekce bez nutnosti
dalsi fixace. Aby nedochazelo u rostoucich déti k problémtim s hiebovanim, pouziva se
teleskopicky intramedularni hieb, ktery se zavede ptes epifyzy dlouhych kosti a umoznuje
rast kosti do délky. V oblasti spinalnich deformit jsou kiivky nad 40-50° léceny zadni
spinalni fuzi se sublaminarni fixaci. (Dungl, 2005: 287-292)

3.7.2 Diafyzarni dysplazie, progresivni diafyzarni dysplazie
Jedna se o vzacné onemocnéni, kdy dochazi k rozsifeni diafyzy dlouhych kosti
v disledku nadmérné periostalni a endostalni osifikace bez postizeni epifyz a rtstovych

plotének. Cetnost je mensi nez 1:1 milionu.

3.7.2.1 Patogeneze
Nemoc je zplisobena zvysSenou osteoblastickou a osteoklastickou aktivitou periostu,

dfeniovd dutina je normalni, ale postupné je Castecné vyplnéna. Pienos je autozomalné
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dominantni a byla prok4dzdna mutace genu transformujiciho riistového faktoru al (TGF-al)

na 19. chromozomu.

3.7.2.2 Klinicky obraz

Vétsinou se nemoc projevi kolem 10. roku symetrickym postizenim piedevsim
tibii, dale femurti a postupné napada fibuly, humery, radia a ulny. Pfi progresy muze byt
postizeni iv oblasti lebni baze, mandibuly, patefe a panve. Onemocnéni se projevuje
bolesti v koncetinach a svalovou slabosti a atrofii. Koncetiny jsou dlouhé a $tihlé, chize je
kolébava, béh obtizny pro Unavnost. K dalSim pfiznakim muze byt zafazena opozdéna
puberta, hypogonadismus, sucha tvrda ktze, kariézni chrup, thlové deformity koncetin a
bederni hyperlordéza. V laboratornim nalezu jsou zvySené kostni frakce alkalické
fosfatazy a osteokalcin. ZvySeny muze byt i hydroxyprolin v moci. Naopak hladiny

vapniku a fosforu mohou byt snizeny.

3.7.2.3 Terapie
Je pouze symptomatickd. K posileni svalii se vyuziva fyzikalni terapie. Podéavaji se
antiflogistika k zmensSeni bolesti a kortikosteroidy pro osteoklastickou aktivitu.

Pti uhlovych deformitach jsou indikovany korekéni osteotomie. (Dungl, 2005: 292)

3.7.3 Meloreostoza

Onemocnéni charakteristické hyperostotickymi pruhy kosti, které pfipominaji
tekouci vosk na svicce. Vybihaji podél kosti a spojuji se s kontrakturami mékkych tkani a
kloubnich pouzder, bolestivosti a koznimi zménami. Ty se projevuji napjatou, lesklou a

zarudlou kizi.
Etiologie je neznama.

3.7.3.1 Klinicky obraz

Kolisd od mirnych po tézké formy. Onemocnéni je patrné v détstvi a adolescenci,
kdy mirnéjsi formy jsou patrné jen na RTG nélezu s bolestivosti postizené kosti. Tézké
formy se projevuji omezenou hybnosti kloubl pti bolestivych rigidnich kontrakturach
kloubnich pouzder a mékkych tkani. PfedevSim pak v oblasti kolene a kycle. Postizena

kost byvé zkracena a ohnuta.

3.7.3.2 RTG obraz
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Je charakteristicky u dospélych, kde hyperostotické pruhy lezi subperiostdlné nebo
extrakortikalné. Kosti byvaji postizené asymetricky. Na spongidézni ¢asti plochych kosti

jsou patrné kostni ostrivky.

3.7.3.3 Terapie
Bolestivost je feSena léky. Ortopedickd 1écba spocivd v prevenci kontraktur.

Vyzaduji totiz kapsulotomie, eventualné korekéni osteotomie. (Dungl, 2005:293-294)

3.7.4 Osteopoikiloza

Jedna se o autozomalné dominantni onemocnéni s ¢etnosti 0,1:1 milionu, které se
projevuje jako kulaté nebo ovalné hyperostézy uvniti spongidézni kosti metafyz a epifyz.
Ostravky o priméru 3-5 mm odpovidaji histologicky kortikalni kosti. U 10% postizenych
se vyskytuji podkozni a kozni uzliky. LéCeni vétSinou neni nutné, u dospélych je nutné

odlisit kostni metastazy. (Dungl, 2005: 294)

3.7.5 Osteopathia striata

Onemocnéni je tvotfeno pruhy hyperostéz v metafyzach dlouhych kosti, ale n¢kdy
i vplochych kostech. Dal§im znakem je skler6za baze i klenby lebecni, které vedou
ke zménam tvare jako je vysoké celo, Siroky kofen nosu a roz$tép patra. U nékterych se
mize projevit mentdlni retardace. Zmény na dlouhych kostech jsou asymptomatické.
Pro RTG obraz je charakteristicka skler6za lebni baze, mize byt postizena jen jedna kost
nebo cely skelet. Pruhy v oblasti kosti kycelni pfipominaji slunec¢ni paprsky. Kostni zmény
nevyzaduji ortopedické léCeni, ale problémem mize byt sklerdza lebni baze s moznou

kompresi hlavovych nervii, s hluchotou a poruchou zraku. (Dungl, 2005: 294)

3.7.6 Infantilni kortikalni hyperostoza

Ojedinéle se vyskytujici nebo autozomalné¢ dominantni onemocnéni
charakterizované periostalni novotvorbou kosti, bolestivosti nad postizenou oblasti a
horeckou. Objevuje se pred 5. mésicem véku a ustupuje do 3 let. Postihuje predevsim
mandibulu, dale ulnu, fibulu a tibii. Pro RTG obraz je typicka periostalni apozice diafyz,
ale nepostihuje epifyzu. Lécba zahrnuje podavani kortikosteroidi a nesteroidnich
antiflogistik. Ortopedicky se museji feSit pfipadné synostézy radia a ulny, dislokace

hlavicky radia a zkraty koncetin. (Dungl, 2005: 295)
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3.7.7 Pyknodysostoza

Autozomalné recesivni onemocnéni charakterizované trpaslictvim s postizenim
koncetin a generalizovanou osteoskler6zou. Nemoc se projevuje dwarfismem, hypoplazii
nebo chybénim laterdlni ¢asti klicka, hypoplazii distalnich ¢lank prsth s Sirokymi nehty,
roz$itenou lebkou s perzistujicimi fontanelami, malou mandibulou a prominujicim nosem.
V RTG obrazu je patrna osteoskleroza. Casta je porucha segmentace C; a C, a
spondylolyza v oblasti C, a LS oblasti. Postizené kosti jsou nachylné k unavovym
zlomeninam. K terapii se pouziva ristovy hormon. Ortopedickd terapie zahrnuje 1éCeni
unavovych zlomenin. Problematické je 1éceni chronické osteomyelitidy mandibuly.

(Dungl, 2005: 295)

3.7.8 Osteopetroza

Jedna se o kostni dysplazii, charakterizovanou poruchou kostni resorpce pii funkéni
poruse osteoklastii. V disledku toho pietrvava kalcifikovana chrupavcita tkan a primitivni
kostni tkan, které vedou ke kostni sklerdze. Je nckolik forem osteopetrdézy a mezi ty
zakladni patfi klasicka vrozena forma oznacovéana jako maligni osteopetroza, dale benigni
a osteopetroza zpusobend rendlni tubularni acidézou. Benigni forma je pienaSena

autozomalné dominantn¢ a ostatni vySe uvedené autozomalné recesivné.

3.7.8.1 Patogeneze

Nedostate¢na aktivita osteoklastii vede k nedostatecné resorpci kosti a enchondralni
chrupavky. Novotvorba kosti probihd normaln¢, takze se tvofi nadmérné mnozstvi nezralé
kostni tkang, do které se dostatecné neukladaji kolagenni fibrily, takze kost je kiehka a
lomivé. Dojde k zesileni metafyz a diafyz a uzavirani dieniové dutiny dlouhych i plochych

kosti.

Maligni osteopetréza se projevuje ihned pii narozeni nebo v Casném détstvi.
Z divodu uzavieni dienové dutiny dochazi k poruse krvetvorby. Dentice je opozdéna a
chrup je kariézni. ZuZeni lebecnich kandlkd vede k obrndm hlavovych nervii a vznikaji
patologické zlomeniny. Z divodu progresivity ma tato forma onemocnéni za nasledek smrt

v mladém véku z poruchy krvetvorby.

Benigni forma muze propuknout v kterémkoliv véku. Klinicky se projevuje mirnou

anemii, patologickymi zlomeninami a pfed€asnou artrézou
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Osteopetroza se pifi rendlni tubuldrni acidoéze projevuje navic mimo kariéznim

chrupem, kalcifikaci mozku a atrofii n. optici, ale bez anemie.

3.7.8.2 RTG obraz
Zakladem RTG obrazu je zvySend hustota kostni tkdné. Diky tomu nejde rozlisit
kortikélni a spongidzni kost. Dfefiova dutina je vyplnéna kosti. Lze pozorovat pii¢né pruhy

projasnéni a zahusténi.

3.7.8.3 Laboratorni ndlez
V séru je zvySend hladina kyselé fosfatazy, alkalickd fosfatdza mize byt zvySena a

hladiny fosforu a vapniku jsou norméalni. U renélni formy je navic projev acidozy.

Prenatalné 1ze zjistit zvySenou denzitu kosti sonograficky a radiologicky priukaz je

mozny od 25. tydne t€hotenstvi.

3.7.8.4 Terapie

Léci se anemie a pancytopenie. U vrozené formy se provadi transplantace kostni
diené s cilem aktivovat v organismu prekurzory osteoklastii. Pfi tspéchu se formuje témet
normalni kost s kostni dfeni. Farmakologicka 1écba vyuzivé kortikoidl ke snizeni anemie a
hormont S§titné zlazy ke zvySeni resorpce kosti. Komprese hlavovych nervl jsou léceny
neurochirurgicky. Ortopedicky jsou léceny patologické zlomeniny, které jsou vétSinou
pfi¢né. Hojeni probihd normélnim svalkem, ale opozdéné. Svalek se pifestavuje do tkané
osteopetrdzy. Osteosyntéza je narocna, jelikoz jsou kosti velmi tvrdé a ¢asto dochdzi ke
vzniku pakloubii. U benigni formy jsou pak patrné coxa vara jako nasledek tnavovych
zlomenin kr¢ku femuru. Implantace endoprotéz je technicky velmi obtizné a v oblasti kréni
a bederni patefe se vyskytuje spondylolyza, ktera je I1éCena konzervativng.

(Dungl, 2005: 295-296)
3.8 Dysostozy

3.8.1 Apertiiv syndrom
Toto onemocnéni postihuje primarné lebku predéasnym uzavienim $vi, dale ruce a

nohy syndaktylii, proto jej fadime mezi akrocefalosyndaktylie.

3.8.1.1 Etiopatogeneze
Pravdépodobné se jedna o zarodecny defekt, ktery zpusobuje predcasny uzaveér Svi

a syndaktylie.
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Syndrom je autozomalné¢ dominantné dédicny s moznou spontanni mutaci a

cetnosti 1: 100 tisic porodi.

3.8.1.2 Klinicky obraz

Tvar Lebky a tvare je charakteristicky, kdy je patrné prodlouzeni lebky s mélkymi
o¢nicemi a §irokym rozestupem prominujicich oéi a divergentnim strabismem. Casto byva
pfitomno gotické patro a omezeny riist maxily. Ruce a nohy jsou postizeny ¢aste¢nou nebo
kompletni syndaktylii. Ruka ma tak tvar rukavice bez prsti. Na nohich mohou byt
pfitomny i kostni fuze jako tarzalni koalice mezi kosti patni, krychlovou, lod’kovitou a
klinovymi. I. metatarzus je obvykle zkracen a varézni. V diisledku tlaku rostouciho mozku

na rigidni skelet lebky dochdzi k atrofii mozku. Klinickému popisu odpovidéd i RTG obraz.

3.8.1.3 Terapie

Probiha neurochirurgicky i ortopedicky. Jes$t€é v novorozeneckém obdobi jsou
rozrusovany lebecni Svy a mezi 16.-18. mésicem jsou oddéleny prsty rukou. Prsty nohou se
separuji pouze v pfipadech, kdy onemocnéni zplisobuje funkéni potize a potize s

obouvanim. (Dungl, 2005: 296-297)

3.9 Idiopatické osteolyzy

3.9.1 Idiopaticka osteolyza (syndrom mizejici kosti)
Jedna se o velice vzacné onemocnéni projevujici se spontanni rychlou destrukci a
resorpci jedné nebo vice kosti. Zptsobuje tézké deformity s kloubni instabilitou a

dislokacemi.
RozliSujeme nékolik forem:

a) syndom masivni osteolyzy, Gorhamova-Stoutova choroba, kterda je
nejcastéj$i formou. Neni geneticky vézand, vznikd v rizném obdobi
détského veku a mize postihovat kteroukoliv Cast skeletu. V ptipadé
postizeni patefe mlze byt onemocnéni smrtelné. Podkladem je vaskuldrni

proliferace nebo angiomatdza postizené kosti a ptilehlych mékkych tkéani.

b) dédi¢na mnohocetna osteolyza s dominantnim pfenosem. Ukazuje se mezi
2.-7. rokem veku, kdy mezi prvotni znamky fadime bolesti a otoky rukou a

nohou, n¢kdy ve spojeni s traumatem. Béhem nékolika let dojde k resorpci
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karpalnich kosti, tarzu a distalniho ptedlokti. Vysledkem jsou deformity a
nestability v obou lokalizacich. V obdobi adolescence se onemocnéni

obvykle stabilizuje, ale v dospélosti se miiZze znovu projevit.

c) dédicnd mnohocetnd osteolyza s recesivnim pienosem, ktera postihuje

periferni skelet.

d) nedédi€na mnohocetna osteolyza s nefropatii. Vznika piedev§im v obdobi
mezi 2. a 5. rokem, postihuje vice ruce nez nohy a na rozdil od dominantni
formy se navic projevuje vyraznou poruchou rendlnich funkci spojenou
s proteinurii, glomerulonefritidou a maligni hypertenzi. Jedna se vétSinou

o smrtelné onemocnéni.

3.9.1.1 Terapie
Patet se stabilizuje ortézami. Ostatni chirurgické zakroky jsou komplikované,

protoze dochazi k uvoliiovani osteosyntetického materidlu a resorpci kostnich $tépa.

(Dungl, 2005: 297-298)
3.10 Chromozomalni aberace

3.10.1 Downiiv syndrom

Nemoc je zplusobena trizomii 21. chromozomu. Jsou tii formy zmén na 21.
chromozomu. 95% postizenych méa kompletni trizomii, u 4% je prokazatelna translokace
postihujici 21. chromozom, vétSinou u matek mladSich nez 30 let a u 1% se jedna
o mozaikové postizeni, kdy nékteré bunky poskozené nejsou. Vice jak 50% téchto trizomii
vede k abortu v zagatku téhotenstvi. Cetnost onemocnéni kolisa od 1:600 az 800 Zivé
narozenych déti, avSak s vékem matky se zvySuje. A to u Zen do tficeti let v poméru
1:1500, po tiiceti péti letech 1:270 az k poméru 1:100 u matek mezi Ctyficatym a
padesatym rokem véku. Z tohoto divodu je vypracovan prenatdlni screening. Mimo
sonografie, kdy se prokdze zkraceni kosti, je vySetiovana hladina a-fetoproteinu v séru,
jejiz hodnota je u Downova syndromu snizena. Dale se prokazuje snizend hladina
nekonjugovaného estradiolu, zvySend hladina hCG a hladina inhibinu. Pfi podezieni

na Downtiv syndrom je indikovana amniocentéza a chromozomalni vysetfeni, zvlasté u zen

nad 35 let.
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3.10.1.1 Klinicky obraz

Jiz pfi narozeni se nemoc projevuje mongoloidnim vyrazem tvafe s oploSténim
nosu, hypoplazii maxily, o¢i jsou Siroce posazené, o¢ni $térbiny jsou nahoru seSikmené, je
patrny epikantus, usta jsou pooteviend a prominuje hypertroficky jazyk, dité¢ je
hypotonické. Kloubni hypermobilita je zplsobena hyperlaxicitou, kterd dale vede
k neohrabané chiizi a dalSim skeletalnim deformitdm. Na deformitich se podili mimo
ligamento6zni laxicity také zmény tvaru kloubti a ipont $lach. Intelekt je postizen v rizném
stupni. Postizend osoba je sniZzené¢ho vzristu se Sirokyma rukama, v kterych probihd pfi¢na
kozni dlanova ryha (tzv. opici ryha). Déle u ni dochazi vlivem hypoplazie stfedniho ¢lanku
5. prstu ke klinodaktylii. Mezi dalsi pfiznaky fadime skvrnité duhovky, gastrointestinalni
poruchy, vrozené srdecni vady, dysplastické zmény panve a ztrata ochlupeni. Svalovy
tonus se v prib¢hu zlepsuje, ale pretrvava hyperlaxicita. Mentélni vyvoj se také zlepsuje,
ale zlstava v rozsahu idiocie. Rist je zpomalen, osifikani centra se objevuji pozdéji a
Castym projevem je také hypofunkce §titné zlazy. Ohrozeni Zivota je zpisobeno piredevsim

srde¢nimi malformacemi a u 1% pacientd vznika leukemie.

3.10.1.2 Ortopedické aspekty a jejich léceni

1. instabilita horni kréni patete

a. atlantoaxidlni instabilita — je zpusobena laxicitou lig. transversum
atlantis a kloubnich vazli, anebo hypoplazii dens axis, kdy se
prokazuje z boc¢niho snimku C patete v predklonu a zéklonu.
Vzdalenost mezi dens axis a obloukem atlasu vétsi nez 5 mm je
prikazna pro instabilitu. Neurologické pfiznaky jsou jak mirného,

tak zavazného problému. Vyskytuje se asi u 14 % postizenych.

b. okcipitocervikalni instabilita — Pro téZkou identifikaci musi byt
v pfipad¢é podezieni provedena CT nebo MR vySetfeni. Miize byt
spojena 1 s atlantoaxidlni instabilitou. Je prokazatelna u 8,5 — 71%

pacientq.

c. terapie - k absolutni indikaci operace jsou neurologické piiznaky

instability, kdy se zakrok provadi zadni fuzi mezi C1 — C2.

2. kycelni kloub — na zdkladé RTG snimku je patrné hluboké acetabulum

s niz§im acetabularnim uhlem. Hlavice je zanofena do hloubky, ale
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kolodiafyzarni uhel je normalni. Lopaty kosti kycelni jsou Siroce oteviené.
Pouze u zhruba 8% pacientl se projevuje postizeni kycelnich kloubt a to

trojim zptsobem:

a. dysplazie a dislokace, kterd je velice progresivni a vznikd obvykle
mezi 2. az 10. rokem veéku v disledku ligamentdzni laxicity. Lécba
je konzervativni. Az v ptipad¢ jejiho netispéchu operacni, kdy jsou
feSeny vSechny patologické zmény. Vzdy je nutné chirurgické sesiti

kloubniho pouzdra. Operace maji vysoké riziko selhani.

b. skluz proximdlni epifyzy femuru, ktery je Casto oboustranny a je

spojen s hypofunkei $titné zlazy.

c. avaskularni nekréza hlavice femuru probihajici ¢asto oboustranné,
ale mize byt v riznych stadiich. Pak je hodn¢ podobnd Perthesovu

onemocnéni. Pfi vytlaceni hlavice je vhodna ,,containment™ terapie.

3. patelofemoralni kloub — nestabilita pately je cCastd a velmi obtiznd a
omezuje chiizi oslabenim funkce m. quadriceps femoris. Zprvu je 1écba
provadéna konzervativné pomoci stabilizanich ortéz, poté operacné

plastikami extenzorového aparatu.

4. noha — v disledku kloubni laxicity je viditelna flexibilni plocha noha a
hallux valgus. Zpravidla se problém fesi Gipravou obuvi. Operacni fesSeni je
vyuzito pfivyrazném dyskomfortu. V obdobi dospivani je mozna

extraartikularni artrodéza sub talo. (Dungl, 2005: 298-300)

3.11 Primarné metabolicka onemocnéni, vrozené poruchy vyvoje vaziva

(dystrofie)

3.11.1 Mukopolysacharidozy

Jednad se o onemocnéni zapfi¢inénd poruSenou aktivitou lyzozomalnich enzymd,
coz ma zanasledek castecné odbouravani bunéénych metabolitd. Ty se ukladaji uvnitf
bun¢k a plsobi Skodlivé na organové systémy, jako na centralni nervovy systém, oko,

skeletalni systém a visceralni organy. Dé¢lime je do 8 typl, pro které je typicky snizeny
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vzrust. Nejvice je vyskytuje typ IV (Morquio) a typ I (Hurlerova). Typy I a III jsou spojeny
s mentalni retardaci. Dal§im standardnim rysem jsou zmény obli¢eje. Cetnost onemocnéni

je 1:25 000.

3.11.1.1 Diagnoza

Diagnéza je prokazatelna na zaklad€ klinického a RTG nélezu. VSak klicovym
faktorem je laboratorni vySetfeni mukopolysacharidi v moci, a to heparansulfatu,
dermatansulfatu a keratansulfatu. Také mulzeme vySetfit bunééné kultury koznich

fibroblastd, a to i prenataln¢ z amniové tekutiny.

3.11.1.2 RTG obraz

Mezi spole¢né rysy patii snizeny vzrist, zvétSeni lebky a ztlusténi kalvy, sella
turcica je prodlouzena a ma tvar J. Déle jsou kondyly mandibuly oplostélé a tvar obliceje je
zménén. Na patefi je patrny oploStény a ovoidni tvar obratli. a skolioza, lopaty kosti
kycelni jsou rozsifené, acetabula jsou dysplasticka a krcky femuru jsou valgozni. Skapuly
jsou zkracené, klicni kosti Siroké, zvlasté medidln€¢ a Zebra jsou veslovité rozsitena.
Dlouhé¢ kosti maji rozsifenou kortikalis. Na skeletu ruky jsou rozsifené metakarpy, které se
proximaln€ zuzuji do jednoho bodu a falangy maji tvar projektilu. Osifikace zapéstnich

kustek je opozdéna.

3.11.1.3 Mukopolysacharidoza I ( syndrom Hurlerové)

Jedna se o autozomalné recesivni onemocnéni s defektem a-L-iduronidazy, ktery se
projevuje hromadénim jak dermatansulfatu, tak v menSim mnoZzstvi heparansulfatu.
Postihuje ob¢ pohlavi stejné, pticemz klinické projevy kolisaji od tézké formy (nemoc
Hurlerové), ptes stfedni (Hurlerova/Scheie) po mirngjsi formu (Scheie). V tézkych

formach je nemoc letalné se stupnujici.

3.11.1.3.1 Patologicky nalez
Usazeniny abnormalniho glykogenu jsou nashromazdéna v mnoha tkanich vcetné
CNS, perifernich ganglii, retiny a retikuloendotelidlniho systému a jater, v hypofyze,

testes, v kardiovaskularnim systému a v osteocytech a chondrocytech.

3.11.1.3.2 Klinicky nalez
Syndrom Hurlerové je definitivné typicky kolem 9. mésice, kdy je lebka zvétSena,
pokryté silnymi vlasy, tvar s vyrazem ,,chrlice s nizkym Celem, Sirokym nosem a nosnimi

dirkami, zvétSenymi rty, prominujicim jazykem a otevienymi usty. DEti maji chronickou
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rymu. V oku je patrné zakaleni rohovky a degenerace sitnice, coz vede ke slepoté. Dale
nemoc zpusobuje hluchotu. Pro zbytek téla je typicky kratky krk, deformovany hrudnik
s prominujici dolni ¢asti, velké bticho diky hepatosplenomegalii. Jiz ve v€ku pulro¢niho
ditéte se onemocnéni projevuje thorakolumbalni kyfézou s vyraznym gibbem. Na udech se
nachazeji flexni kontraktury kloubt a ruce jsou Siroké s kratkymi silnymi prsty. Malicek je
postaven v radidlnim drzeni. PostiZzeny je vyrazn€ mentalné retardovany s progredujicim
pribéhem. V neposledni fad¢ je dalsim symptomem kardiomyopatie, za jejiz ndsledek

muZze postizeni srdecni stény a chlopni. Pfi zhorSeni mlize vést ke smrti.

3.11.1.3.3 RTG obraz

Mimo jiz vySe popsanych nalezl typickych pro vSechny mukopolysacharidozy se
typ I projevuje zobakovitym prodlouzenim ptedni dolni ¢asti thorakolumbalnich obratlii
s moznou hypoplazii dens axis a atlantoaxialni nestabilitou. Kycelni klouby jsou casto
vykloubené s viditelnou opozdénou osifikaci proximalni epifyzy. Vietenni a loketni kost se
distaln¢ ztencuji a jejich fyzy se sbihaji. CT a MR dokazuji cystické zmény a zvySeni

signalu v okoli mozkové komory.

3.11.1.3.4 Terapie

Diky srde¢nimu selhani je do 10 let nelécené onemocnéni letalni. Léceni probiha
transplantaci kostni dfené, kterd zastavi hromadéni mukopolysacharidi. AvSak
neurologické komplikace jsou jiz trvalé, ale bez progresu. Proto je diilezité brzké 1éceni.
Z ortopedického hlediska jsou deformity kycelnich kloubli feSeny kombinaci oteviené
repozice a panevni a femoralni osteotomie. Dale je provadéna Uprava vbocenych kolen.
Nelécené deformity zptisobuji svalovou atrofii, kterd pozd¢ji znemoziuje chizi.
Nestabilita v oblasti C1-C2 je feSena fizi. V mnoha ptipadech se nemoc projevuje

syndromem karpélniho tunelu a lupavymi prsty vyzadujici chirurgickou terapii.

3.11.1.4 Mukopolysacharidoza Il (Hunteritv syndrom)

Toto vzacné recesivni onemocnéni vdzané na X. chromozom s defektem enzymu
iduronat-2-suflatdzy postihuje jen muZze, Zeny jsou nosi¢ky. Oproti typu I. chybi zakaleni
rohovky a thorakolumbélni kyf6za. Mentélni retardace se projevuje pozdéji s pomalejSim
pribéhem. U 50% nemocnych se objevuje hluchota a u mnoha pfipadii syndrom
karpalniho tunelu. RTG obraz je podobny I. typu, ale méné zavazny. Klinicky prabé¢h je
pozvolnéjsi a pacienti bez terapie umiraji do 18 let z pfiznakti nepriichodnosti dychacich

cest nebo kardialniho selhani.
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3.11.1.4.1 Terapie

K 1écbe se vyuziva stejné jako u I. typu transplantace kostni dfené.

3.11.1.5 Mukopolysacharidoza I1I (Sanfilipity syndrom)

Skupina autozomaln¢ recesivné vazanych onemocnéni s ukladanim heparansulfatu
vede k postizeni CNS. Na zdkladé chybéni enzymi rozliSujeme typy A-D, pficemz
dominuje postizeni CNS, které je viditelné stupiiujici se mentalni retardaci v kombinaci
s hyperaktivnim a agresivnim chovanim. Oc¢i a srdce jsou vétSinou bez postizeni.

Hepatosplenomegalie, kosterni zmény a snizeni vzristu je mirnéjsi nez u typu L.

3.11.1.6 Mukopolysacharidoza IV (Morquiity syndrom)

Jednd se o autozomaln¢ recesivné dédinou nemoc s chybénim enzymu
N-acetylgalaktosamin-6-sulfatazy S poruchou rozkladu keratansulfatu a
chondroitin-6-sulfatu. Keratansulfat je prokdzdn v moci. Projevy onemocnéni jsou
proménlivé a proto rozliSujeme dvé formy. Formu A, ta je mirnéjsi a velice se podoba
spondyloepifyzarni dysplazii a formu B, ktera se projevuje v pozd¢jSim véku. Postizeny
nemd neurologické poruchu a inteligence je v normé&. Kosterni systém je vyznamné
postizen s projevy dysostosis multiplex, trpaslictvim, anomdliemi chrupu a zakalenim

rohovky.

3.11.1.6.1 Klinicky obraz

Novorozenci jsou normalni, ale ve 12-18 mésicich Zivota je onemocnéni podobné
spondyloepifyzarni dysplazii (SED). Projevuje se ale také zménami v obliceji.
Thorakolumbalni kyf6za, genua valga a trpaslictvi se zkracenim trupu pievazuji. Epifyzy
dlouhych kosti jsou rozsifené a na rozdil od ostatnich forem pievlada kloubni laxicita.

Zakaleni rohovky je patrné pozd¢ji a kolem 10. roku nastava hluchota.

3.11.1.6.2 RTG obraz

Na pateti je charakteristickym projevem platyspondylie a hypoplazie dens axis.
Nepravidelné epifyzy dlouhych kosti jsou nésledné Siroké a ploché. Kycelni klouby jsou
nepravidelné, krcky rozsifené, vbocené nebo vybocené, a panev se postupné zuzuje, takze
vnitini obvod mé tvar sklenky na vino. Typickd jsou také vbocend kolena. Zbytek
kosterniho systému je shodny s jinymi typy. Morquidv syndrom miize byt rozpoznam

pted porodem diky vySetfeni amniové tekutiny.
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3.11.1.6.3 Terapie

axis s naslednym miSnim utlakem a myelopatii. Projevy instability nastdvaji mezi 4.-6.
rokem, kdy je viditelné zhorSeni chtze. Lécba musi byt vcasnd, provedena piedni
dekompresi v kombinaci s okcipitocervikalni fazi. Thorakolumbalni kyféza je redukovana
ortézou a pfi zhorSeni spindlni fuzi. Zaktiveni dolnich koncetin je upravovano osteotomii a

zapé&sti zpevnéno ortézami.

3.11.1.7 Mukopolysacharidoza V (diive Scheieiv syndrom)
Nyni je spiSe brana jako podtyp mukopolysacharidézy I. typu s mirnymi projevy.
Nastupuje v pozdéjsim veéku, nepostihuje CNS, inteligence je tedy normélni a kosterni

deformace jsou velmi mirné.

3.11.1.8 Mukopolysacharidoza VI (Marotauxiv-Lamyho syndrom)

Jednd se o vzicnou formu postizeni s hromadénim demratansulfatu. Toto
autozomalné recesivni onemocnéni za¢ind mezi 2.-3. rokem Zivota. Zptsobuje nizky vzrist
a systémova organova postizeni s kosternimi deformitami jako v piipadé¢ syndromu

Hurlerové, ale bez postizeni CNS.

3.11.1.8.1 Terapie
Provadime ji pomoci transplantace kostni diené¢ s multipotentnimi bunikami.

(Dung], 2005: 300-305)
3.11.2 Lipidézy

3.11.2.1 Niemannova-Pickova nemoc

Dalsi nemoc dédicného charakteru s autozomalné recesivnim pribéhem, kdy chybi
enzym sfingomyelindza. To ma za nasledek uklddani velkym pénovitych bunck
obsahujicich fosfolipidy. Dé€lime ji na tfi typy. Typ A, zplsobujici neurodegeneraci
v pozd¢j$Sim détstvi a vede ke smrti. Typ B s lehéim pribéhem bez neurologického
postizeni a typ C, u kterého je porucha transportu cholesterolu. Ten se uklada v bunikach a
zpiisobuje neurologické poruchy jako typ A spolu s mentalni retardaci. Pro vSechny je
typickd hepatomegalie. Pfi¢emz zmény na kostfe jsou ovlivnény osteopordzou. Také
u skeletalniho systému dochazi k rozsifeni distalnich casti diafyz a metafyz dlouhych kosti.

(Dungl, 2005: 305)
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3.11.2.2 Gaucherova choroba

Nemoc s autozomalné recesivnim pribéhem, pro niz je charakteristicka porucha
lipidového metabolismu s chybénim enzymu a-glukocerebroziddazy. Vysledkem je
hromadéni glukosylceramidu. Toto onemocnéni je nejcetnéjsi v ramci lipidoz a projevuje
se hlavné u zidovského obyvatelstva. Glukocerebrozidy se ukladaji v retikuloendotelidlnim
systému a obc¢as 1 v CNS. Mezi nejcastéjsi projevy patii predev§im hepatospenomegalie,
utlum kostni diené a kostni 1éze. Mame tfi typy tohoto onemocnéni. Typ 1 je dlouhotrvajici
neneuropatickd forma, forma dospélych. Ze vSech zastoupeni Gaucherovy choroby je
nejéetn&j§i s projevy v prdnich dvou desitkach Zivota. Cim diive zatne, je jeji pribéh
kostni 1éze. 2. typ je velmi vzacné akutni détska neuropaticka forma. Zachvacuje hlavné
CNS a rychle se zhorSuje. Letdlni je kolem 18. mésice. Typ 3 je subakutni neuropaticka,
jinak feceno juvenilni, forma, kdy mé podobny pribéh jako 1. typ, ale spolu s postizenim
CNS. K projeviim patii neurdlni postizeni, zachvaty, poruchy chiize a mentalni retardace.
pro vSechny typy je shodnéd kostni dien nakazena patologickymi buiikami, zpiisobujici
anemii, leukopenii a trombocytopenii. Splenomegalie je navic viditelnd zevné. Urcujici
stanovisko Gaucherovy choroby je enzymatické vySetfeni leukocytl a genetické vySetfeni.

Diky choriovym klkim a odbéru plodové vody se nemoc muize urcit i prenatalng.

3.11.2.2.1 Ortopedické projevy

Je znamo 6 skeletalnich projevli Gaucherovy choroby:

1. Infiltrace kostni diené. Projevuje se potlacenim krvetvorby a ztlusténim
metafyz a diafyz spolu se slabou vrstvou kortikalis dlouhych kosti. Hlavné
distalniho konce stehenni kosti, ktery ma tvar Erlenmayerovy banky.

Rozsiteni a eroze skeletu jsou bolestivé.

2. Avaskularni nekroza. Jez je zapti¢inéna poruchou mikrocirkulace na
zakladé¢ ucpani cév Gaucherovymi bunkami. Ze 75% se projevi
v proximalni €asti pazni a stehenni kosti. VétSinou bipolarné. Muze byt

segmentalni nebo celkova.

3. Kostni krize. Je patrna jako momentalni bolestivost koncetin s mistni
citlivosti, zvySenim teploty, zarudnutim, nemoZznosti pohybu, celkovou
febrilii a leukocytdézou. RTG snimky dokazuji povrchovou novotvorbu kosti

a nepravidelné protidnuti kosti. Bolestivost v obdobi dnti az tydnd zmizi.
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4. Patologické zlomeniny. Ridnuti kosti a avaskularni nekrézy jsou
predurcujici k patologickym zlomenindm. Nej€astéji v proximalni Casti

stehenni kosti a pateti. Osifikace v détském veku probiha konzervativng.

5. Lytické léze. Jedna se o bublinovité rozsifujici se pozvolné poruchy
dlouhych kosti, jejiz pricinou jsou nahromadéné Gaucherové bunky. Nekdy

tyto 1éze vycnivaji do mékkych tkdni a tim ptfipominaji zhoubny nador.

6. Osteomyelitida. Neboli zanét kostni diené, znamena velky problém, jelikoz
nedokrevnost napomahd k rozvoji zanétu a sniZuje propustnost
pro antibiotika. Nej€astéji se jedna o anaerobni infekce. Pro uréeni nemoci
se vyuziva scintigrafie. Terapie je narocna a chirurgicky zékrok vétSinou

vede k rozvoji nemoci.

3.11.2.2.2 Terapie

Provadi se Caste¢né vynéti sleziny a transplantace kostni dfené. Od roku 1991 je
s pozitivnimi vysledky vyuzivano enzymové terapie u 1. typu. Do pul roku je pozitivné a
rychle ovlivnén retikuloendotelidlni systém, ale v ramci skeletdlniho systému trva 1écba
mnohem déle. 2. typ nejde 1éCit enzymovou terapii a u 3. typu je diky enzymové substituci
lé¢en 1 retikuloendotelidlni systém, ale poruchy neurologického charakteru se neméni.
Z divodu vysoké ceny enzymové terapie se prechazi k terapii genové, ta je ovsem zatim
ve vyzkumu. Na opakované zlomeniny a kostni krize pisobi u¢inek bisfosfonatd, pricemz

kostni krize dale ovliviiuji kortikosteroidy.

Ortopedické 1éCeni vyuzivdime u patologickych zlomenin. Z divodu rizika
osteomyelitidy byva u déti 1éceni konzervativniho charakteru. Proto je avaskularni nekréza
hlavice stehenni kosti pro svoji bolestivost 1é¢ena symptomaticky pomoci klidu, zavést a
dlouhodobého odlehcovani. Tézka osteoartroza kycelniho kloubu u dospélych je feSena
umélou kloubni ndhradou. Velkym rizikem pfi chirurgickych vykonech je mozna

koagulopatie. (Dungl, 2005: 305-306)

3.11.2.3 Hemocystinurie

Autozomalné recesivni onemocnéni, jehoz pfiinou je metabolicky defekt
aminokyseliny methioninu. Nemoc se projevuje mentalni retardaci, ektopii cocky, sklonem
k venoznim i arteridlnim trombo6zadm a kosténé odchylky, které se shoduji s Marfanovym

syndromem. Cetnost je po celém svété uvadéna v poméru 1: 335 000, ale sniZuje se
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od 1:65 000 v Irsku po 1:900 000 v Japonsku. V zemich s vyssim vyskytem onemocnéni je

provadéno screeningové vysetieni.

3.11.2.3.1 Patogeneze

Chybéni enzymu cystationin-syntetdza blokuje pfeménu homocysteinu
na cystationin, tim se hromadi homocystein a pozdéji se pfeméfiuje na homocystin, ktery
se ukladd v buikach a vylucuje moci. Cystationin jako prekurzor cysteinu a ten je
podstatny pro zajisténi mozkové funkce. Homocystein je velice jedovaty pro vnitini

vystelku cév.

3.11.2.3.2 Klinicky obraz
elastické laminy, aterosklerdzou a trombdzou. Trombodza je Zivotu nebezpecna a mize tak

jedince ohrozit.

Obvykle se objevuje mentalni retardace, kdy retardovani maji IQ kolem 50 a staiim
se snizuje. N&kdy ji doprovazi epileptické zachvaty a v dospivani se mize nemoc projevit

jako schizofrenie.

K dislokaci ¢ocky dochézi v pozdé€jsim détstvi diky defektu zavésného aparatu, to

muze zpusobit az vznik glaukomu.

Skeletalni zmény. Ruce a nohy jsou podlouhlé a uzké. Tim je, jako u Marfanova
syndromu, zmenSeny pomeér vyska trupu-délka koncetin, protoze rozpéti pazi je vétsi nez
vySka postavy. Je patrnd i1 arachnodaktylie, ale ne v takovém rozpéti jako v piipadé
Marfanova syndromu. Né&kdy se objevuji flexni postizeni prsti a loktd. Nohy jsou
panovalgozni az vyklenuté. VétSinou je pfitomna esovitd lumbotorakalni skolidza a diky
velké osteopordze jsou obratle bikonkavni. Vyraznym symptomem nemoci jsou rozsifené
epifyzy dlouhych kosti, pfedevsim u kolen. Dale k patologickym zménam kosterniho
systému zpusobenych nemoci fadime pectus carinatum nebo excavatum, gotické patro,

zarudnuti obliceje a svétlé vlasy.

3.11.2.3.3 Diagnoza

VétSinou byva urcena pozdé. Jiz skeletdlni zmény, silnd a zhorSujici se
kréatkozrakost patfi mezi primarni symptomy homocystinurie. Vhodny screening je prikaz
sulfurovanych aminokyselin v plazmé nebo moci, hlavné pak homocysteinu. Hlavni je

vyloucit Marfanv syndrom.
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3.11.2.3.4 Terapie

Polovina nemocnych kladn¢ reaguje na podavani pyridoxinu, ktery ovlivni
biochemické pochody a snizi tak nebezpeci tromboembolickych komplikaci, fidnuti kosti
¢i mentalni retardace. Aby doslo k zachovani zraku, musi byt terapie zapocata jiz v 6
tydnech zivota. Druhd polovina nereaguje na 1é¢bu pyridoxinem. Jelikoz se skolidza
zhorSuje, je nutna spondylodéza. Jiné problémy jsou feSeny symptomaticky. (Dungl, 2005:
306-307)
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4 DALSI SYNDROMY S ORTOPEDICKYMI PROJEVY

4.1 Hereditarni onychoosteodysplazie (nail-patela syndrom)

Tato neobvykld nemoc charakterizovana dystrofickymi zménami nehtli, nestalymi
zménami kolenou jako je hypoplazie ¢i luxace patel, zménami lokte prokazujicich se jako
cubitus valgus s moznou dislokaci hlavicky radia a zeSiroka otevienymi lopatami
kycelnich kosti s hrbolky. Nemocnost autozomalné¢ dominantni choroby na 9. chromozomu

neni znama.

4.1.1 Klinicky obraz

Na prvnich falangdch je nejvice viditelnd dystrofie nehtd, ta se smérem
k poslednim zmenSuje. Nehty chybéji, jsou rozstépené, nebo atrofické a ryhované v délce.
Césky jsou bud’ hypoplastické, nebo tpIng chybé&ji. V prvnim ptipadé jsou ovoidniho,
trojuhelnikovitého nebo nepravidelného tvaru s mnoha osifika¢nimi centry. Neuplné
vyvinuti zevniho kondylu stehenni kosti a ¢éSky zplsobuje opétovnou luxaci pately,
pficemz kolena jsou vbocend. Loketni kloub je vboceny a méné pohyblivy z divodu
neuplného vyvinuti vné&j$i casti radidlniho kondylu pazni kosti, ale i hlavicky kosti

vietenni, kterd byva n€kdy subluxovana nebo luxovana.

4.1.2 RTG obraz

Mimo zmény charakterizujici klinicky obraz, jsou pfitomné typické utvary
na panvi, a to piidatné vystupujici hrbolky kycelnich kosti a oteviené lopaty kycelnich
kosti s vystupujicimi pfednimi hornimi ky¢elnimi trny. Ob¢ tyto poruchy nazyvame ,,sloni
ucho®. Dale se nemoc projevuje ziskanymi poruchami nohou, jako pes equinovarus nebo
ploch4d noha, kycelni dysplazii, skoliozou a dysplazii glenoidalni jamky a akromia a
nenormalni pigmentaci duhovky. Ve 30 az 40 letech se vyskytuje selhani ledvin se

zhorSujicim se ledvinnym selhanim.

4.1.3 Terapie
Lécba je symptomaticka, kdy se provadi napravou poruch nohy. (Dungl, 2005: 307)

4.2 Ehlersiv-Danlosiiv syndrom

Tento syndrom tvofi skupina nemoci, pro niz je typicky nadmérny metabolismus

kolagenu, ktery zplsobuje rizné stupné kloubni laxicity, kozni hyperlasticity a
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abnormality dalSich organti. Zname vice nez 13 typl tohoto onemocnéni, i tak jsou ale

nckteré rysy stejné.

4.2.1 Klinicky obraz

Laxicita kiize je velice variabilni od lehkych forem az velice t¢zké, kdy je pokozka
vytazitelnd do nédpadnych fas. Patrné zmény jsou i na ploskach a rukach, kdy je pokozka
velmi pohybliva oproti normélu, kdy neni. Jsou i mista, kde pokozku pfirovnavame
pro svoji slabost k cigaretovému papiru. Lokalné¢ se pak mohou objevovat modfiny a
na jejich mistech ziistavaji pigmentace. Tam, kde se pokozka dotykéd skeletu mohou
vznikat pseudotumory, které i snadno krvaceji. Hypermobilita v kloubech je nejvice patrna
na prstech, zapésti, loktech, kolenou a hleznech. V ptipad¢ nutnosti mohou byt klouby
lehkym tahem siln¢ distrahovany. Postizeni mohou mit opakované luxace c¢ésky a
ramennich kloubt, které v nékterych ptipadech pfechazeji do véénych nenapravitelnych
luxaci. U spousty nemocnych dochazi k vleklym bolestem v kloubech a to hlavné
v ramennich, zapéstnich a kolennich. Nékdy je mezi nasledky nemoci patrna skolidza,
spondylolistéza nebo atlantoaxialni nestabilita. U vétSiny postizenych je pak patrna
flexibilni hyperpronovana plocha noha. U IV. typu se také objevuji praskliny v oblasti plic

a strev.

4.2.2 Klasifikace

Na zékladé Berlinské klasifikace z roku 1986 uvedu osm typi postizeni:

- Typ I — jednd se o tézkou formu autozomalné¢ dominantni nemoci
s vyraznou laxicitou kiize a kloubt, s ¢astymi pohmozdéninami kize, které
tvofi hyperpigmentované okrsky. Tkan¢ jsou kiehké a v podkozi se mohou

tvofit uzliky.

- Typ II — je mirn4d autozomdlné¢ dominantni forma podobna prvnimu typu,

ale se slabsimi projevy laxicity.

- Typ HI — je neskodnd hypermobilni forma s kloubni laxicitou, vétSinou
bez koznich projevill s autozomalné dominantni dédicnosti. Musi na n¢j bran
zietel pred stabilizatnimi  operacemi  kloubl, protoze v disledku
protahovani tkani plastiky selhavaji. Nékdy je spojitost 1 s vyhfezem

mitralni chlopné.
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- Typ IV — je pro n¢j typicka velice slaba svétla kize, kterd je trochu
hyperelastickd na kloubech a lehce zhmozdéna s nasledujicimi
pigmentacemi. Projevem tohoto typu miiZze byt i vyhfez mitralni chlopné,
nebezpe¢i prasknuti cév a mocového méchyie. Divodem tohoto typu je
nizka tvorba III. kolagenu. Onemocnéni je autozomalné¢ dominantné i

autozomalné recesivné dédiéné.

- Typ V — kurcujicim ptiznakim patii kiehkost a hyperelasticita kiize se
slabou hyperlaxicitou v kloubech. Postizeni se tyka chromozomu X

s recesivnim pfenosem.

- Typ VI — stypickou dislokaci o¢ni ¢ocky, skoliézou a vazngjsi kozni a

vazivovou laxicitou. Onemocnéni je autozomaln¢ recesivni.

- Typ VII — u které¢ho je patrnad velikd kloubni laxicita a nizka vyska

postizeného s autozomalné dominantnimi vlastnostmi.

- Typ VII — pro ktery je urcujici rostouci postizeni ozubice s kozni a kloubni

laxicitou. Jedna se o autozomalné dominantni nemoc.

4.2.3 Terapie
Lécba probiha hlavné konzervativnim zptisobem. V pfipad¢é operace probiha 1écba
zpevnénim subluxaci a luxaci, kdy je ale potfeba brat zietel k opakovanym problémim

s laxicitou vazl a tim opera¢nimu neuspechu. (Dungl, 2005: 307-310)

4.3 Marfaniiv syndrom

Mnoho nesouvisejicich symptoml nemoci se skupinou piiznakid podminujici
onemocnéni jako je vysokd postava, dlouhé a zké koncetiny, arachnodaktylie, dislokace
o¢ni ¢ocky a odchylky srdce. Z ditvodu rozdilnosti intenzity jednotlivych symptoma zndme
rizné stupné nemoci od leh¢ich po tézké formy. Jednd se o autozomalné dominantni

nemoc s 15-30% moznosti samovolné mutace a ¢etnosti ptiblizné 1: 10 000.

4.3.1 Etiologie

Za vznikem nemoci stoji porucha genu FBN1 nachézejicim se na 15. chromozomu
kédujici glykoprotein fibrilin 1. Ten je izce spjaty s elastinem a nachéazi se ve stfedni
vrstve aorty, zavésném aparatu ¢ocky, v kiizi, §lachach, chrupavce a periostu. Diagnostika

mize byt provedena jen diky pfiznakiim nemoci.
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4.3.2 Klinicky obraz

Dlouh¢ koncetiny a vysoka postava s arachnodaktylii, postizeni hrudniku, silna
kratkozrakost a silny srdecni Selest patii mezi typické priznaky nemoci. V ptipadé slabSiho
projevl je postava jen mirn¢ zvySena a k dalSim pfiznaklim patii myopie, laxicita vazl a

mirné postiZeni srdce.

Postava a proporce. Velice prodlouzené koncetiny, jejichz délka pii rozpazeni
presahuje vysku postavy. T¢€lo je krat$i oproti délce koncetin. Zjistujeme délku horniho
segmentu, to je od temene k symfyze, a dolniho segmentu, tedy od symfyzy k ploskdm.
Vypocteme jejich pomér a v ptipadé Marfanova syndromu je mens$i nez norma, ktera ¢ini
0,93 u dospélych. Pro dalsi ureni nemoci je diagnostickym testem pfiznak palce, to je
kdyz pfti sevienych prstech do pésti palec pfesahuje malikovy okraj ruky, a pfiznakem

zapésti, kdy palec sahd béhem objeti zapé&sti pres ukazovak.
Lebka a tvar. Jsou uzké a protahlé, kdy vy€niva dolni Celist.

Oci. Pro oc¢i je charakteristickd dislokace ¢ocky zplsobujici véazny stav
kratkozrakosti. Nékdy je pfitomny strabismus, Sedy nebo zeleny zdkal, ¢i odchlipeni

sitnice.

Kardiovaskularni systéem. Zde se jedna o poruchy v oblasti vzestupné ¢asti aorty
zpiisobené jejim rozsifenim a nedomykavost mitralni chlopné. Dilatace aorty pak vede az
k jeji vyduti, kterd se mize ukézat jak ve vzestupné, tak v sestupné, ¢i torakolumbalni ¢asti

aorty. Pfi¢inou smrti postizené¢ho byva pravé postizeni kardiovaskularniho systému.

Ostatni projevy. K dal$im projevim a to hlavné na kosternim systému fadime
vpaceny nebo ptaci hrudnik zplisobeny zvysenym ristem zeber do délky. Dale je patrna
kloubni laxicita hlavné viditelnd jako pes planovalgus, genu recurvatum, vykloubeni
kycelniho kloubu a Spatné stabilita kolem polomésicité kosti zapésti. Také jsou patrna
postizeni v oblasti patefe, kdy ma postizeny vyraznd téla obratli s dlouhymi
transverzalnimi vybézky. Uvolnéni vazl v oblasti patefe ma za nésledek instabilitu kréni
patefe, vaznou skoliozu a spondylolistézu. V neposledni ftadé patii k onemocnéni
polysyndaktylie, svalova slabost, chudy vyvoj svalii, snizené napéti svald, pes equinovarus

a kyla.
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4.3.3 Diagnoza

Nemocné diagnostikujeme do dvou skupin. Postizené s pozitivni rodinnou
anamnézou, kdy je podminkou postizeni dvou orgdnovych systémd, a pacienty bez rodinné
anamnézy, kde je podminkou postiZeni tii orgdnovych soustav. V tabulce jsou patrna velka

a mala kritéria urcujici onemocnéni.

Tabulka 2 Velka a mala kritéria postizeni u Marfanova syndromu

Orgénovy systém Velka kritéria Mala kritéria
- pectus carinatum - mirny pectus
- pectus excavatum vyzadujici excavatum
chirurgické 1éCeni - kloubni
- snizeny pom¢ér vysky trupu a dolnich hypermobilita
koncetin - gotické patro

Skeletalni systém s Cr s
- zvysene rozpeti pazi

- ptiznak palce a ptiznak zapésti

- skolidza vétsi nez 20°

- omezeni extenze lokte vEtsi nez 20°

- vyrazny pes planus a protruze acetabula

- ektopie Cocky - dal$i anomalie
zjistitelné
odbornym o¢nim
vySetienim

Postizeni oka

- dilatace nebo disekce ascendentni aorty | - ostatni srde¢ni

Kardiovaskularni systém Y
postizeni

- lumbosakralni rozsiteni tvrdé pleny

Dura mater v,
misSni

- postizeni rodi¢l, dvojcete nebo
sourozence nebo geneticky prikaz
onemocnéni

Rodinna anamnéza nebo
genetické vySetieni

Zdroj: Dungl, 2005, str. 312

4.3.4 Terapie

Je potieba sledovat kardiovaskularni postizeni a ptipadné jej feSit operativné.
Z hlediska ortopedie je feSena pfedevsim skolidza a spondylolistézy, bud’to konzervativné
nebo operacné. Vyvojova kycelni dysplazie je feSena standardnimi postupy a kloubni
laxicita byva feSena predevSim konzervativné z divodu pietrvavajicich pooperacnich

problémii. (Dungl, 2005: 310-313)

4.4 Rubinsteiniiv-Taybitiv syndrom
Siroky a dlouhy nos spolu s Sirokymi poslednimi ¢lanky palcii jsou symptomy
tohoto onemocnéni. Déle je patrnd mentdlni retardace déti s IQ v rozmezi mezi 35-80,

cervikdlni spondylolistéza charakterizovana vyvojovymi odchylkami tél obratli a
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vykloubeni patel. Nékdy jsou pfitomny srdeéni a gastrointestindlni vady s rozdily

v mediastinu. Pooperacni jizvy byvaji keloidniho charakteru.

4.4.1 Terapie
Dislokované pately a vybocené malé palce na dolnich koncetindch vyzaduji
ortopedicky zékrok. Prolongace metatarsi byva provadéna distrakéni osteogenezi zevnim

fixatorem. (Dungl, 2005: 313)

4.5 Proteovsky syndrom

Jedna se o vzacnou nemoc, jejiz Cetnost ale stoupd. Symptomy tohoto syndromu
jsou riznorodé. Misto, kombinace a intenzita onemocnéni se méni. VéEtSinou je pfitomna
makrodaktylie, hemihypertrofie, pigmentové névy, podkozni nadory a zmény kosténého

systému.

4.5.1 Klinicky obraz

Béznym symptomem onemocnéni je makrodaktylie, pfedev§im prostiednicku a
prstenicku, rozvijejici se uz od kojeneckého véku. Dal§im pravidelnym symptomem je
Castecna nebo celkovd hemihypertrofie. Na riznych mistech téla se objevuji pigmentova
znaménka a nadory lymfatické tkan€ v podkozi. V kosterni soustavé jsou patrné mohutné
obratle s ptipadnou skolidzou a kyfézou a také se objevuji kosténé vybézky na lebce
ve frontotemporalni nebo parietookcipitalni oblasti. Vyjimkou nejsou vbocena kolena,
deformity zadni nohy, bradavi¢naté zbytnéni mékkych tkani nohou, dysplazie kycelniho
kloubu, povrchové kostni vyristky a zrychleny rist. Nékdy vySetfenim zjistime i centralni
¢i periferni neurologické symptomy a vétSinou nezhoubny nitrobfisni nador. Poruchy

dychaciho systému ukazujici se jako nepriichodné zptisobuji obvykle smrt ve spanku.

4.5.2 Diagnoza:

Byva provedena na zaklad¢ klinického obrazu popsaného vyse.

4.5.3 Diferencialni diagnoza
Ta  zahrnuje idiopatickou  hemihypertrofii, izolovanou  makrodaktylii,
neurofibromatézu, Ollierovu chorobu, Maffucciho syndrom a Klippeliv-Trénaunaytiv-

Weberlv syndrom. (Dungl, 2005: 314)

4.5.4 Terapie
Z ortopedického hlediska vyuzivame u makrodaktylii a deformit nohou operace

vedouci ke zmenSeni nebo odstranéni vyrlstki. Dale je vyuzivano epifyzeodézy a

58



osteotomie u nestejné dlouhych koncetin, u vbocenych kolen korekéni osteotomie a
v ptipad¢ deformit patefe spinalni fuze u skolidz. Také byvaji Casto problémy s utlakem
perifernich nervii a tutlakem misnim, ktery byva rovnéz feSen ortopedickou cestou.
Problém nastava béhem operace s ptipadnou obstrukci dychacich cest a s problémy béhem

intubace. (Dungl, 2005: 313-314)

4.6 Klippeliv-Trénaunayiv-Weberiv syndrom
Pro tuto nemoc jsou charakteristické predevS§im tii pifiznaky, a to kozni névy,
varikozity a hypertrofie koncetin. Mohou byt i ¢astecné poruchy, ale zahrnuji alespon dva

z vyse psanych symptomil. Nemoc byva prokézana predevSim u Zen a to v poméru 1,3:1.

Pivod onemocnéni neni znam, ale o genetickou pfi¢inu se nejedna. A ohledné
vyvoje syndromu také nejsou znamé piimo urcujici faktory. Na zaklad€ histologie jsou
patrné zmény typické pro venodzni fibromuskularni dysplazii, vedouci k poruse stfedni
vrstvy vény a jejimu aneuryzmatickému rozSifeni. Arteriovendzni pistéle se objevuji

vyjimecné, prestoze byl prokdzan zvyseny pratok krve oblasti lytka.

4.6.1 Klinicky obraz

Mateiské znaménko v podobé¢ temné rudé skvrny muiize byt ptitomno na libovolném
misté téla, ale nejcastéji se objevuje na dolnich koncetindch. Prestoze svétla, nikdy
nezmizi. Kiecové zily jsou u povrchového Zzilniho systému a dochazi k nim v prib¢hu
détstvi, obCas hned pii narozeni. Zbytnéni skeletu i mékkych tkani jsou velmi riznoroda.
Zpravidla se nemoc projevi v oblasti dolni koncetiny s pfitomnym névem a kieCovymi
zilami. Dale byvaji pfitomny kycelni dysplazie, sriisty prstl, vbofené metatarsy, pes
equinovarus a skoliéza. K ostatnim symptomim fadime zanét povrchovych zil, opakujici
se celulitida, nitrobfi$ni a panevni varixy, vedouci ke krvaceni, pfitomnost krve v moci,

intraabdominalni, rektalni a vyjimecné intrakranialni krvaceni.

4.6.2 Diagnoza
Je patrnd na zéklad¢ klinickych ptiznakd, kdy je pozorovana nestejna délka
koncetin spolu s jejich zménami. Provadi se také vySetieni k segregaci arteriovendznich

pistéli a sleduji se povrchové venozni varixy, které jsou 1é¢eny standardnimi postupy.

4.6.3 Terapie
Lécba probiha symptomaticky, kdy je celulitida feSena pomoci antibiotik, kifeCové

zily chirurgicky a zanéty Zil s tromby standardnim postupem. Z diivodu neuplného vyjmuti
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cévnich a lymfatickych varikozit, shluky varixii recidivuji. Diky sniZené Cinnosti cév a
lymfy dochazi k edémim koncetin s hypertrofii mekkych tkani i kosti. Z toho diivodu se
vyuzivda kompresnich pomticek 24 hodin denné. Uprava délek kondetin je feSena
epifyzeodézou v dobé¢ ristu, piipadné osteotomii po jeho ukonceni a hypertrofie tkani byva

upravovana ablaci. (Dungl, 2005: 314-317)

4.7 Proximalni fokalni femoralni deficience

Jedna se o fadu defektli vyvoje dolni koncetiny projevujici se predev§im postizenim
femuru. Stehenni kost je postizena v rizné intenzité od mirn¢ho zkratu po uplné chybéni.
Z dtvodu nevyvinutych zktizenych vazl postizeni doprovazi instabilita kolenniho kloubu a
téz je vétSinou pritomné zkraceni ¢i deficit lytkové kosti. Nejvice defekti byva

v proximalni ¢asti koncetiny.

4.7.1 Etiologie

Cetnost onemocnéni je 1-2 na 100 000 narozenych déti. P¥i¢inou onemocnéni je
ucinek Skodlivin nezndmého pivodu, jako virovych infekci, toxickych latek, ozafeni, ale
i mechanického vlivu v obdobi 4.-9. tydne te¢hotenstvi. Pro zdvaznost postizeni je hlavni
doba ptisobeni Skodliviny a jeji intenzita. Vzdy jsou patrné i néjaké souvisejici anomalie,
jako zkrat lytkové kosti. Holenni kost je také kratSi, ale v men$im poméru. K dalSim
pfidruzenym znakiim fadime nevyvinuti zkiizenych vazl kolene, nelplné vyvinutou
lateralizovanou ¢ésku, vbocend kolena, obCasny deficit jednoho nebo vice lateralnich
paprskii nohy. Je mnoho klasifikacnich schémat. Zavaznost onemocnéni tak muze
rozliSovat dle Aitkena, ktery uvadi typ A-D na zdkladé¢ RTG nélezu; dle Hamanishiho
rozliSujiciho 5 typi a 5 subtypi; dale dle Gillespia a Toroda, Pappase, Exnera a Paleyho.

U Aitkenova typu A pozorujeme aubtrochanterickou pseudoartrozu, ktera
samovolné osifikuje. Hlavice i kréek femuru se nachazeji ve vyboceném postaveni. Typ B
je charakteristicky napadnym zkratem stehenni kosti. Navic nenastane béhem osifikace
spojeni mezi hlavici a diafyzou femuru. Pro typ C je typicky radikalné zkraceny femur
s deficitem hlavice a proto je proximalni ¢ast femuru lateralné od témeét nevyvinutého
acetabula. A u typu D nenachazime na RTG snimku ani kloubni hlavici a ani jamku.
Pied ortopedickym zdkrokem je vzdy nutné nejprve vykompenzovat zkrat koncetiny.
Velice pfehledna a dobie urcujici se jevi klasifikace dle Hamanishiho, ale nejcastéji je

vyuzivana Pappasova s deviti tfidami podle rozsahu postiZeni:
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typ I: stehenni kost upln¢ chybi, kloubni jamka kycelniho kloubu neni
vyvinuta a proximalni ¢ast holenni kosti se nachazi v oblasti kycelniho

kloubu.

typ II: je shodny s Aitkenovym typem D, kdy neni proximalni polovina
stehenni kosti. Ta je kratsi o 70-90%. Neni vyvinutd kloubni jamka
kycelniho kloubu a koleno je vétSinou omezené v pohybu. Tento ptipad
vyzaduje trvalé noSeni ortoprotézy a lécba probihd pifipadnou osteotomii
panve provedeme spojeni se zbytkem femuru a koleno tak zastoupi kycelni
kloub.

typ III: Acetabulum je neuplné vytvorené a proximalni ¢ast stehenni kosti
nedokonale vyvinutd, ale pohybliva. Pozd¢ji dochazi k osifikaci a zkraceni
je 45-80%. Jelikoz neni dokoncena osifikace mezi hlavici a diafyzou

femuru, odpovida tento typ Aitkenu C.

typ IV: Je vyvinuty kycelni kloub, mezi hlavici a diafyzou jsou patrné
kosténé ostrivky ve fibrokartilagindzni tkani. Zkraceni je 40-60% a je

shodné s Aitkenem B.

typ V: Diafyza stehenni kosti je poskozena se zkratem 45-85%. Tento typ

je vyjimecny.

typ VI: Je typicky poSkozenim distalni casti stehenni kosti, kdy neni
pohyblivy kolenni kloub se zkratem 30-60%. Obcas chybi holenni kost, ale
tento typ je neobvykly. Prolongace nedosahuje vétsinou dobrych funkénich

vysledkd, ale mize se provadeét.

typ VII: Shoduje se s Aitkenem A, kdy je zkrat 10-50%, coxa vara se
nezhorSuje a pakloub se netvofi. Proximalni diafyza stehenni kosti je
zizena, dale jsou patrna genua valga, zevni kondyl netplné vyvinuty a
patela vede k luxacim. Zde je vhodné provadét prolongaci a tento typ patii

mezi ¢astéji projevované.

typ VIII: Valgdzni postaveni kr¢ku neuplné vyvinuté stehenni kosti, kdy se
vétSinou hlavice nachdzi v retroverzi. Zkrat odpovidd 10-40% a proto

muzeme s vysokou Uspé$nosti provadet prolongaci.
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Obrizék ztm%‘z/éés SHyink s, druhou stranou neni stehenni kost tpln€ vyvinuta, ale
je normalniho tvaru. Standardni je instabilita kolenniho kloubu a zkrat je 5-

20%. V tomto piipad¢ je prolongace doporucena.

Obrazek 2 Klasifi

— e

Zdroj: https:// openi.ﬁlm.nih. gov/ detailédresult.php?img=PMC43 91 049_1 1832 201 4_609_
Figl HTML&req=4

pArit A

Vi Vil Vil IX

Zdroj: http://www.achot.cz/detail.php?stat=419

4.7.2 Klinicky nalez a prubéh

Postizeni stehenni kosti je patrné hned po narozeni, ale hypoplazie se projevi az
diky rtstu. U nejcetnéji se projevujicich typt (I, III, IV) je vyrazny zkrat femuru, kdy se
nozka defektni koncetiny nachdzi ve vySce protilehlého kolena, nebo proximalni ¢asti
bérce. Postizend koncetina se nachazi v abdukci, zevni rotaci a flexi jako kycelniho tak
kolenniho kloubu. Obvykle schazi fibularni paprsek nohy a chodidlo je ve valgdéznim
postaveni. V pfedozadnim pohybu je koleno nestabilni. Vyvoj ditéte je standardni, zacina

se stavét v normalni dobg, ale z diivodu postiZzeni koncetiny neni mozna chtize. UZ od roku
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se détem dava ortoprotéza. ProtoZe ristem samotny zkrat progreduje, tak na konci obdobi
rastu dosahuje rozdilu 5 cm u typu IX, u typi II a III az 40cm. Instabilita proximalni ¢asti

stehenni kosti ma za nasledek horsi vysledky ohledné protéz a lokomoce.

4.7.3 Terapie

Pokud to stav dovoli, feSime problémy konzervativnim zpusobem. Zkraty 5-7 cm
kompenzujeme upravou obuvi, vét§i pak ortézami s botou, nebo ortoprotézami. Operacni
1écba je zavadégjici. V ptipadé stabilniho kycelniho kloubu se provadi postupna prolongace.
V ptipad¢é kdy jsou soucésti postizeni coxa vara jako u typu VII, musi byt provedena
primarné valgizacni osteotomie. U typu II, III, IV, kdy neni vyvinuty kycelni kloub, je
nejprve artrodéza mezi panvi a zbytkem stehenni kosti a poté se rotuje koncetina o 180°.
Tim docilime nahrady kycelniho kloubu kolennim a ptivodniho kolenniho kloubu kloubem
hlezennim. Pfipadnou prolongaci, mtize byt docileno prodlouzeni az o 40cm. Tento proces

trva ale velice dlouho, vétSinou celé détstvi, v riznych etapéch:

- 1 rok po narozeni, kdy je patrny defekt dolni koncetiny, se vytvoii bércova

ortoprotéza, diky které je dité¢ schopné lokomoce.

- ve 3 letech je indikovana operacni terapie provedena zprvu pelvifemoralni
fixaci, kdy zavedeme proximalni konec stehenni kosti pod troven kycelniho
kloubu a pfipojime jej k hlavici. Pakloub je odstranén a dit¢ chodi

s ortoprotézou.

- vobdobi 5ti let zafindme s postupnou prolongaci v pelvifemoralnim

systému

- zhruba po 300 dnech prolonga¢ni systém odstranime a prodlouzenou c¢ast

zajistime proti stahlim K dratem nebo podkozni uzkou dlahou.

- vnasledujici dobé eliminujeme dal§i problémy tohoto onemocnéni.
Valgdézni hlezno feSime supramaleolarni osteotomii, bérec zvétSime

prolongaci o zhruba 20% a diky subtalarni déze provedeme stabilizaci nohy.

- zdbvodu zpomaleného rlstu postizené koncetiny je zapotfebi dalsi

prolongace stehenni kosti zhruba v 9. roce. V piipad¢ vysky jedince 150cm,
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epifyzeodézou u kolena zdravé koncetiny, zpomalujeme rist celé nohy, aby

se délky koncetin rychleji a 1épe vyrovnaly.
- po zastaveni riistu odstrafiujeme jizvy a vytvaiime standardni kozni ryhy.

U II. typu neni mozné provadét prolongaci, ztohoto divodu a ze snahy
o samostatnost postizené osoby, se provadi déza casti stehenni kosti s panvi. Rotace
v koleni o 90° zptisobi, ze extenze kolene funguje misto flexe v kycli a flexe kolene je
diilezita pro stabilitu a lokomoci pomoci bércové ortoprotézy, protoze slouzi jako extenze

kyc¢elniho kloubu.

Typy I, V a VI jsou feSeny specificky v ramci postizeni. (Dungl, 2005: 888-893;
Poul, 2009: 112-113)

4.8 Vrozené chybéni fibuly (fibularni hemimelie)

Ztidkakdy patrné onemocnéni, pii kterém je Castecny nebo uplny deficit lytkové
kosti. Castgji je viditelné jako soudast defektu celé kondetiny. Noha se pravidelné nachézi
ve valgdéznim postaveni, zpravidla postizeny nema zkiiZzené vazy v koleni, chybi jeden az
dva fibularni paprsky, obvykle nachizime talokalkanedrni koalici a kulovity hlezenni
kloub.

4.8.1 Etiologie
Dé&dicnost nebyla prokdzana. Nejpravdépodobnéji onemocnéni vznikd pilisobenim

Skodlivych latek mezi 5.-8. tydnem embryondlniho vyvoje.

4.8.2 Klinicky obraz a diagnéza

Postizena dolni koncetina je zkracend jak v oblasti bérce, tak i v oblasti stehna.
Rozsah defektu odpovida typu aplazie. Hlezenni kost je v urovni stfedni a spodni tietiny
anteromedialné zaoblend. V piipadé uplné aplazie lytkové kosti je mezi proximalni ¢asti
holenni kosti a patni kosti vazivové chrupavcity pruh, ktery zplisobuje zaktiveni nohy
do equinovalgozniho postaveni a protnuti holenni kosti dopfedu. Pokud se jedna o ¢aste¢né
chybéni lytkové kosti je vnéjsi kotnik posunut proximalné a zevni polovina dolni ¢asti
holenni kosti je hypoplasticka. Koleno je ve valgdznim postaveni, nestabilni, kdy je ¢éska

hypoplasticka a uloZena proximalné.
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4.8.3 Kiasifikace

Pro vyjadfeni stavu postiZzeni vyuzivame klasifikaci dle Achtermana-Kalamchiho.
Ten rozd¢lil postizeni do dvou typt, kdy prvni délime na zéklad€ velikosti postizeni na dva
podtypy. Podtyp Ia ndm uvadi zkraceni lytkové kosti v mensim rozsahu, kdezto podtyp Ib
nam fiké, ze proximalné chybi 30-50% délky fibuly. U II. typu je pak aplazie uplna.

4.8.4 Terapie

Hlavni je eliminovat do minimalniho rozdilu zkrat koncetiny a ptevést nohu kvili
zatézi do plantigradniho postaveni. V obdobi 3. let nohu uvedeme do spravného postaveni
diky uvolnéni vnéjsi strany. Diky problému dolni ¢asti holenni kosti, kdy zevni ¢ést roste
pomaleji, valgozita recidivuje. Proto musime provést supramaleolarni osteotomii a vznikly
zkrat holenni kosti upravit prolongaci. , Mezi 12.-13. rokem je vhodnym vykonem
kontralaterdlni epifyzeodéza distalni femoralni a proximalni tibidalni ristové ploténky.

(Dungl, 2005: 1038-1039, Poul, 2009: 116)

4.9 Vrozené chybéni tibie (tibialni hemimelie)
Pro toto onemocnéni je typické castecné nebo uplné chybéni holenni kosti s velmi

rozséhlou varozitou nohy, zkratem bérce a vétSinou i deformitou chodidla.

4.9.1 Etiologie
Je velmi podobna fibuldrni hemimelii, ale vzacnéjsi s Cetnosti zhruba 1: 1000000

narozenych déti.

4.9.2 Klinicky obraz

Je patrny zkrat bérce a jeho vardzni zaktiveni. Lytkova kost je plné vyvinuta spolu
s nohou, ptfipadné miize byt pfitomno postizeni medidlniho paprsku a nékdy polydaktylie.
V ptipadé¢ Gplného chybéni holenni kosti je proximalné patrna chrupavcita kloubni plocha
tibie. Ta je ale nevyuzitelna a nepfispiva k zadné funkci. Naopak pti ¢astecném chybéni je
pfitomna proximalni tibialni epifyza s kratkym metafyzdrnim pahylem a ten je vazivove
ptirostly k lytkové kosti. Lytkova kost je mohutnéjsi a tak mulze castecné slouzit jako

nosnd kost. Vhodnym zptsobem proti progresi onemocnéni je ortoprotéza.

4.9.3 Terapie
Pro korekci se vyuziva ilizarevského zevniho fixatoru. Pro uplny defekt je

vhodné&jsi amputace v kolennim kloubu. U parcidlnich defektl je vyuzivana série operaci,
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kdy se provede spojeni hlezenni kosti s dolnim koncem kosti 1ytkové. Diky této fuzi mize

byt docileno zatizeni postizené koncetiny. (Poul, 2009: 113-116, Dungl, 2005: 1040)

4.10 Vrozena dysplazie kycelni

Vyvojova dysplazie kycelniho kloubu vznikéd predev§im na zdkladé Spatné polohy
dolnich koncetin nebo snizené moznosti pohybu plodu béhem téhotenstvi. Toto
onemocnéni zptisobuje dysplazie acetabula, ktera je geneticky podminéna. Nestabilita nebo

decentrace kycelniho kloubu miiZze mit rlizny charakter.

V Evropé se toto onemocnéni vyskytuje pod 4% narozenych déti. VySetfeni je
provadéno diky ultrazvukovému screeningu v obdobi do 3 tydnli od narozeni, v 6.-8.

tydnech a mezi 12.-14 tydnem Zivota.

4.10.1 VySetfeni

Béhem anamnézy zjiStujeme moznou souvislost s dédicnosti, prubéh téhotenstvi,
zpusob porodu a poporodni adaptaci. B€hem vySetfeni se sleduje vyskyt dalsich VVV a
zjiStujeme zda je pfitomny unilateralné nebo bilaterdlné omezeny rozsah abdukce
v ky€elnich kloubech, napéti svali a pfipadné zkraceni adduktorii a asymetrii

genitofemoralnich a gluteofemoralnich ryh na zadech, btise a ve visu.

4.10.2 Specifické testy
- Bettmanovo znameni — sledujeme délku DK pii flexi 90° v kycelnich

kloubech, kdy je veliky volny pohyb nefyziologicky.

- Ortolaniho pfiznak — kdy béhem abdukce a zevni rotace zaslechneme

lupnuti v ky¢elnim kloubu, coz nam ptedurcuje decentrovany kloub.

- Barlowlv pifiznak — je projevem zvétSen¢ho piedozadniho pohybu

v ky€elnim kloubu a ur€uje nestabilni a luxabilni ky¢le.

- LeDamanytlv ptiznak — poukazuje na volné, luxabilni kycle, kdy béhem
addukce, wvnitini rotace a flexe v kycelnim kloubu piesko¢i hlavice

ptes okraj acetabula.

66



4.10.3 VySetfeni pomoci zobrazovacich metod

4.10.3.1 Ultrazvukové vysetieni
V poloze na boku vySettuje ortoped pomoci linedrni sondy kycelni klouby. Pomoci
frontalniho fezu kycelniho kloubu se sleduje vyvoj acetabula a kvalita jeho kosténého a

chrupavcitého okraje. Toto vySetieni je prioritni predevsim u déti do 1 roku veku.
Dle Grafa rozliSujeme 4 typy:
- typ I - fyziologicky stav kycelnich kloubti s normalnim vyvojem acetabula
- typ Il — rozdélujeme do Ctyt subtypt a to:
a. s dostate¢nym vyvojem acetabula a jeho osifikaci do 3 mésict véku

b. s dostate¢nym vyvojem acetabula, ale prodlouzenou osifikaci nad 3

meésice

c. scentrovanym kycelnim kloubem, kdy je nedostatecné vyvinuté

acetabulum se zplostélym okrajem
d. jako decentrovany kycel

- typ lII — hodnotime jako tézky stupeil dysplazie s decentrovanym kycelnim
kloubem. Acetabulum je nedostatecné s plochym okrajem a s chrupavcitou

stiiSkou vytlacenou proximalné

- typ IV — sluxovanym kycelnim kloubem, kdy je chrupavcita stiska

roztlaCend s moznym pievracenim labra do jamky, kde tvoii piekazku.

4.10.3.2 Rentgenové vysetieni

Dochazi k nému v piipad¢ rozporu klinického a ultrazvukového vySetfeni, kdy se
provede snimek celé panve a obou kycli, pficemz se hodnoti souvislosti mezi proximalni
casti stehenni kosti a acetabula. RTG vysetifeni mlize byt provadéno u déti od 3. mésice

véku.
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Vysetiujeme:

- AC thel (uhel sklonu stfisky acetabula) — udava sklon zatézové zoény
acetabula a mé&fime ho na spojnici centra chrupavek s okrajem acetabula.

Ve 3. mésici je fyziologicky nélez 25-30°.

- CE thel — méfime mezi linii od stfedu hlavice k okraji acetabula a kolmici

vedenou od acetabula do stiedu hlavice
- CCD thel (kolodiafyzarni) — urcuje osa diafyzy a osa krcku stehenni kosti

4.10.3.2.1 Klasifikace na zakladé RTG ndlezu
1. Acetabularni dysplazie — s typickou strmou stfiSkou a AC uthlem nad 30°

s centrovanym kycelnim kloubem

2. Subluxace — u které je patrna strma stiiSka, AC uhel nad 30°

s decentrovanym kloubem a CCD uhlem nad 130°

3. Luxace — se strmou kratkou stfiskou a hlavici femuru vysunutou proximalné

bez kontaktu s acetabulem

4.10.4 Terapie
Hlavni je dosahnout centrovaného kycelniho kloubu bud’to konzervativnhim nebo

opera¢nim feSenim na zakladé€ rozsahu patologického nalezu.

V ptipad¢ konzervativni 1écby pouzivame rizné abdukéni pomicky dle Grafova

délent:
- typ I —bez terapie
- typ Ila — bez terapie, pfipadné s preventivnim abdukcénim balenim
- typ lIb — vyuziva Frejkovy pefinky
- typ Illc — feSime pomoci Pavlikovych timeni

- typ IId, Il a IV — byva feSen distrakéni terapii béhem hospitalizace
s néasledujicim vyuzitim Pavlikovych tfmend. Pokud je i poté zachovana
nestabilita kyCelniho kloubu, vyuzijeme sadrové spiky a v piipadech, kdy

nepomuze ani to, volime operacni feseni.
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K operacni 1é€bé je dit¢ indikovano za ptredpokladu, Ze selhala konzervativni
terapie s cilem dosdhnout stabilniho kloubu. Pfed operaci pozorujeme na zdkladé
artrografického vysetfeni zmény pouzdra, mékkych struktur a tvaru a velikosti hlavice.
Dutlezité je isledovat piekazky uvnitt kloubu, jako hypertrofie ligamentum transversum
acetabuli a ligamentum capitis femoris, které mohou vést k netispé$né repozici hlavice.
Z0zené kloubni pouzdro a vpaceny limbus mohou taktéz vést k problémim se spravnym

umisténim hlavice kycelniho kloubu. Operacni feSeni rozliSujeme na nasledujici:

- repozini operace — kdy se provede repozice hlavice s pfipadnym

odstranénim kloubnich piekazek

- operace na panvi — ty jsou vhodné k feseni acetabuldrni dysplazie, diky
kterym se zadrzi hlavice femuru v jamce; vyuzivame acetabuloplastiky a

panevni osteotomie

- operace na stehenni kosti — slouzici k tpravé CCD uhlu a anteverze krcku

diky proximalni varizac¢ni, valgiza¢ni derota¢ni femoralni osteotomii

4.10.5 Rehabilitace

Byvéd zatfazena cCasné, nejlépe ihned po zjisténi VDK. Dtlezitd je spravna
manipulace s ditétem na zakladé handlingu. Béhem této manipulace terapeut, ale i rodice,
udrzuji centrované postaveni v kycelnim kloubu. Tedy flexi, abdukci a zevni rotaci.
Pro uvolnéni addukénich kontraktur vyuzivame mékké techniky jako mickovani, ¢i lehké
masaze adduktort. Déle trakce kyc€li s pasivnim pohybem do omezeni. Nedilnou soucésti

je 1 Vojtova reflexni lokomoce, kdy vyuzivame reflexni otaceni i reflexni plazeni dle toho,

co nam dany kycelni kloub umozni. (Kolat, 2009: 490-493)

4.11 Coxa vara adolescentium (CVA)

Tato juvenilni epifyzeolyza hlavice stehenni kosti vede ke smeknuti hlavice femuru
dorzalné a medidln€é. Nemocnost se projevuje u 2-13 ptipadii na 100 000. Vice se projevuje
u chlapct, pfedev§im ve véku mezi 8.-17. rokem. Téméf polovinu nemocnych postihne

do 1,5 roku i na druhém kycelnim kloubu.

4.11.1 Etiologie a patogeneze
Epifyzeolyza je spojovana s hormonalni nerovnovahou, kdy se projevuje u déti

s hypothyre6zou, hypogonadismem, panhypopituitarismem a u obéznich déti.
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Béhem dospivani dochdzi ke ztraté pevnosti riistové chrupavky a zevnimi silami

nastane skluz epifyzy. Kréek femuru se otaci zevné a hlavice je tak v retroverzi a varozite.

Horni predni ¢ast krcku tak vy¢nivéa a snizuje abdukci s vnitini rotaci v ky¢li. Z diivodu

poskozeni mékkych tkani se vytvari otok a kloub se tak napliuje.

4.11.2 Klasifikace

4.11.2.1 Podle casového pribéhu

Jako prvotni projev tohoto onemocnéni je rozsifend rustova ploténka. Soucasti je

bolestivost kycelniho kloubu a na RTG obrazu je, mimo rozsifené ploténky, vidét i jeji

nepravidelnost a neostrost.

. Akutni skluz: k nému dochazi na zéklad¢ minimalniho poranéni (lehké

pady, doskoky), které zptisobi ndhlou a ostrou bolest v ky¢li
Primérné chronicky skluz: projevuje se bolestivosti kyc¢le béhem zatéze

Akuti epifyzeolyza v terénu chronicky probihajici CVA: zhorSujici se bolest

po minimalnim trazu trvajici déle nez 3 tydny

4.11.2.2 Podle stability skluzu

1.

Stabilni skluz — ten umoznuje pacientovi zatizit postizenou koncetinu

bé&hem chuze o berlich

Nestabilni skluz — neumoZzni pacientovi lokomoci ani v odleh¢eni, pacient

tedy neni schopen chiize o berlich

4.11.2.3 Podle RTG ndlezu v AP a laterdlni projekci

1.

Lehky: hlavice je posunuta proti krcku femuru o méné nez 1/3 Site a uhel

mezi hlavici a diafyzou femuru je mensi nez 30°.

Stfedni: kdy je posun o 1/3 — 1/2 §ife kr¢ku a uhel mezi hlavici a diafyzou je

30-50°.

Tézky: kdy se hlavice posune o vice nez 1/2 Site krcku a uhel je vétsi nez

50°.
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4.11.3 Diagnostika

4.11.3.1 Klinicky obraz

V ptipad¢ chronického skluzu je piitomna tupd bolest kycelniho kloubu béhem
zatéze a po ni. Bolest je v tiislech s projekci na pfedni a vnitini stran€ stehna. Prvotni
znamkou patologie kycle je zatéZzova a pozatéZzova bolest kolene, proto je dilezité
pti bolestech kolenniho kloubu vysetfit 1 kloub kycelni. Kycelni kloub je omezen
do vnitini rotace a pfi flexi je koncetina vedena smérem do abdukce a zevni rotace.
Postizena koncetina je zkracena a dit¢ se na ni nepostavi. V situaci, kdy se postavi na ob¢
koncetiny, je viditelna nestabilita kyc¢le pfi stoji na jedné noze (pozitivni Trendelenburgovo

znameni). Chlize je patologicka a dit¢ odlehcuje postizenou koncetinu.
U akutniho stavu neni pacient schopny lokomoce a stoje na noze, bolest je ostra.

4.11.3.2 Zobrazovaci metody
S pouzitim RTG snimku sledujeme zvétSené rustové ploténky a postaveni hlavice

proti ose krcku a ose stehenni kosti.

Sonografické vySetieni ptipadné prokaze vypotek v kloubu se zadnim posunem

epifyzy.

4.11.4 Terapie

U chronickych skluzti dochdzi k pfeméné proximdlniho femuru z divodu
pfed¢asného zaniknuti ristové $térbiny a umisténi hlavice na zadni plose krcku. Operacni
feSeni je indikovano vzdy kvili mozné avaskularni nekréze a je feSeno pomoci
epifyzeodéz. Pokud je skluz nad 30° provede se korekcni tetratrochanterickéd osteotomie a

u patologie nad 50-70° osteotomie krc¢ku stehenni kosti.

4.11.5 Rehabilitace

V ramci rehabilitace je vyuzivano pooperaéni terapie, vyuziti technik mékkych
tkani, uvoliiovani hypertonickych svalti, lehka trakce kycle se zlepseni rozsahu pohybu a
posileni pelvifemordlniho svalstva. Mezi nejcastéji volené techniky je volena Vojtova
reflexni terapie, PNF, cviky v otevienych kinematickych fetézcich a po umoznéni zatéze
senzomotorickd cvieni, cviky na nestabilnich plochach a cviky v uzavienych
kinematickych fetézcich. Dale je vyuzivano vodoléCby, magnetoterapie, distancni
elektroterapie pro wurychleni hojeni. Soucasti je kompletni lazenska 1écba.

(Kolat, 2009: 493-495)
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4.12 Morbus perthes

Nemoc zplsobend Spatnym cévnim zdsobenim, coz ma za nasledek nekrézu a
naslednou piestavbu kloubni hlavice kycle. To miZe mit za nésledek poskozeni hlavice
s poruchou kloubnich ploch a znamenat tak preartrézu kycelniho kloubu. Vyskytuje se

hlavné u chlapci ve v€ku od 2 do 12 let v poméru 4:1 k divkam.

4.12.1 Etiologie a diagnostika
Pti¢inou nekrézy hlavice femuru je Spatné cévni zdsobeni, traumata a prechodny
zangt synovialni blany kycle. Stale vétsi vyznam je vSak pfikladan diskrétnim formém

koagulopatii.
4.12.2 Klasifikace dle RTG nalezu

4.12.2.1 Catteralova klasifikace:
I.  Nekroza postihuje predni Cast epifyzy

II.  Nekroza postihuje vétsi ¢ast hlavice, je vytvofen anterolateralni sekvestr
II.  Nekréza postihuje vétSinu hlavice mimo dorzomedialni ¢asti
IV.  Nekroza kompletni

4.12.2.2 Herringova klasifikace:
Ridi se dle velikosti postizeni lateralniho pilife hlavice ky&elniho kloubu. Cim vice

je postizen, tim horsi je progndza.
A. Lateralni pilif neni postizen
B. Je postizen z < 50% vysky pilife
C. Je postizen z > 50% vysky pilife

4.12.3 Diagnostika

Subjekt udava bolest v kycelnim kloubu v oblasti tiisla nebo velkého trochanteru,
kterd je vétSi po zaté€zi a v klidu ustupuje. Je patrné kulhdni, z divodu odlehéeni nohy
pro bolest a nestability kloubu. Souc¢éasti nemoci je omezena hybnost do abdukce a vnitini

rotace.
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Rozeznavame tii faze:

1. Casna nekroticka faze — stiida se obdobi bez problémi a obdobi, kdy dité
kulha pro bolest kloubu

2. Fragmentace hlavice — obtiZe se zhorSuji, dojde k subchondrélni zlomeniné

a muze nastat az deformace hlavice
3. Reparaéni stadium — kdy potiZe ustupuji

4.12.4 Zobrazovaci metody
Na zéklad¢ RTG obrazu se zjisti stav postizeni a s vyuZzitim magnetické rezonance

pfesny rozsah postiZeni.

4.12.5 Terapie

Cilem je doséhnout stfedniho postaveni kycelniho kloubu s moznosti maximalniho
kontaktu kloubnich ploch a udrzeni hlavice v kloubu. V ptipad¢ konzervativni terapie jsou
vyuzivany abdukéni pomtcky (naptf. Atlanta dlaha) po dobu az 18 mésici. Operacné
problematiku Morbus perthes feSime panevni osteotomii, nebo osteotomii proximalniho
femuru, ptipadné jejich kombinaci, s naslednou 6 tydenni sadrovou fixaci. Po dobu dalSich

6 tydnil je povolena chiize o francouzskych holich a plna zatéz az po 3 mésicich.

4.12.6 Rehabilitace

Hlavni ukol v ptfipad€ konzervativni, ale i pooperacni 1écby, je udrzet a uvolnit
rozsah pohybu v kycli a posilit pelvifemoralni svalstvo. K tomu vyuzivdme mckké
techniky, trakce a centrace kycelniho kloubu, relaxace hypertonickych svald, aktivace a

posileni stabilizatorti ky€le ve spolupréci se spravnym stereotypem chiize.

Vyuzivame reflexni terapie, aktivni cvi¢eni ve vyvojovych fadach, PNF, cviceni
v otevienych kinematickych fetézcich. Po umoznéni zatéze cvi¢eni v uzavienych
kinematickych fetézcich, senzomotorickd cvi¢eni a cviky s nestabilnimi plochami.

Pro leps$i hojeni vyuzivame magnetické pulsni pole a distan¢ni elektrolécbu.

Nemocny je navic doporucen ke komplexni lazeiiské 16cbé. (Kolat, 2009: 495-497)

4.13 Vrozena dislokace kolena
Patrnd hyperextenze kolene a zkraceny ctythlavy stehenni sval jsou hlavnimi

ptiznaky tohoto onemocnéni. RozliSujeme nékolik forem od leh¢ich, které jsou polohové,
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zpusobené Spatnou polohou plodu, po tézké, kdy je dislokace zplsobend zkracenim

¢tythlavého stehenniho svalu nebo hypoplazii kiizovych vazi.
Postizeni délime do nékolika typt a to:
-  Typ I — prohnuté koleno patrné svoji hyperextenzi, flexe je alespont 90°.

- Typ II - koleno je ¢astecné vykloubené diky holenni kosti, kterd je ulozena

ventralné, ve flexi kolene je mozné tibii navratit.

- Typ III — vykloubeni, kdy je holenni kost pfed stehenni, v tomto piipadé

naprava mozna neni

4.13.1 Terapie

Po narozeni se zacind s neinvazivni lé¢bou, kdy v piipadé lehéich forem volime
pravidelnou fyzioterapii pfes uvoliovani mékkych tkani, uvolnéni a protahovani
¢tythlavého stehenniho svalu a trakei v koleni, po vyuZiti technik na neurofyziologickém
podkladé Vojtovou reflexni lokomoci. U vaznéjsich forem se vySe zminéné rehabilitacni
postupy navic kombinuji se sadrovanim kloubu v napravené poloze. Pokud tyto postupy

selzou, voli se ortopedické feseni, kdy se indukuje operace ve véku 3-6 mésica.

Chceme dosahnout zpevnéni kolenniho kloubu s rozsahem alesponi 0-90°.

(Kolat, 2009: 419-420, Dungl, 2005: 877-888)

4.14 Vrozena luxace pately

Pii tomto defektu je ¢éSka hypoplastickd. Nachdzi se v Grovni vnéjsiho kondylu
stehenni kosti, kde je i1 pfipevnéna a koleno se tak nachazi ve flekéni a vbocené poloze,
pricemz holenni kost je rotovana zevn¢ a aktivné provadéné protnuti kolene je omezené.
Lécba je operativniho charakteru, kdy povolime struktury na zevni strané a Upon

ligamentum patellae pfemistime do vhodné&jsi polohy. (Kolat, 2009: 420)

4.15 Patella bipartita

U tohoto defektu vné&jsi horni kvadrant ¢éSky osifikuje samostatné, jelikoz ma
patela dvé osifikacni centra. Tato Cast je vSak spojena se zbytkem diky fibrokartilagin6zni
tkani. Béhem vyssi aktivity zptisobuje bolestivost pfedni strany kolene a je jednou z pficin,
kdy dochazi k tvorb€ zanétu uponu ligamentum patellea. V ptipadé 1écby je dilezita zména

rezimu, kdy je doporu¢ena mens$i zatéz, piipadné na nejnutnéjsi dobu fixace kolene.
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Z hlediska fyzioterapie se dba na uvolovani a protahovani ¢tythlavého stehenniho svalu
spolu se zlepSenim svalové disbalance svalii pelvifemoralnich, kdy je cilem dosdhnout
stereotypu, pii kterém aktivita ischiokrurdlnich svalli predchazi aktivit¢ ctyrhlavého

stehenniho svalu. Mize byt provedena i operac¢ni terapie, kdy vyjimame samostatny vyse

uvedeny kvadrant. (Kolat, 2009: 420)

4.16 Pes equinovarus congenitus (PEC)

Neboli vrozend kofiskd noha vtocend se projevuje ekvindznim postavenim
hlezenniho kloubu, vybocenim paty a pfitazenim a supinaci pfednozi. Déle je patrné
zkraceni Achillovy Slachy a oslabeni svaloviny v oblasti lytka a nohy. Na nemoci se

nejvice podili zvysend aktivita zadniho tibidlniho svalu.

4.16.1 Etiologie

Vada postihuje 1-2 %o Cerstvé narozenych déti, predevsim chlapce. Z postizenych,
se deformita poloviny déti projevuje oboustranné. Vznikd bud’ samostatné, nebo druhotné
pfi jinych onemocnénich. Z hlediska dédi¢nosti je nemoc zaloZend na mnoha cinitelich.
V ptfipadé, kdy jsou oba rodi¢e nositeli nemoci, se pravdépodobnost vzniku defektu
u novorozence zvysuje na 10-15%. Jinak je moznost vyskytu z jedné strany 2,9%. Dale je
mozné, dle Hippokrata, ze za vznikem defektu stoji plsobeni zevnich sil bchem
nemoci, o nedostatecné vyziveé talu diky nedostatecném cévnim zasobeni chrupavcité
tkang. Castou pfi¢inou je ale postizeni zarodeéného mezenchymu zptisobeného w¢inkem

nezndmé Skodlivé latky v dobé pied 7. tydnem téhotenstvi.

4.16.2 Klasifikace

PEC se projevuje jako polohova deformita, kterou pasivné napravujeme a je mozné
vyuziti neinvazivnich postupt k 1é¢bé€, nebo jako prava, rigidni, vada, u které je zvolena
operacni cesta s naslednym casové ndro¢nym konzervativnim zplisobem doléceni.
Operacni feSeni mize byt potieba i v ptipadé polohové deformity, kdy z divodu delsiho
nefyziologického postaveni nohy, dojde k druhotnym strukturdlnim zméndm. Lehman

(1980) a Tachdjian (1985) déli postizeni do tii skupin:
1. typ polohovy, pasivné korigovatelny

2. typ rigidni, pravy

75



3. rezistentni rigidni typ, sdruzeny s dalSimi vrozenymi vadami C¢i

artrogrypozou (Dungl 1081)

4.16.3 Patogeneze

Piedevs§im diky tahu Slachy m. tibialis posterior a jeho synergistl na vnitini strané
chodidla dochéazi k pietvofeni nohy do kornoutovité deformity. Chlize je tak mozna
k porucham skeletu béhem vyvoje a v kloubech se projevuje brzka artréza. Postizeni

1 po vyléceni mize vést k opakovani problému, predev§im pes equinovarus congenitus.

4.16.4 Klinicky obraz

Noha je v plantiflexi, pata je mald, vardzni, vysunutd vzhlru, na kizi zapati jsou
hluboké pticné ryhy. Stiedni ¢ast nohy a ptedonozi stoji v addukci, inverzi a supinaci.
Noha je jakoby stoc¢ena do kornoutu. Stanoveni choroby je mozné jiz u novorozenct diky
ziejmé vad¢, kterd je rozdilné tuha, avSak manudlni korekci pln€ nezdolatelna.
Na vypouklé, zevni, strané je cutis zeslabena, napnutd a bez fyziologickych ryh. Vnéjsi
kotnik se nachdzi vice dorzalné¢ a vice vycniva, ventrdlni ¢ast hlezenni kosti nejvice
prominuje na zevni stran¢ hibetu nohy. V piipad¢€ vnitini strany nohy, tedy konkavni, jsou
patrné vétsi kozni ryhy a Clunkovitd kost je ulozena velice blizko medidlnimu kotniku.
Béhem pasivni dorzalni flexe palpa¢né nejdeme zkracenou a napnutou Achillovu §lachu.
Ihned po narozeni je viditelné ochabnuti lytkovych svali a zkrdcené chodidlo postizené
koncetiny. U polohovych deformit, zptisobenych malym mistem v déloze, je dostacujici
konzervativni zplsob 1écby, jelikoz tkan neni tak tuhd a je schopnd navratu

do fyziologického postaveni.

4.16.5 Terapie

Konzervativni zptsob 1éEby je indikovan ihned po narozeni, kdy se s vyssi Cetnosti
zlepsuje prognodza. V piipadé rigidniho postizeni je zahdjena lécba operacni. V ramci
konzervativni 1écby vyuzivame sadrovych redresnich obvazi, které ménime kazdy druhy
den, poté 2x tydné€ a po propusténi do domaci péce kazdy tyden. Po zkorigovani polohy
provedeme sadrovou fixaci na 6-8 tydnli a poté, nez zacne dité chodit, vyuzivame
k doléceni polohovaci laminatové nebo Denisovy-Brownovy dlahy. Pokud je potieba
zvolit operacni feSeni u rigidnich vad, provadi se az tehdy, kdy sadrové obvazy nevedu
k lepsi prognoze, zhruba po 3 mésicich véku. V tom ptipadé dochéazi k upravam mékkych

tkani, jako prolongace $lach, a upravam kosti.
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4.16.6 Rehabilitace
Thned po porodu, kdy je stanovend diagndza, se vyuzivaji Castd korekcni cviceni
pro upravu jednotlivych deformit a protahuje se Achillova §lacha. U polohové formy také

vyuzivame Vojtovu reflexni terapii.

K diagnostice a terapii vyuzivame RTG vySetfeni, které slouzi k vytvofeni
talokalkanedrniho indexu. Diky kterému mutzeme hodnotit Uspéch 1é¢by. K jeho
vyhotoveni se vyuzivé lateralni a dorzoplantarni talokalkanearni thel. V ptipadé, kdy je
index mens$i nez 40, nebyla provedena lécba idedlni.  (Kolar, 2009: 420-421;
Dungl, 2005: 1080-1092)

4.17 Pes calcaneovalgus

Dle Wetzensteina €ini toto onemocnéni 30-50% vSech vrozenych vad nohy, také
proto je fazeno k nejcetnéj$im. Noha se nachazi v maximalni dorzalni flexi a everzi. Nékdy
je také hibet nohy opfen o ventralni stranu bérce a pata se nachdzi ve valgdzni poloze.

Vyskytuje se ptedevsim u divek; hlavné v ptipadé€ prvorodicek ¢i mladych matek.

4.17.1 Terapie

Lécba neni nutnd v piipadech, kdy je noha schopna neutralni polohy. Pokud se
jedné o tuzsi formu, 1écba probihd konzervativné s velice dobrymi vysledky. Provadi se
pasivni cvi¢eni do plantarni flexe a inverze — ¢im castéji, tim 1épe. Pokud se nedostavi
velkého zlepSeni do 14 dnt, je indikovéano k redresnimu saddrovani. Ptipadné se po terapii
na zakladé¢ funkéniho vySetfeni nohy vyuziva specidlnich ortopedickych vlozek.

(Kolat, 2009: 421; Dungl, 2005: 1079-1080)

4.18 Metatarsus varus

Jedna se o vadu, kdy se pfednozi nachazi v addukci a inverzi vici patni kosti, ktera
je v neutralni nebo valgdzni poloze. Pti¢inou je ¢astecné vykloubeni v tarzometatarzalnich
kloubech. Lod’kovita kost byva subluxovana vnéj§im smérem. Vnitini okraj je konkavni a
zevni konvexni, pfiCemz odstup palce a ukazovaCku nohy je vétSi nez standardné.
Pfidruzenym jevem je vnitini rotace holenni kosti a napnuty odtahovac palce nohy. Béhem

lokomoce dochazi k pfetézovani vnéjsiho okraje nohy.

4.18.1 Terapie
Lécba probihd konzervativnim zplsobem, kdy je zdkladem redresni sadrovani

nad koleno, které¢ trvd celkem 6 tydni s nutnosti vymény sadry kazdych 7 dni.
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V nasledujicich dnes pouzivame ortézu a az v piipad¢ pietrvani problémi indukujeme ve 3

letech operacni feSeni, znamenajici osteotomii metatarzi. (Kolar, 2009: 422)

78



5 FYZIOTERAPEUTICKE METODY

5.1 Koncept manzeli Bobathovych

Dynamické posturdlni reakce, které jsou soucasti mechanismu centralni posturalni
kontroly, tvoii teoreticky zaklad tohoto konceptu. Za ukol maji udrzet rovnovahu a zajistit
dostate¢nou posturu pred, béhem a po ukonceni pohybu. Tyto automatické, vékem se
vyvijejici reakce, at’ uz vzptfimovaci, rovnovdzné ale i obranné, vedou ke spolupraci
pohybi a kontrole postury. V ptipadé¢ poruchy vysSe uvedeného mechanismu miizeme
pozorovat u jedincli abnormalni posturalni tonus v podobé spasticity, hypotonie ¢i jeho
kolisajiciho pribéhu. Dale abnormalni recipro¢ni interakci svalii vedouci k nespradvné
provedenému pohybu z divodu Spatného zapojeni agonistdi a antagonistl. SniZenou
riznorodost posturdlnich a pohybovych vzorii; a pfitomnost sdruzenych nezadoucich

reakci ve vzdalenéjsich oblastech.

K cilim konceptu tedy fadime:

inhibici spasticity

- inhibici patologickych posturalnich a hybnych vzort

- facilitaci fyziologické postury a pohybu vedouci k funkénim ¢innostem
- zmeéna senzorického vjemu pro zlepSeni vniméni polohy a pohybu

- podpora motorického vyvoje

prevence kontraktur a deformit

Terapeuticky postup je stanoven na zdkladé lékarského nalezu a vySetieni
terapeuta. Ten sleduje zplsoby chovani ditéte véetné emocionalnich a fyzickych zavislosti
behem riznych vlivi na dité. Zjist'uje, co dit¢ dovede a co naopak ne z hlediska funkénich
aktivit. Pozoruje posturdlni tonus a k nému pfifazené vztahy, plynulost pohybu,

riznorodost vzord a ptidruzené problémy.

5.1.1 Inhibice a facilitace
Dle manzelii Bobathovych patii tyto dvé neoddélitelné slozky k dileZzité soucasti
terapeutického postupu, kdy je mozné spasticitu ovlivnit diky tonus ovliviiujicim vzorim a

pfitom facilitovat spravné provedeni pohybu. Terapie je provadéna na zéklade
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tzv. handlingu, jeZ vyuzivd manudlnich kontaktd na téle, svétlo, zvuk, barvy a spousty
pomucek (kliny, valce, mice, dlahy, voziky, choditka...) pro vyvolani aktivity ditéte
k motoricky ucelné poloze a pohybu. Cilem opakovani téchto postupti je zajisténi u ditéte
samostatné korekce a kontroly pohybu bchem kazdodennich cinnosti. Handling je
vyuzivan 24 hodin denné a zacleiiuje se tak do béznych aktivit jako jsou polohovani,

chovani, zvedani, myti, krmeni, oblékéni, sviékani, hygiena, Cteni, psani, kresleni, hry ap.

5.1.2 Techniky proprioceptivni a taktilni stimulace
Maji za kol zvysit posturalni tonus a regulovat souhru mezi agonisty, antagonisty

a synergisty. K témto technikdm pfifazujeme neseni vahy, tlak, odpor, placing a tapping.

- neseni vahy (neboli wightbearing) vede k automatické aktivité trupu a

koncetin na zménu polohy

- placing je pfizpisobeni se svall na zménu postaveni téla provedenou
terapeutem, kdy je pacient veden do riznych funk¢nich vzord, které vnima,

kontroluje a udrzuje

- tapping je veden podrazdénim trupu, koncetin a orofacidlni oblasti k lokalni
i celkové odpovedi. Rizna potiasani, klepani, hlazeni a tlak vedou k aktivité

synergistl za i¢elem pohybu. (Kolat, 2009: 310-312)

5.2 VOJTOVA REFLEXNI TERAPIE

Tato metoda je velice vhodna u neurologickych onemocnéni, predevsim tam, kde
dochazi k motorickému deficitu. Diky tomu, Ze neni nutnd spoluprace pacienta, je jeji
vyuziti vhodné u novorozencu ¢i kojencii, dokonce i u pacientd s poruchou védomi ¢i
porozuméni. Metoda jako takova vychazi z principu, ze ,,zdkladni hybné vzory jsou

programovany geneticky v centralnim nervovém systému kazdého jedince®.

Zaklad terapie tvoii vyvojova kineziologie, ktera vyuziva riznych vyvojovych etap.
K nim patii poloha na zadech, prvni vzpiimeni v poloze na bfiSe, otaCeni, Sikmy sed,
vzpiimeny sed, lezeni, stoj a chiize. Dilezitou soucasti jsou jednotlivé piechody
do nasledujicich poloh, pfi¢emz sledujeme, jakym zpiisobem a pomoci aktivity jakych
svalll k nim dojde. Stlacenim aktivacnich zon na trupu je zplisobena motorickd odpoved.
Coz je zplisob, jakym je mozné ovliviiovat geneticky naprogramovany pohybovy systém
Cloveka, a tak ho ovlivnit. Tlak na spoustové zony vyvola automatické lokomo¢ni pohyby,

kterym fikdme reflexni plazeni a reflexni otaceni. Hlavni soucasti metody jsou tii
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komplexy: reflexni plazeni, reflexni otaceni a proces vzpfimovani. K lokomoci vyvolané
pomoci aktivac¢nich bodl vyuzivame tii zékladnich poloh a to polohy na bfiSe, na zadech a
v klece. Musi byt nastavena spravna vychozi poloha trupu a koncetin a diky vhodnému
tlaku a tahu v kloubech, aktivacnim z6nadm a odporu proti pohybu, nastane spravna aktivita

2%

vzpiimen a pohybovan dopiedu.

5.2.1 Reflexni plazeni

Vychozi polohou je poloha na bfiSe, kdy je hlava v mirné rotaci polozena
na podlozce. Polovin¢ téla, kam sméfuje hlava, fikdme Ccelistni, t¢ druhé zahlavni.
Pohybovy vzor probiha ve zkfizeném vzoru, tedy v sou¢asném pohybu pravé horni s levou
dolni koncetinou a obracené. T¢lo se opira o Celistni pazi a zahlavni dolni koncetinu a diky
tomu je vyvolana svalova aktivita. Trup je tak nad podlozkou a pfizplsobeny k pohybu
vpred. Nasledné¢ se hlava rotuje na druhou stranu proti pfimérenému terapeutoveé odporu a
tak je zvySena aktivita svalli celého téla, coz vede ke vzpfimovani. V rdmci reflexniho

plazeni dochazi hlavné o aktivaci vedouci k opofte, uchopu, vzptimeni a chizi.

5.2.2 Reflexni otaceni

Prubéh reflexni otdceni zacind v poloze na zadech, kdy se pies polohu na boku
dostavame do lezeni po Ctyfech. V 1. fazi aktivaci hrudni zény v meziZzebernim prostoru
docilime otoceni z polohy na zadech do polohy na boku. Vychozi poloha je na zadech, kdy
je hlava mirné rotovana (opét urcuje Celistni a zdhlavni polovinu téla) a koncetiny jsou
volné polozené. Béhem rotace hlavy terapeut klade odpor. V piipadé reflexniho otaCeni
pozorujeme nastaveni patefe a trupu do stiedniho postaveni, kdy se zada stanou opérnou
bazi a horni ¢ast trupu se naptimuje. U hornich koncetin je patrnd zevni rotace v ptipadé
zahlavni paze a abdukce s flexi na stran¢ Celistni. Dolni koncetiny se flektuji v kycelnich i
kolennich kloubech a jsou nad podlozkou. Ky¢elni klouby se nachazeji v abdukei a vnéjsi
rotaci. Dale je patrné prohloubené dychani. Ve 2. fazi se z polohy na boku dostdvame ke

vzporu na Ctyfech.
5.2.3 Utinek lé¢by

Aby byla lécba ucinna, je potfeba ji zahajit v€as. Mohou tak byt ovlivnény
patologické nahradni vzory dfive nez se rozvinou a obnovi se tak ty fyziologické. Reflexni

lokomoci je tak vyvolana aktivita sval, které pacient volné€ nezapoji. Sledujeme napiimeni
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patete a vhodnéjsi vyuziti opérnych a tchopovych funkci koncetin. Diky této metode

sleduje lepsi stabilitu a orientaci v prostoru.

5.2.4 Principy a zasady terapie

metoda primarn€ neu¢i pohybové déje
- provadi se reflexnim zptisobem, bez aktivity pacienta

- diky aferentaci z periferie jsou pfes CNS eferentaci aktivovany pfirozené a

vrozené schopnosti
- na zakladé reflexni lokomoce dochazi ke zméné tézisté, zméné drzeni téla
- je mozné ji vybavit u kohokoli

- doba lécby je zavisla na vaznosti onemocnéni, rozhodujici je piesnost,

intenzita a frekvence (Kolaft, 2009: 265-272)

5.3 Proprioceptivni neuromuskularni facilitace (PNF)

Zakladem této metodiky je ovlivnéni motorickych neuront ptednich rohti miSnich
prostfednictvim aferentnich impulst ze svalovych, Slachovych a kloubnich proprioceptorti.
Tyto neurony jsou navic ovliviiovany soucasné z vysSich motorickych center eferentnimi
drahami, které vyvolaji podnéty z taktilnich, zrakovych a sluchovych exteroceptort.
Proprioceptory jsou ovlivnény specifickymi hmaty, pasivnimi ¢i aktivnimi pohyby a

dynamickou ¢i statickou praci proti vhodnému odporu.

Tato metoda umoznuje adaptaci ¢i zrychleni odpovédi nervosvalového aparatu diky
stimulaci proprioceptorti. Zakladem PNF jsou pohybové vzorce, a to zdlivodu
pfedpokladu, Ze na§ mozek mysli v pohybech a ne v aktivité¢ jednotlivych svali. Dané
pohyby probihaji v diagonalach se soucasnou rotaci, pficemz kazda diagondla ma dva
antagonistické pohybové vzorce s flekéni a extenéni komponentou. Béhem téchto pohybt

vyuzivame 3 slozek v riznych kombinacich z nasledujicich antagonistickych smért:
- flexe nebo extenze
- addukce nebo abdukce

- zevni nebo vnitini rotace
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PNF vyuziva synergie k posileni a facilitaci oslabenych svalt, jelikoz zadny sval

neni samostatné zodpovédny za pohyb. Proto umozni silné svalové skupiny obnovu

aktivity u slabych nebo neaktivnich svalt.

5.3.1 Facilita¢ni postupy v PNF

Facilitace je zajiSténa diky proprioceptivni a exteroceptivni stimulaci:

stimulace pomoci svalového protazeni, které zplsobuje C¢i zesiluje

kontrakce; mize i potlaCovat antagonisty.

stimulace kloubnich receptorit v podani trakce, kterd podporuje svalovou

aktivitu, ¢i komprese kloubu, ktera zlepsuje stabilitu kloubu.

adekvatni mechanicky odpor podporuje svalovou kontrakci, zdokonaluje
motorickou kontrolu, zlepSuje vytrvalost a silu. Mlze byt aplikovan v celé

draze pohybu nebo jen v jeho ¢asti.

taktilni stimulace i manudlni kontakt podporuji spravné provedeni pohybu a
umoznuji 1 jeho dobré vedeni. Jsou vSak ptizplisobené moznostem pacienta
a tudiz se nékdy jedna o pasivni pohyby, jindy aktivni s dopomoci, nebo

dokonce aktivni.
sluchové stimulace zjednodusuje pomoci slovnich pokynt aktivni motoriku.

zrakova stimulace umoziiuje pacientovi sledovat a kontrolovat drZeni

i pohyb.

5.3.2 Cil PNF

PNF muze slouzit jako posilovaci technika, kdy ji vyuzivame ke zvétSovani

rozsahu, snizeni svalového napéti diky reciprocni inhibici, posileni, vytrvalosti, nizsi

svalové unavitelnosti a mj. ke zvySovani kloubi stability. Déle tuto techniku mizeme

vyuzivat k relaxaci, kdy snizujeme zvyseny svalovy tonus a inhibujeme bolestivost.

Mezi hlavni indikace PNF patii poruchy kozniho ¢iti a propriocepce, svalové

napéti, potfeba uceni a zdokonaleni pohybu, svalova slabost, omezeny pohyb, zkracené

svaly, kloubni instabilita, ale také spasticity. (Kolat, 2009: 276-277)
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5.4 Priklady dalSich technik

K vhodnym fyzioterapeutickym technikdm se dale ftadi protahovani fascii
pfi zménach posunlivosti ¢i protazlivosti kiize, kdy vyckdvame fenoménu tani a fascie se

diky tomu uvolni.

V ptedoperacni dobé€ je mozné provadét nacviky vhodné v pooperacnim stavu, jako
napt. nacvik chlize o berlich, edukace ohledn¢ péce o jizvu, cviky pro zvySeni svalové sily

a rozsahu kloubti, cviceni na labilnich plochach pro zvyseni stability atd.

U pooperacnich stavil se jizva stdva aktivni z divodu vzniku patologickych bariér a
jelikoz prochdzi vSemi vrstvami mékkych tkani, vykazuje znamky sniZené¢ mobility vSech
téchto vrstev a to miZze vést k mnoha dalSim problémim. Proto je vhodné o jizvy peCovat a
i zde po protazeni vycCkavat fenoménu tani. V pifipadé ortopedické lécby se také

pooperacné vyuziva dechové gymnastiky.

Pokud je omezeny pohyb v kloubu, mtize se vyuzit technik manudlni ¢i pfistrojové
trakce po provedeném piedchozim trakénim testu. Dojde tak k uvolnéni omezenych
kloubd.

V ramci patologickych zmén dolnich koncetin jsou nékdy nachazeny ptipady
plochonozi. Proto je vhodné vyuzivani nacviku ,;malé nohy*, mobilizace Chopartova

i Lisfrancova skloubeni a dalSich senzomotorickych stimulaci, jako jsou cviky na labilnich

2%

V neposledni tad€ jsou klécbé vyuzivany metody fyzikalni terapie, jako
kryoterapie u pooperacnich otokd, ultrazvukova terapie pro uvolnéni svalovych spasmid,
ucinky laseru a biolampy pro 1é¢bu jizev a koznich defektt a také tieba elektrodiagnostika

s elekrogymnastikou pro zvyseni svalové sily.
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6 ORTOPEDICKE POSTUPY — LECBA NESTEJNE DELKY
KONCETIN

Primérnég, nez nastane operacni feSeni, je tento problém feSen moznostmi protetiky,
at’ uz podpaténkou, podrazenim obuvi, ortopedickou obuvi s kompenzaci ¢i ortézou.
Existuje fada metod pro korekci nerovnosti koncetin a volba metody nebo dokonce
rozhodnuti o pokusu o korekci je tfeba peclivé zvazit. VSechny metody chirurgické
korekce nerovnosti koncetin zahrnuji operacni 1écbu, kterd je nachylna ke komplikacim,
ackoli soucasné metody ziidka zpusobuji katastrofické ucinky, jako jsou vaskularni nebo
neuralni 1éze, pokud jsou spravné provadény. Rodi¢e a pacient musi byt upozornéni, ze
pfinejmensim bude patrna jizva v misté operace. V piipad¢ nestejné délky vétsi nez 2-2,5

cm, je voleno operacni feSeni. To mize byt v podani:

1. epifyzeodézy — v piipade¢, kdy je dité stidle ve vyvinu a kostni zralosti je
dosazeno za méné nez 3 roky. Toto mini-invazivni chirurgické feSeni
zpomali riist dlouhé kosti do délky a je vhodné u menSich zkratl mezi 2-4
cm. K jeho provedeni se vyuzivd hlavné perkutdnni epifyzeodézy
pod zesilovatem RTG obrazu. Vice invazivni metodou je zastava rlstu
pomoci skobicek (Blountovy skoby), jejichz nevyhodou mize byt uvolnéni
materidlu a nutnareoperace. Také pfi pred¢asném vyjmuti skobicek mulize

dochazet k angulacim dlouhych kosti.

2. jednorazové zkraceni dlouhé kosti — v piipadé tohoto feSeni v kostni
dospélosti byva vysledek piesny. Z divodu vétsi invaze mulze vsak

dochazet k riznym komplikacim jako jsou infekce.
3. prodluzovaci operace:

a. stimulace riistu zkracené koncetiny — kdy se diky provrtani metafyzy

dlouhd kost prodlouzi o 1-2 cm

b. prodluzovani dlouhé kosti — diky Steinmannovym hiebim se diive
provadéla fixace dlouhé kosti. Ty byly také fixovany v zevnim
fixatoru s podélnou zavitnici a diky provedeni osteotomie byla
denné kost prodluzovana o 1,5mm. Tato rychlost ale vedla ke vzniku

tenké kosti a slabého svalku, navic diky rozméru a velikosti, byla
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velice obtiznd lokomoce pacienta. Nasledné proto bylo vyuzivano
prodluzovani v ristové ploténce pomoci distrakéni epifyzeolyzy a
chondrodiatazy tésné¢ pfed ukoncenim kostni zralosti, a také
prodluzovani z osteotomie s naslednou distrakei (tzv kalotdza).
Kalotdza je tak vyuzivana Ccastéji, béhem niz byva prolongace
o Imm denné pfedevs§im v metafyze. Diky vyuziti zevnich fixatorQ
je mozné korigovat i rizné osové odchylky. V oblasti bérce je
nejcastéji vyuzivano kruhovych fixatort dle Ilizarova, v piipadé
prodluzovani stehenni kosti je vhodnéj$i jednorovinovy fixator

Wagneriv ¢i fixator PROSPON.

c. cilem prolongace je dosdhnout kostni tkdn€¢ s normdalnimi

biomechanickymi vlastnostmi.

d. prolongace s sebou vSak nese i jisté komplikace. Infekce kolem
drath, predCasné srusty, subluxace kloubd. Také je velké riziko
v podani fraktury nevyzradlého kostniho useku ihned po sejmuti

prolongacniho aparatu.

Mensi zkraty jsou tedy feSeny piedevsim diky epifyzeodézam, kdy se zpomali rtst
delsi koncetiny. VEtSi rozdily dlouhych kosti feSime pomoci prolongaci krat$i kosti
za pomoci zevniho fixatoru a ty nejvetsi kombinaci obou metod. (Sharrard, 1993: 767-776;

Poul, 2009: 324-333)
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PRAKTICKA CAST

7 CIL A UKOLY PRACE

Pro dosazeni cile je nutné splnit nasledujici body:
1. Nacerpani teoretickych znalosti z rtiznych zdroju.
2. Vybrani sledovaného souboru.

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

vyvraceni hypotéz.

4. Vyvozeni zavéri zprubéhu lécby u sledovaného jedince a piipadné
stanoveni zasad, které si tento bude muset osvojit a v ramci svého limitu

dodrzovat.

Cilem této prace je obsdhnout téma pohybovych vad dolnich koncetin u déti
ve vSech jeho rovinach tak, aby si kazdy ctenat dokézal ucinit redlnou piedstavu o této
velmi specifické problematice. Pro dostatecny piehled o jejich zékonitostech je nejprve
nutné seznamit se s pri¢inami vzniku, moznostmi diagnostiky a vhodnymi zpisoby 1écby

u déti, pro které je typické kulhani z divodu vrozenych ¢i nékterych ziskanych vad.

Je rovnéz zapotfebi uvédomit si, Ze vyskyt postizeni tohoto druhu neni
1 pres stavajici medicinské pokroky zanedbatelny. Lékatskd péce o té¢hotné Zeny je sice
v dnes$ni dob¢ na velmi vysoké urovni, kdy tyto v pritbéhu téhotenstvi podstupuji rtizna
prenatalni vySetfeni, avSak ani diky t€émto nejmodernéjSim vymoZzenostem se nedafi n¢jaka
postizeni odhalit v¢as. Nejen proto je nutné neustale zdokonalovat moznosti rehabilitacni
péce o postizené déti v jakémkoli v€ku a neustavat ve snaze zkvalitnit jim jejich

kazdodenni zivot.
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8 HYPOTLEZY
Piedpokladam, ze:

1. Ortopedicka intervence povede ke zlepSeni stavu.
2. Ortopedickd intervence s sebou nese rizika v podob¢€ nezaddoucich nasledkd.

3. Prolongace, piipadné epifyzeodéza, bude mit za nasledek hypotrofii

ptilehlého svalstva.
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9 CHARAKTERISTIKA SLEDOVANEHO SOUBORU

Sledovany soubor byl tvofen dvéma détmi, a to chlapcem ve véku 14 let, a divkou
ve véku 13 let, které pravideln¢ navstévovaly Ambulantni centrum pro vady pohybového
aparatu, s.r.o. na adrese Praha 3, OlSanskéd 7. Doty¢nému chlapci byl diagnostikovan zkrat
pravé dolni koncetiny v délce 1,5 cm zplsobeny frakturou kréku pravé stehenni kosti.
Zminéna divka se potykala s nasledky kojenecké osteomyelitidy pravého kycelniho kloubu

prodélané v Sesti mésicich véku, s pozd€jsim zjisténim zkratu této koncetiny o 1 cm.

U prvné zminéného klienta probihala 1é€ba po dobu dvou let, v ramci kterych
terapie zahrnovala jak operac¢ni, tak konzervativni metody. V ptipad¢ divky trvala 1écba
celych dvanact let, kdy i tato musela podstoupit jak konzervativni, tak i ortopedické terapie
doprovéazené chirurgickymi zéasahy. Pribéh 1écby obou probandi nebylo mozno z mé
strany ovlivnit, nebot’ tito museli mnohé 1é€ebné postupy absolvovat ve specializovanych
zafizenich a navic méli oba své rodinné zazemi ve znacné vzdalenosti od mého plisobisté.
Na zaklad¢ specifického charakteru onemocnéni, kterd tuto tematiku provazeji, nebylo
realné zkoumanou skupinu rozsitit. Vzhledem k tomu, Ze tato onemocnéni ovlivituji vyvoj
jedince od prvopocatku nalezu, uvadim ve své praci zpracovani dat z celé doby 1écby, tedy

1z dob, kdy mi tato prace jest¢ nebyla zadana.

Zakonni zastupci souhlasili s poskytnutim dat v rdmci anamnézy, s vySetfenim a
terapii pro ucely mé BP. Nadale dali souhlas se zvefejnénim fotodokumentace v souladu
s touto BP. Zaméstnanci pracovisté¢ Ambulantniho centra pro vady pohybového aparatu

byli rovnéZ vyrozuméni o mém sledovani 1é¢by obou proband.

Terapie byla provadéna v Praze v Ambulantnim centru pro vady pohybového
aparatu, na ortopedické klinice v Pfibrami, v lazeniskych zafizenich v Teplicich a

v Bélohradé a rovnéz na dal$ich rehabilita¢nich klinikach.

U obou probandii byla odebrana anamnéza, provedeno antropometrické vySetieni,

vySetieni kostniho véku, RTG vySetieni a stanoven plan ortopedické a rehabilitaéni 1éCby.

Tento soubor jsem sledoval, abych zjistil, jaky dopad na jejich vyvoj maji zvolené

l1écebné metody.
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10 METODIKA VYZKUMU

10.1 Odbér anamnézy
Odbér anamnézy byl proveden pii prvotnich vySetieni na navstivenych
pracoviStich. A byly zjiStény tyto anamnézy: rodinnd, osobni, nynéj$i onemocnéni,

socialni, alergicka a farmakologicka.

10.2 VySetieni Trendelenburgova priznaku

U probandi byla s pravidelnosti provadéna Trendelenburgova zkouska pro zjisténi

stability panve.

10.3 Antropometrické vySetreni
V pribchu 1éceni byla provadéna antropometrickd vySetieni s cilem urcit a zjistit,

velikost zkratu dolni koncetiny.

10.4 Goniometrické Setreni
Vzhledem k vyvoji 1é€by bylo také v oblasti kloubt dolnich koncetin provadéno
méfeni rozsahu pohyb, na jejichz zdklad€ byl kontrolovan ucinek 1écby a pifipadny efekt

fyzioterapie.

10.5 Fotodokumentace

Fotografie byly pofizeny fotoaparatem Olympus C-770 UltraZoom s ohniskovou
vzdalenosti 6,3-63 mm a rozliSenim 4 megapixely ze vzdalenosti 1-4 metri. Foceni
probihalo v prostorach Ambulantniho centra pro vady pohybového aparatu s.r.o.

za béznych svételnych podminek.
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11 KAZUISTIKY

11.1 Kazuistika 1

11.1.1 Klient
Chlapec, stati 14 let

11.1.2 Diagnoza
Deformita kyc¢le B-O III vpravo, stav po zlomeniné kr¢ku stehenni kosti vlevo

ve 4 letech.

- doporuceno operacni léceni valgizacni intertrochanterickou osteotomii

ky¢€le vpravo, pfedtim byla doporuc¢ena podpaténka pravo 10 mm.

11.1.3 Anamnéza:
Rodinna anamnéza: bezvyznamnd; matka 44 let (prodélala t€hotensky diabetes

mellitus), otec 48 let, bratr 12 let

Osobni anamnéza: Pred¢asny odtok plodové vody a porod v 32. tydnu, porodni
hmotnost 2300 g, porodni délka neudana. Po narozeni tyden na umélé pterusované
ventilaci, z divodu prodélané pneumonie. V prvnim roce pro tachykardii uzival digoxin a
byl sledova kardiologem, pfi¢emz se stav normalizoval. Kojen byl 8 mésicti. Ockovan dle
oCkovaciho kalendéafe. Psychomotoricky vyvoj vnormé€. Samostatné chodil ve 13
mésicich. Prodé¢lal bézné détské nemoci (plané nesStovice v 5 letech), nemocnost nizka.
Ve 4 letech pad ze schodl a utrpél zlomeninu kréku levého femuru — operacni 1éceni
na klinice détské chirurgie Thomayerovy nemocnici v Kr¢i. Osteosyntéza elastickymi

hieby (doc. MUDr. Petr Havranek CSc.), za jeden rok po operaci odstranéni OS materialu.

NynéjSi onemocnéni: Bchem ristu ditéte byl pozorovan zkrat pravé dolni
koncetiny pro ktery navstivil 19.10.2012 Ambulantni centrum pro pohybové vady a byl

zde 1 vySetien.
Socialni anamnéza: Zije s rodi¢i v domé, chodi do skoly do 8. tiidy

Alergie a Iéky neguje
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11.1.4 Vstupni vySeti‘eni
Subjektivné bez potizi, cvici bez omezeni, hraje 2x tydne florbal, dle rodi¢i ma

kolébavou chuzi.
Objektivné:
19.10.2012

- eutroficky, vyska 161,6 cm (s podlozenim PDK o 1,5cm 162 cm), vaha 46,8
kg, rozpéti HKK 167 cm, vyska vsed¢ 85,3 cm. Pfi chiizi mirn¢ napada
na PDK, dfep provede spravné se snadnou vertikalizaci. Poskoky na jedné

noze pruzné.

- Trendelenburg vlevo negativni, vpravo +/-, délka dolnich koncetin ve stoji

byla vyrovnana pfi podlozeni PDK o 1,5 cm
- jizvy klidné a jemné
- v ky¢lich témét symetrické pohyby:
o vnitini rotace bilateralné 40°
o zevni rotace 50° vlevo a 60° vpravo
o flexe bilateraln¢ 130°
- flekéné addukeni test — vpravo 10° pfes medidnni rovinu a vlevo 20°
- zevni torse bércii 20° bilateralné
- mirné var6zni kolena; vleze interkondylarni vzdalenost 1 cm, vstoje 1,5 cm

- bylo provedeno RTG vysetfeni levé ruky v pifedozadni projekci a zjisténo,
ze tvar skeletu a kostni struktura jsou v normé, a zZe osifikace ruky odpovida

kalendainimu véku. (Ptiloha 1)

- RTG vySetfeni kyCli ve stoje ndm prokazalo sklon panve doprava
se Stérbinou kycelniho kloubu vpravo o 24 mm distalngji; vpravo je navic
patrna deformita hlavice s oplosténim, kratky kréek femuru a velky
trochanter v pozici B, hiibovity tvar hlavice s centraci CE uhlu 32° a

s anteverzi krcku ptiblizné 30°; oproti tomu, vlevo, mé hlavice normalni

92



tvar, valgézni a kratky kréek femuru, jiz uzavienou rlstovou epifyzu a
anteverzi 15° s hrani¢ni subluxaci s CE thlem 22°. Vysledkem tohoto
vySetieni byla deformace proximalnich femurt bilaterdln€ pii vrozené
dysplazii s typickou deformitou pro Morbus pseudoPerthes vpravo. (Ptiloha
2)

soucasné bylo provedeno antropologické vySetfeni s cilem predikovat
zbytkovy rust v oblasti kolennich kloubidi. Predikce ristu levé dolni
koncetiny z distalni fyzy femuru byla 1,5 cm a z proximdlni fyzy tibie 0,7
cm. Na zékladé€ téchto vysetfeni byla ihned indikovana epifyzeodéza levého

kolenniho kloubu v oblasti distdlniho femuru i proximalni tibie.

11.1.5 Prubéh terapie

byla provedena epifyzeodéza s cilem vyrovnani délek dolnich koncetin

14.11.2012 subjekt citil bolest, nebylo mozné provést flexi levého kolenniho

klubu, kolem opera¢ni rany byl patrny otok a teplejsi kiize. Po vypusténi

seromu 2-3ml byl vlozen drén

doporucen klidovy rezim s aktivnim cvi¢enim kolene do flexe, uzivat Ibalgin

400 mg 3x denn¢ a Wobenzym 3x denn¢ 5 tablet nalacno

16.11.2012 extrakce drénu

12.12.2012 chiize bez obtizi se zaclenénim rehabilitace, kde byla zjisténa

mirna hypotrofie svalstva levého stehna, stidle napadd na PDK, doporucena

télesna vychova a rekreacni sportovani

27.9.2013 kontrola s vystupnim vySetienim

11.1.6 Vystupni vySetieni 27.9.2013

Subjektivné bez potizi, té¢lesna vychova bez omezeni.

Objektivné:

eutroficky, vyska 167,2 cm, hmotnost 52,2 kg, rozpéti HKK 173 cm, vyska
vsed¢é 89 cm, délka dolnich koncetin vyrovnana. Pfi chlizi napada na PDK
velmi mirng, diep provede spravné se snadnou vertikalizaci. Poskoky na

jedné noze pruzné, symetrické.
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- Trendelenburg vlevo negativni, vpravo +/-, ve stoje délky dolnich koncetin

vyrovnany
- jizvy klidné, jemné

- pohyby v kyc¢lich, flekén¢ abdukéni test a zevni torse bércii beze zmény

oproti vstupnimu vySetfeni

- interkondylarni vzdélenost vleze 2 cm, pfi¢emz se kondyl pravého femuru

odchyluje od svislice o0 1,5 cm a vlevo 0 0,5 cm

- epifyzeodéza vedla k Gplnému vyrovnani délky dolnich koncetin. Vzhledem
k podezieni na Morbus pseudoPerthes pravého kycelniho kloubu neni

doporucené pretézovani koncetiny béhy a skoky.

11.1.7 Kontrolni navstéva po ukondéeni 1é¢by
31.1.2017

- subjektivné bez obtizi, objektivné eutroficky, vyska 173,5 cm, hmotnost

57,4 kg, vyska vsed€ 95 cm a rozpéti pazi 178 cm

- chlze normdlnim stereotypem, Trendelenburgliv pfiznak bilateralné
negativni, panev pfi stoji spatném v horizontdlni roving, diep provede

spravn¢, zveda se lehce
- rozsah pohybli na DKK:

o vkycelnim kloubu byla namétfena flexe bilateralné 130°, vnitini

rotace bilateraln¢ 40°, zevni rotace vlevo 50°a vpravo 60°
o zevni torse bérci bilateralné 20°
- zkrat je nadéle vyrovnan

11.1.8 Zavér
U chlapce se povedlo docilit diky epifyzeodéze v oblasti distalni ¢asti femuru a

proximalni ¢asti tibie LDK vyrovnani délek koncetin z pivodnich 24 mm.
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11.2 Kazuistika 2

11.2.1 Klient
Divka, stari 14 let

11.2.2 Diagnoza
Stav po prodélané koxitidé pravého kycelniho kloubu v 6 mésicich (Streptococcus

pneumoniae).

11.2.3 Anamnéza

Rodinna anamnéza: nevyznamna, matka — alergie na pyl

Osobni anamnéza: Narozena ve 32. tydnu, porodni hmotnost 3650 g, porodni
délka 50 cm s Apgar skore 10-10-10. Perinatalné v potfadku, kojena byla 11 mésict. Od
narozeni abduk¢ni polohovani koncetin s vyuzitim Freikovy pefinky. V obdobi 6 mésicii
prodélala koxitidu pravého kycelniho kloubu. Na zékladé zhorSujiciho se stavu byla
provedena incise a lavaz pravého kycelniho kloubu (prim. MUDr. Chladek). Drény se vsak
brzy ucpaly a tak byla podavéna intraven6zné¢ ATB po dobu 2 tydnu s naslednou peroralni

formou ATB. Pot¢ 1écena konzervativné Pavlikovymi tfrmeny.

NynéjSi onemocnéni: Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu

navstivila z diivodu zkratu pravé dolni koncetiny o 1 cm v oblasti femuru.
Socialni anamnéza: Zije v byté s rodici.
Alergicka anamnéza: ofechy, latex
Farmakologickd anamnéza: Ventolin

11.2.4 Vstupni vySetieni
Objektivné:

1.11.2004
- eutrofické dité, Cilé, pfimétene se brani vySetteni, vék 1 rok a 4 mésice
- pravy femur zkraceny asi o 1 cm
- hybnost v ky¢li bez omezeni ve srovnani s druhym kycelnim kloubem

- velmi mirna adduk¢ni kontraktura vpravo
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flekén¢ addukéni test pres stfedni rovinu — nereaguje bolestive

RTG vySetfteni z 10/04 prokazalo vpravo strméjsi acetabulum, mensi
epifyzu hlavice, zGzeny a krat$i kréek v retroversi. Centrace kycli

bilateralné velmi dobra.

doporu¢en Hnévkovského aparat s nastavenou abdukci 70° a flexi 70-80°

pfes noc a na denni spanek Pavlikovy timeny.

11.2.5 Prubéh terapie

po prod€lané osteomyelitidé v 6 mésicich byla provedena incise a lavaz
pravého kycelniho kloubu na ORT ve FN Motol. Drendz se brzy ucpala a
byla nasazena medikamentozni 1écba (2 tydny intravenézné¢ ATB, poté

peroraln¢).

13.2.2005 pro horecku a nechut’ se postavit navstéva FN Motol — zjistén
exudat vlevém kycelnim kloubu a diagnostikovdna angina follicularis.

Léceno ATB a antirevmatiky.

od té¢ doby feSeno konzervativné abdukénimi pomtlickami az do kontroly

12.7.2006, poté bez abdukénich pomutcek

6.10.2008 byla provedena valgiza¢ni a derotacni osteotomie proximalniho

femuru vpravo na ORT v Piibrami

02/09 postoupila komplexni rehabilitacni 1éCeni v laznich Teplice

v Cechach
12.10.09 provedena Salterova osteotomie panve vpravo na ORT v Piibrami

14.1.2010 extrakce K dratt po Salterové osteotomii a dlahy po osteotomii

kr¢ku femuru
03/11 komplexni rehabilitaéni 1éeni v laznich Teplice v Cechach

22.4.2013 provedena docasna epifyzeodéza velkého trochanteru pravého

femuru na ORT v Pfibrami

2.6.2014 transpozice velkého trochanteru a prolongace s valgizaci pravého

femuru
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- 13.4.2015 extrakce AO dlahy z proximalniho femuru vpravo a epifyzeodéza

distalniho femuru vlevo na ORT v Ptibrami
- kvéten az cerven 2015 komplexni rehabilitacni 1éceni v laznich Bélohrad

11.2.6 VySetreni béhem lécby
6.12.2004

- Hnévkovského aparat nevyhovuje.
- Pavlikovy tfmeny udrzuji flexi v ky¢lich 80°.
- bilateraln¢ symetrick4 abdukce do 80°, kyc¢le jsou stabilni.
- cviceni dle Vojty doposud nemozné
28.2.2005

- vkyclich pohyb volny, flekéné¢ addukéni test (ddle FA test) volné pies

stiedni rovinu.
- USG vySetieni neprokazuje rozsiteni kloubni $térbiny

- RTG z5.1.2005 prokazalo krat$i a $irs$i kréek femuru vpravo s varosnim
postavenim ve srovnani se stranou levou . Osifika¢ni centrum je mensi
se zachovalou kostni strukturou. Acetabulum zevné ohraniené¢ s mirné
dysplastickym pfednim okrajem. Vysledkem je zlepSené zastfeSeni hlavice

femuru vpravo.
- doporuceno abdukéni polohovani pies noc
1.6.2005

- od 03/05 nosi abdukéni pomtcku obstaranou z Kalifornie, do té¢ doby

Pavlikovy timeny. (Pfiloha 3)

- vnové pomiicce chodi velmi dobfe — kolébavym zplsobem, bez pomucky

je chiize normalni véku, batoleci.

- hybnost v ky¢lich bilateralné¢ symetrickd, FA test symetricky pfes stfedni

rovinu.
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- RTG kycli v AP projekci prokazalo formované a strméji postavené

acetabulum s dostatecnym krytim kloubni hlavice.

- doporuceno nadéle pouzivat abdukcéni pomutcku na noc a béhem denniho

spanku

20.9.2005

objektivné eutroficka, spolupracujici
- hybnost v ky¢lich bilateraln€ symetricka a neomezena.
- maly zkrat pravého femuru vyrovnan ve stoje pii podlozeni PDK o 1 cm.

- RTG obraz prokazal vpravo ventralné¢ asymetrické acetabulum, osifika¢ni
centrum pravého femuru je mensi, kréek kratsi a rozSifen oproti levému.

Centrace hlavic bilateralné spravna.

- doporuceno pouzivat na spani abdukcéni pomtcku a zvySeni podesve pravé

boty o 1 cm.
21.12.2005

- dobfe spolupracuje, hybnost v kyclich bilateralné symetrickd, FA test

beze zmén
- doporuceno pii spanku pouzivat stale ortézu a podlepit obuv vpravo o 1 cm.

22.3.2006

spolupracuje dobie

v ky¢lich asymetrické pohyby:
o LDK — vnitini rotace 60° a zevni 40°

o PDK — vnitini rotace 40° a zevni 60°

FA test beze zmén

- doporuceno na noc uzivat ortézu a podlepeni obuvi vpravo o 1 cm.
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12.7.2006
- subjektivné bez potizi
- objektivné normalni stereotyp chlize, nekulha.

- pii flexi v kycelnim kloubu omezena abdukce pfiblizn¢ o 10° vpravo a

rotacni asymetrie pretrvava, FA test beze zmén
- doporuceno jiz abdukéni pomicku nepouzivat
25.10.2006
- bez obtizi, nekulha
- objektivné:
o vyska 103 cm, vyska vsed€¢ 58 cm, hmotnost 17,5 kg
o stereotyp chlize normalni, nekulha

o omezeni abdukce pfi flexi kycle vpravo, asymetrické rotace

v ky¢lich pretrvavaji, FA test beze zmén
26.10.2006

- RTG obraz v AP a axidlni projekci prokazal vpravo asymetrické, strméji
postavené acetabulum. Uhel stfisky vpravo je 29°, vlevo 16° a osifika¢ni
centrum hlavice kycelniho kloubu vpravo je 21 mm a vlevo 26 mm.
Kolodiafyzarni thel vpravo je 120°, vlevo 150°, CE uhel vpravo ¢ini 20° a
vlevo 25°. Centrace hlavice pravého femuru je uspokojiva. Ristova epifyza

proximalniho pravého femuru je uzaviend. (Ptiloha 4)
- doporucené zatéZovani obou koncetin symetricky, podlepeni obuvi zlstava
16.5.2007
- spolupracuje, mirn¢ napadad na PDK

- zkrat femuru PDK vyrovnan podloZenim o 1 cm, intermaleolarni vzdalenost

ve stoje 3-4 cm
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- abdukce pfi flexi ky¢li 60° vpravo a 70° vlevo, flexe i extenze symetricka,

bez omezeni, FA test beze zmén

- vyska 106, 5 cm s podloZzenim PDK o 1 cm, rozpéti HKK 105 cm, vyska
vsed€ 58 cm, hmotnost 18,5 kg, obvod bércti shodny

- vySetfeni na podogramu prokazalo pedes transversoplani 1. stupné, proto

byly indikovany vlozky se supina¢nim klinem
- doporucené zaté¢zovani DKK bez omezeni, vhodna tfikolka, kolo, plavani

- zaver vySetfeni: zkrat neprogreduje, kycelni klouby stabilni, hybnost volna,

vpravo mirné omezeni abdukce pfi flexi
7.11.2007

- RTG ky¢li v AP a axidlni projekci prokdzalo varozitu kréku pravého
femuru, acetabulum vpravo strméji postaveno, uhel stfisky vpravo 30° a
vlevo 12°, CE thel vpravo vice nez 20°, vlevo nad 25°, kolodiafyzarni uhel

vpravo 112° a vlevo 142°, uhel anteverse 15° bilateralné.
- subjektivné pocituje obcasné bolesti pii ndmaze v DKK.

- objektivné vyska 110 cm, vyska vsedé 60,5 cm, hmotnost 19 kg, rozpéti
HKK 109 cm, spolupracuje, mirn¢ napadd na PDK. Zkrat 1 cm a

intermaleolarni vzdalenost ve stoje 3 cm. Pohyby v kyc¢lich beze zmén
- vySetfeni na podogramu beze zmén

- byla také zjiSténa progrese varozity krcku vpravo. Na zdklad¢ tohoto
zjisténi byla doporucena valgizatni korekéni osteotomie proximalniho

femuru vpravo se soucasnou derotaci zevné o 20°.
20.10.2008
- kontrolni vySetfeni po prodélané valgiza¢ni a derotacni osteotomii vpravo
o pooperacni pribéh byl klidny, teploty ustoupily po tfech dnech

- doporucen klid na ltizku, lokomoce pomoci podpaznich berli
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31.10.2008

doporucené rozcvicovani, nechat volné plazit a 1ézt po Ctyfech, cca za dva

tydny mozna chiize o berlich, vhodny rotoped.

14.11.2008

uci se lézt po Ctyfech

pfi chuzi s pfidrzenim za ruku napad4d na PDK, nebyly méfeny rozsahy
LDK (v tabulce je v pfipadé tu¢ného pisma a Sipky znazornéno snizeni ¢i
zvySeni rozsahu kloubu oproti predeslému méfeni — plati pro vSechny

nasledujici tabulky v prib&hu vysetieni)

Tabulka 3 Priubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe - 90°
Extenze - 0°
Vnitini rotace - 10°
Zevni rotace - 40°
Abdukce pfi flexi ky¢le - 45°%
Abdukce pfi extenzi kycle - 30°

Zdroj: Vlastni

RTG obraz v AP a axialni projekci prokazal vpravo medializaci diafyzy
femuru o 1/2 Sife diafyzy, kortikdlni Srouby bez znamek uvolnéni,
kolodiafyzarni thel ¢ini 134 © a CE thel 20°; vlevo patrné valgozita krcku,

kolodiafyzarni thel 154°, CE tihel 25° a anteverse femuru 20°

mens$i CE uhel vpravo poukazuje na subluxaci hlavice femuru. Neni vsak
nutné¢ pouziti abdukénich pomiicek. Doporucené lezeni po CcCtyfech,
lokomoce o podpaznich berlich a postupné plné zatézovani DKK, vhodny

rotoped, plavani. Indikované komplexni rehabilitacni lé¢eni v 1aznich.
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17.12.2008
- chodi bez opory, bez potizi, pfi chiizi napada na PDK

Tabulka 4 Prubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 120° 110°/
Extenze 10° 10°A
Vnitini rotace 50° 20°MN
Zevni rotace 40° 40°
Abdukce pii flexi kyGle | 30° 30°W
Abdukce pii extenzi kyéle | 30° 10°W

Zdroj: Vlastni
- vyska 117 cm, hmotnost 21 kg, vyska vsed¢ 63,6 cm
- FA test vpravo do stiedni roviny a vlevo pies stiedni rovinu
- Trendelenburg vpravo +/-, vlevo negativni
- nedoporucuji se skoky a doskoky
4.3.2009
- po prodélaném RHB lé€eni je bez potizi
o v ramci lazenské péce byla provedena nasledujici 1écba:

= balneoterapie, hydromasaze, klasické masaze,
mechanoterapie, kinezioterapie, individudlni cviceni, 1écebna

télesna vychova a ergoterapie
o byly zjisténé nasledujici udaje:
= pii vySetfeni zjiSténo hypotrofické glutedlni svalstvo vpravo
= pozitivni Trendelenburgiv ptiznak vpravo

= obvod pravého stehna 31 cm a levého 33 cm
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= vyboceni hrudniho useku péatefe vlevo, pokleslé rameno a

lopatka vpravo (kompenzacni skolioza)

= chilize s lehkym napaddnim na PDK

o béhem navstévy lazenského zatizeni doSlo k posileni svalstva

v oblasti bficha, trupu, DKK a hyzdovych svall. Byly protazeny

zkracené struktury — bilateraln€ haemstringy a adduktory kycle

vpravo, zkvalitnil se stoj, zlepsil stereotyp chiize a doslo k mirnému

posileni svalstva pravého femuru.

- vyska 119 cm, vyska vsed¢ 65,5 cm, hmotnost 21 kg, chtize plynula

Tabulka 5 Priubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 120° 120°4
Extenze 10° 10°
Vnitini rotace 50° 30°4
Zevni rotace 40° 40°
Abdukce pii flexi kycle 50° 40°MA
Abdukce pii extenzi kyc¢le | 30° 30°4

Zdroj: Vlastni

- FA test bilateralné volny pfes stfedni rovinu

- osy DKK - fyziologickd valgozita v kolenou, intermaleoldrni vzdalenost

vleze 1,5 cm

- obvod bérce vpravo 23,8 cm a vlevo 24,5 cm, obvod stehna vpravo 31 cm a

vlevo 32 cm

- Trendelenburg beze zmén, zkrat 1 cm, zvladd poskoky na levé noze,

na pravé castecné
28.8.2009

- jezdi na kole, plave
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- eutrofickd, vySka 122 cm, vyska vsed€ 66 cm, , hmotnost 23 kg, plynula

chtize

Tabulka 6 Pribeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 140°A | 120°
Extenze 10° 10°
Vnitini rotace 50° 30°
Zevni rotace 40° 40°
Abdukce pfi flexi kycle 50° 40°
Abdukce pfi extenzi kycle | 30° 30°

Zdroj: Vlastni
- FA test a Trendelenburg beze zmén

- osy DKK — fyziologickd valgozita v kolenou a intermaleolarni vzdalenost

vleze 1,5 cm

- RTG obraz prokazal vpravo strméjsi acetabulum, uhel stiiSky 30°, vlevo
10°, kolodiafyzarni tihel vlevo 137° a vpravo 125°, CE thel 25° bilateralné,
anteverse levého femuru 20°; kortikalni Srouby vpravo bez zndmek

uvolnéni

- doporucena Salterova osteotomie panve vpravo s cilem zlepSit zastfeSeni

hlavice femuru a soucasn¢ korigovat zkrat PDK.
28.10.2009

- pooperacni kontrola — operace prob¢hal v potfaddku, bez komplikaci,

operacéni rana klidna
- aplikovéna sadrova fixace a doporuceny klidovy rezim
12.11.2009
- subjekt bez potizi, provedeno odejmuti spiky
- kiize PDK neporusend, operacni rana zhojend, vyjmuti sutury
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- doporuceny klidovy rezim, vleze na zadech podkladat koleno, rozcvicovat
klouby PDK a 1ézt po CcCtyfech, zatim nezatézovat PDK, lokomoce

o podpaznich berlich mozna za 2 tydny
16.12.2009
- hematom se vstiebava, kulhd na PDK, palpacné bolestivé konce K dratii

- rozsahy v kycelnich kloubech a FA test beze zmény oproti poslednimu

méfeni

- RTG obraz ukazuje ¢aste¢né zhojeny kostni $tép fixovany dvéma K draty,
uhel stfisky vpravo ¢ini 20° a vlevo 11°, CE fthel bilateralné 30°,

kolodiafyzarni thel vpravo 125° vlevo 136°.
- doporucena lokomoce o podpaznich nebo francouzskych holich

14.1.2010

- po vyjmuti K drath a dlahy provedena sutura a doporucen klid na luzku,

po zhojeni operacnich ran rehabilitacni 1é¢eni
21.1.2010

- operacni rany klidné, doporucend chlize a komplexni rehabilitaéni 1éceni

v laznich
8.6.2010
- bez potizi, kulh4 na pravou DK

- eutrofickd, vyska 127,5 cm, hmotnost 25,3 kg, vyska vsed¢ 68 cm, rozpéti
HKK 127 cm, mirné¢ napadd na PDK, vpravo pozitivni Trendelenburg

znamenajici nedostate¢nost m. gluteus medius. (Pfiloha 5)

- rozsahy pohybll beze zmén, FA test vlevo volné¢ pies stiedni rovinu a

vpravo do stiedni roviny

- obvod bérce vpravo 25 cm a vlevo 25,5 cm, obvod stehna bilaterdlné

30,5 cm
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doporucené rehabilitaéni 1éceni s cilem posilit m. gluteus medius vpravo,

plavani a kolo

29.12.2010

kulha na PDK

eutrofickd, vyska 132 cm, hmotnost 25,5 kg, vySka vsed¢ 69 cm, rozpéti
HKK 131 cm, vpravo pozitivni Trendelenburg, diep provede spravne,

poskoky na pravé noze nepruzné.

Tabulka 7 Prubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 140° 130°/
Extenze 10° 10°
Vnitini rotace 50° 30°
Zevni rotace 60°/4 40°
Abdukce pfi flexi kycle 50° 40°
Abdukce pii extenzi kyéle | 30° 20°%

Zdroj: Vlastni
FA test vpravo do stfedni roviny, vlevo volné pies

doporu¢ené¢ komplexni rehabilitacni 1éceni v laznich, pokracovat

v rehabilitaci a kolo s plavanim

12.5.2011

RTG obraz prokazal vpravo vétsi ploché acetabulum, uhel stfisky vpravo
24° a vlevo 14°, vpravo varosni postaveni krcku femuru s kolodiafyzarnim
uhlem 121°a vlevo valgosni postaveni krcku femuru s kolodiafyzarnim
uhlem 142°, centrace hlavic bilateralné¢ neporusSena, CE thel vpravo 35° a

vlevo33°.

RTG obraz levé ruky prokazuje normdlni tvar a kostni strukturu, pficemz

kostni v€k odpovida ptiblizné 8 rokiim
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27.4.2012

bez potizi, stale kulhd na PDK

eutrofickd, vyska 140,5 cm s podlozenim PDK o 0,5 cm, hmotnost 31,7 kg,
vyska vsedé 72,5 cm, rozpéti HKK 141,3 cm, mirn€ napada na PDK

vpravo pozitivni Trendelenburglv ptiznak, diep bez problému

Tabulka 8 Pribeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 140° 110°W
Extenze 10° 10°
Vnitini rotace 50° 30°
Zevni rotace 40°¥ 30°%
Abdukce pii flexi kygle | 50° 30°%
Abdukce pii extenzi kyéle | 30° 10°W

Zdroj: Vlastni

doporuceno rehabilitace pro posileni m. gluteus medius vpravo, kolo,
plavani, pti TV omezit doskoky a béhy, pouzivat vlozku do pravé boty

vysokou 1 cm

26.11.2012

nekulhd, bez potizi, vyska 144,5 cm, hmotnost 32 kg, vyska vsedé 76 cm,
rozpéti HKK 145 cm

bolestiveé reaguje pfi flexi 90° a soucasnych rotaci pravé kycle, bolestiva je
iabdukce pii flexi, kdy je pohyb omezeny zhruba o 1/2  rozsahu
ptedchoziho

doporuceno necvicit, omezit zatéz

27.11.2012

RTG obraz prokédzal vpravo vétsi a ploché acetabulum, vpravo varosni

postaveni kréku femuru s kolodiafyzarnim thlem 117,1° a vlevo valgosni
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postaveni kr¢ku femuru s kolodiafyzarnim uhlem 137°, centrace hlavic

bilateralné neporusena, CE thel vpravo 37,5° a vlevo 40°

- v porovnani s piedchozimi vySetfenimi je patrné, ze se s ristem hodnota
kolodiafyzarniho uthlu pravého femuru zmensSuje. Proto byla doporucena

korekéni osteotomie pravého femuru s prodlouzenim.
6.3.2013
— pfi chlizi napada na PDK, vpravo pozitivni Trendelenburgiv ptiznak

Tabulka 9 Pribeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 140° 110°
Extenze 15°A 15°A
Vnitini rotace 50° 30°
Zevni rotace 40° 20°%
Abdukce pfi flexi kycle 50° 30°
Abdukce pii extenzi kyc¢le | 30° 15°AN

Zdroj: Vlastni
- Bolestivé krajni polohy, FA test beze zmény
2.5.2013
- kontrola po operaci, rany klidné bez sekrece, napada na PDK
- doporuceno plné zatézovat PDK
13.9.2013

- citi bolestivost v proximalni ¢asti femuru vpravo, mirna palpacni bolest
jizvy pii flexi v ky¢€li, pfi chizi napada na PDK, vpravo pozitivni

Trendelenburgtiv ptiznak.

- RTG obraz pravého kycelniho kloubu prokazal oplostélou hlavici a

acetabulum s velmi kratkym varosnim krékem femuru a kolodiafyzarnim
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uhlem 120°. V oblasti velkého trochanteru 8ckova dlaha suvolnénym

distalnim Sroubkem.

doporucena plné zatéz, vyjmuti 8ckové dlahy a reoperace.

6.1.2014

mirna bolestivost pfi zatézi, palpacni bolestivost jizvy pii flexi v kycli,

pfi chiizi napad4 na PDK, Vpravo pozitivni Trendelenburgiv ptiznak.

Tabulka 10 Prubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 140° 110°
Extenze 15° 15°
Vnitini rotace 50° 200
Zevni rotace 45°MN 50°4
Abdukce pfi flexi kycle 50° 30°
Abdukce pii extenzi kyéle | 30° 10°W

Zdroj: Vlastni

FA test beze zmény, vyska 152 cm, hmotnost 35,7 kg, vyska vsed¢ 78 cm,
rozpéti HKK 153 cm

doporuceno nepietézovat DKK béhy a skoky, omezené diepy, vhodny
rotoped a plavani, chiize s plnym zatizenim, na del$i vychazky vhodné

trekingové hole.

16.6.2014

kontrola po transpozici velkého trochanteru a prolongaci kr¢ku femuru

vpravo (Ptiloha 6)

pooperacné se objevil otok srozvojem parézy nervus peroneus vpravo,
sadrova spika tak byla nahrazena elastickou, od 3. dne rehabilitace na lazku,

v klidu na ldZku bez potizi a bez bolesti
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dva tydny po operaci rana zcela klidna, bez sekrece, palpacné citliva, paréza

nervi peronei ustupuje, provede aktivné inversi i eversi nohy a extenzi prsta.

doporuceno pokladat nohu na zem bez zatiZeni, chiize o podpaznich berlich,
aktivné cvicit pohyby pravé nohy, pasivné polohovat pravou nohu

do maximalni dorsiflexe, za tyden rotoped, za dva tydny plnéd zatéz, sezeni

vvvvv

2.9.2014

bez potizi, ob¢asné pichnuti v tfisle vpravo pfi vertikalizaci, vySka 157 cm,
hmotnost 38,3 kg, vyska vsedé 79,5 cm, rozpéti HKK 157 cm, pii chtzi
napadd na PDK, vpravo pozitivni Trendelenburgtiv pfiznak, jizva zhojena,

jemna, okoli klidné
v ky¢lich stfedni postaveni

doporucena chlize s trekingovymi holemi venku a do Skoly, doma
bez opory, vhodny rotoped a plavani, zkrat korigovat vlozkou do obuvi,
aktivné a pasivné cviit dorsalni flexi hlezna a palce, aktivni cviceni

abduktorii kycle

27.11.2014

pfed tydnem pii bchu uklouzla a ucitila bolest v oblasti proximdlniho
femuru, nyni bez bolesti, vyska 159,5 cm, hmotnost 40,9 kg, vyska vsedé 81
cm, rozpéti HKK 161 cm, pfi chlzi napadd na PDK, diep s dosednutim a
lehkym zvednutim, vpravo pozitivni Trendelenburgiiv ptiznak, v kyclich
sttedni postaveni, jiz bez parestézie, extenze palce nohy bilateralné

symetricka

na pravé dolni koncetiné¢ byly zméfeny nasledujici pohyby: v kycelnim
kloubu flexe 110°, abdukce a extenze 20°, zevni rotace 20°, vnitini rotace
30°, pti flexi kyc¢le vnitini 1 zevni rotace 15° a aktivni abdukce 10° (u levé

ky¢le bylo naméteno 30°)

RTG obraz prokazal distalnéji uloZenou §térbinu kycelniho kloubu vpravo

o 6mm, oplosténou hlavici kycelniho kloubu vpravo, dlaha fixovana
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4 kortikalnimi Srouby ve spravné poloze, v oblasti velkého trochanteru je

proximalni Sroub uvolnény.

doporucena tprava obuvi s podlozenim o 1,5 cm vpravo, rotoped a plavani,

aktivni cviceni abduktort kycle, omezeni béhu a doskokt

13.2.2015

vSe beze zmén, planovana operace pro vyjmuti dlahy v proximalni ¢asti
femuru se soucasnou epifyzeodézou distalniho femuru vlevo pro vyrovnani

zkratu pravé koncetiny.

22.4.2015

kontrola po vyjmuti AO dlahy vpravo a provedené epifyzeodéze vlevo 9 dni

po vykonu

obCasné bolesti v oblasti operani rany, které jsou klidné a palpacné

nebolestivé, mirné prosaklé levé koleno

doporucené aktivni cviceni kycelnich a kolennich kloubti, rotoped, kolo,
plavani a nacvik chlze splnou zatézi obou DKK, dale komplexni
rehabilitani 1é¢eni v ldznich se zaméfenim na posileni pelvifemoralniho

svalstva, svalstva patef a spravny stereotyp chiize.

25.6.2015

bez obtizi, chiize jiz bez opory, vyska 164,5 cm, hmotnost 43,5 kg, vyska
vsedé 84 cm, rozpéti HKK 166 cm, chiize s napadanim na PDK, vpravo
pozitivni Trendelenburglv pfiznak, jizva na pravém stehnu zhojena a jeji

okoli klidné.
rozsahy kloubtli shodné s témi, které byly naméteny 27.11.2014

v oblasti levého kolenniho kloubu mirné¢ bolestivé krajni polohy

pfi ohybech

doporucené aktivni cviceni rozsahu kloubti obou dolnich koncetin, rotoped,
plavani, zatéz bez omezeni, pouze v pfipad¢ delsi chize pouzivat

francouzskou hul v levé ruce
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9.12.2015

bez obtizi, aktivni posilovani abduktori kycelnich kloubli nepravidelné,

rozsahy kloubt stejné, Trendelenburglv pfiznak vpravo stale pozitivni

doporuceno aktivni cviceni rozsahu kloubli dolnich koncetin, posileni
svalstva dolnich koncetin, posileni pelvifemoralniho svalstva s cilem
na abduktory kycelniho kloubu, rotoped, plavani, chiize bez omezeni,

na delsi chizi trekingové hole

6.5.2016

bez obtizi, eutrofickd, vyska 170 cm s podlozenim PDK o 0,5 cm, hmotnost

51,5 kg, vyska vsed¢ 88 cm, rozpéti HK 173,5 cm

chlize s napadanim na PDK, dfep provede s dosednutim, zveda se snadno,
vpravo trva pozitivni Trendelenburgiiv pfiznak a jizva na pravém stehnu

zhojend, jemna a jeji okoli je klidné.

kyc¢le ve sttednim postaveni, aktivni abdukce vlevo 30° a vpravo 10°, flexe

a extenze kolenniho kloubu bez omezeni, dorzalni flexe hlezna 30°

Tabulka 11 Prubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 110°% | 110°
Extenze - 20°M
Vnitini rotace - 40°AN
Zevni rotace - 30°W

Zdroj: Vlastni

mirna hypotrofie pravého stehna, vyrovnani délky DKK pii podlozeni
o 1 cm, obvod stehna vpravo 43 cm a vlevo 45,8 cm, obvod bérce vpravo

31,6 cm a vlevo 32 cm.

RTG obraz v AP projekci pii podlozeni PDK o 0,5 cm prokazal o 4,7 mm
distaln&ji uloZzenou S$térbinu pravého kycelniho kloubu, oplostélou hlavici

femuru vpravo. (Pfiloha 7)
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doporucené aktivni cviceni rozsahu pohybu kloubii obou DKK, posileni
svalstva DKK, vhodny rotoped, kolo a plavani. Dale zatézovat obé¢ DKK
bez omezeni. Na chlizi pouzivat vlozky do bot - vpravo zvyseni o 0,5 cm a
na del8i chizi trekingové hole. 2x denné¢ aktivni cviceni pelvifemoralniho

svalstva a cilen¢ posilit abduktory kycelniho kloubu vpravo.

také byla doporucena navstéva komplexniho rehabilitacniho zatizeni

v laznich Bélohrad

3.1.2017

subjektivné bez potizi, vlozky do bot nenosi pravideln¢, aktivni posilovani

abduktort taktéz nepravidelné.

objektivné eutrofickd, vyska 171 cm s podlozenim PDK o 0,5 cm, hmotnost

53,3 kg, vyska vsede 89 cm, rozpéti HKK 177 cm.

pfi chiizi napad4a na PDK, vpravo pozitivni Trendelenburgtiv pfiznak, diep

provede s dosednutim na ptfednozi, zveda se snadno.
v ky¢lich stfedni postaveni,

Tabulka 12 Priubeh vysetreni

Ky¢elni kloub Levy Pravy
Flexe 1204 | 110°
Extenze 30°4 20°
Vnitini rotace 50° 30°%
Zevni rotace 40°¥ 20°%
Abdukce - pasivni 35° 30°
Abdukce - aktivni 30° 5°W

Zdroj: Vlastni

ve stoje vyrovnani délky DKK pii podlozeni PDK o 0,5 cm. Byla zjisténa
mirna hypotrofie svalstva PDK, kdy obvod stehna vpravo ¢inil 42 cm a

vlevo 43,6 cm a obvod bérce 31,2 cm vpravo a vlevo 32,2 cm.
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- doporuceno 2x denné aktivni cviceni rozsahu pohybu pravého kycel. kl. a
posilovani pelvifemoralniho svalstva - cilen¢ posilit abduktory kycelniho
kloubu vpravo. Déle vhodny rotoped, kolo, plavani. Zatézovat ob¢ DKK
bez omezeni. Na chiizi vlozky do bot - vpravo zvyseni o 0,5 cm. Na delsi

chiizi trekingové hole.

11.2.7 Zavér

Terapie u této pozorované divky nebyla doposud ukoncena, z divodu mozné dalsi
1écby v oblasti hlavice pravého kycelniho kloubu, kdy se na zdklad€ posledni RTG snimku
zvazuje vhodnost Salterovy panevni osteotomie pro zastieSeni acetabula. Zkrat byl tispésné
vyrovnan a mizeme fici, ze rozdil 4,7 mm je jen mirnym problémem, ktery se da

kompenzovat jednoduchou a nezatézujici pomickou, tedy vlozkou do obuvi.
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12 VYSLEDKY

V této ¢asti prace shrnu ziskané informace nutné pro potvrzeni ¢i vyvraceni mych

hypotéz a poukazu na dalsi, dle mého, nezbytné skutecnosti.

Tabulka 13 Shrnuti priubéhu a vysledkii léecby prvniho sledovaného

Trendelenburgiiv Nezadouci
ZKkrat Sklon
priznak Chiize ucinky
koncetiny panve
vlevo | vpravo 1é¢by
19.10.2012
( napada na 55 q
vstupni neg. 0Z. ,2 cm oprava -
p g p PDK p
vySetieni)
bolest,
14.11.2012 nemohl otok,
(kontrola po - - ohybat levé - - lokalné
epifyzeodéze) koleno zvysena
teplota
mirna
12.12.2012
napadd na hypotrofie
(kontrola, - - - -
PDK svalstva
RHB)
stehna
vzdalenost
27.9.2013 na PDK '
( | beze q mezi
vystupni neg. 0Z. stale mirné oprava
AP s P zkratu P kondyly 2
vySetieni) napada
cm
31.1.2017 chiize _
beze horizontalni
(kontrolni neg. neg. normalnim -
zkratu poloha
navstéva) stereotypem

Zdroj: Vlastni
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Tabulka 14 Shrnuti pritbéhu a vysledki léecby druhého sledovaného — cast 1.

1.11.2004 (vstupni

6.10.2008 (osteotomie
vySetieni) — 13.2.2005 (FN .
proximalniho femuru
6.12.2004 Motol) — 7.11.2007
vpravo) — 28.8.2009
(kontrolni (kontrolni vySetieni)
(kontrolni vySetieni)
vySetieni)
Trendelenburgiv
priznak nehodnocen nehodnocen neg./poz.
(LDK/PDK)
nekulha, normalni .
po operaci chtize o
stereotyp do 05/07,
Chiize nehodnocena berlich, dale napada
kdy mirn¢ napada
na PDK
na PDK
Zkrat koncetiny asi 1 cm asi 1 cm asi 1 cm
pfes stfedni rovinu symetricky pres vpravo mirné
FA test

bil.

stfedni rovinu

omezeny

Nezadouci ucinky

chirurgické 1écby

bez potizi

bez potizi

teplota prvni 3 dny po

osteotomii

RTG obraz (pokud

nebude uvedeno

strmé&;j$i

acetabulum, zazeny

acetabulum
asymetrické, tthel
stiisky 30° (vlevo
12°), kolodiafyzarni

mensi kolodiafyzarni

a CE tuhel oproti levé

jinak, na pravé a kratsi kréek ) - stran¢ (doporucena
y uhel se zmenSuje — .
stran¢) femuru Salterova osteotomie)
vpravo 112° a vlevo
142°
0d 22.3.06
asymetrie
Goniometrické pfi rotacich kycli; abdukce pfi flexi
bez omezeni
Setieni

omezena abdukce
pfi flexi v pravém

kycelnim kloubu

vpravo opét snizena
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intermaleolarni

vzdalenost 1,5 cm,

intermaleolarni kontraktura adduktora
- mirna kontraktura vzdalenost 3-4 cm, vpravo, zkracené
alez
adduktort vpravo kontraktura haemstringy bil. a
adduktort vpravo mirna hypotrofie
svalstva pravé DK,
kompenzacni skolidza
Hnévkovského
od 07/06 bez
aparat a Pavlikovy
abduk¢ni pomticky; .
tfrmeny, dale ) Lazné Teplice,
Konzervativni podlepeni obuvi
abdukéni pomticka podlozeni PDK o 1
lécba PDK o1 cm,

z Kalifornie, LTV
dle Vojty

nevyhovuje

tiikolka, kolo,

plavani

cm, kolo, plavéani

Zdroj: Vlastni

Tabulka 15 Shrnuti pritbéhu a vysledki léecby druhého sledovaného — cast 2.

12.10.2009 22.4.2013 13.4.2015 (extrakce
(Salterova (epifyzeodéza dlahy a
osteotomie) — trochanteru) — epifyzeodéza
6.3.2013 (kontrolni | 13.2.2015 (kontrolni | femuru) —3.1. 2017
vySetieni) vySetieni) (kontrolni vySetteni)
Trendelenburgiv
priznak neg./poz. neg./poz. neg./poz.
(LDK/PDK)
napada na PDK, po
. reoperaci (06/14) bez
po sejmuti sadrové
) zatéze PDK o berlich | napad4 na PDK, bez
Chiize spiky o berlich, od
do 09/14, poté plna omezeni zatéze
21.1.10 plna zatéz
zatéz, mimo domov
trekingové hole
Zkrat koncetiny 1 cm 1,5 cm 0,5 cm
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vpravo mirné

FA test ) beze zmény beze zmény
omezeny
uvolnény distalni mirné prosaklé levé
Sroub 8ckové dlahy koleno po
hematom po (reoperace), bolest pii epifyzeodéze,
Nezadouci ucinky | zakroku, paplacné | zatézi, palpacni bolest | obcasna bolestivost

chirurgické lécby

bolestivé K draty
(vyjmuty 14.1.10)

Jizvy, po reoperaci
otok a utlak n.
peroneus vpravo

(parestezie do 11/14)

rany, bolestivé
krajni polohy pii
pohybech

v kolennim kloubu

RTG obraz (pokud

nebude uvedeno

CE tbhel bil. ptes
30°; kolodiafyzarni

uhel se zmensuje

oplostéla hlavice
femuru s kratkym

varosnim krékem a

distalnéji ulozena

Stérbina kycelniho

- (doporucena oplostélé acetabulum, | kloubu o 4,7 mm
jinak, na pravé . .
korekéni Stérbina kycelniho s opostélou hlavici
stran¢) _ . .
osteotomie kloubu distalnéji o 6 femuru
s prolongaci) mm
béhem lécby hypotrofie
v laznich (4-5/10) aktivni abdukce stehennich svall
Goniometrické doslo k posileni | vpravo stale slabd 10°, | v oblasti stehna i
Setieni svalstva pravého nadale hypotrofie bérce, pasivni
stehna, trofika této hyzd'ovych svalt abdukce vpravo 30°,
oblasti bil. stejna aktivni pouze 10°
bolestiva abdukce . .
_ . bolestivé krajni . .
pfi flexi, snizend o bolestivé krajni
Nailez . polohy v kloubech, .
polovinu rozsahu . | polohy pii ohybech
parestezie n. peronel
ptedchoziho
RHB Iéceni
podlozeni PDK o 1,5
v laznich, posileni ) ) kolo, plavani,
Konzervativni . cm, aktivni cvi¢eni
m. gluteus medius, rotoped, podloZeni
1é¢ba abduktori kycle,

podlozeni PDK o 1

cm, kolo, plavani

rotoped, plavani

PDK 0 0,5 cm

Zdroj: Vlastni
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13 DISKUZE

Hypotéza 1: Predpokladam, Ze ortopedicka intervence povede ke zlepsSeni

stavu.

V nasem pfipad€, kdy zkoumani jedinci podstoupili chirurgicky zdkrok pro
vyrovnani zkratu koncetiny, a ten byl uspé$né ukoncen, musim konstatovat, ze diky
synergii mezi chirurgickou Ié¢bou a rehabilitacnimi metodami bylo dosazeno uspokojivého
vysledku i v ramci subjektivniho vniméani danych jedinct. Diky vyrovnani zkratu jiz u

chlapce nedochézelo pfi chiizi ke kulhéani.

V ptipad¢ pozorované divky, se sice podafilo zkrat relativn€ vyrovnat, ale z diivodu
hypotrofie hyzd’'ového svalstva je panev stale nestabilni a pfi chlizi tak dochazi k napadani

na pravou dolni koncetinu.

K této hypotéze musim tedy konstatovat, Ze ne vzdy vede ortopedickd intervence
ke zlepSeni stavu. Nebo alespoii ne k tiplnému vyléceni. Jak jsem zminil jiz na zacatku této
prace, v ptipad¢ 1écby vrozenych ¢i ziskanych vad projevujicich se na kosténém systému,
je zapotiebi spoluprace Siroce kvalifikovaného zdravotniho personalu a také samotného

jedince, kterého se defekt tyka.

Hypotéza 2: Predpokladam, Ze ortopedicka intervence s sebou nese rizika

v podobé nezadoucich nasledki.

Dungl uvadi, Ze je vzdy nutné fadn¢ zvazit pozitiva a negativa operacniho vykonu.
Duvodii, které mohou totiz rozhodnuti opera¢niho feSeni vyvratit, je spousta. At uz se
jedna o otazky typu, zda je nutné riskovat komplikace a nezddouci ucinky chirurgickych
zakrokii. Zda ndhodou vada, se kterou se proband potykd, neni menSim zlem, nez tieba
nasledné vznikla avaskuldrni nekroza, byt z dobrého imyslu. Dalsi otdzkou je, zda mize
byt spravné vyhodnocen klinicky, sonograficky nebo dokonce rentgenovy naélez.
Kazdopadné u véaznych patologii, tfteba v oblasti kycelniho kloubu, konzervativni 1é¢ba
v podobé abdukéniho polohovani nemusi byt dostatecna. Je brana spise jako velice vhodné
preventivni opatfeni, jehoz vysledky potvrzuje i1 vyssi vyskyt luxaci ky¢li u Indianti kmene
Navaho z diivodu exten¢niho a addukéniho polohovéni v transportnim ramu. (Dungl, 2005:

827) Dale tvrdi, ze u klienti v domaci péci byvaji infekty pii vstupu hieb.
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U obou piipadi béhem ortopedické 1écby nastaly komplikace. Neékteré byly
charakteru leh¢i mistni formy v poddni bolesti a otoku v oblasti vykonu, piipadné
hematomu. Jiné¢ zase vazngjsi. Piikladem mohla byt u chlapce, po prodélané epifyzeodéze,
vétsii interkondylarni vzdéalenost a u divky parestezie nervi peronei. V piipadé chlapce
znamena osovou nesoumeérnost, jelikoz interkondylarni vzdalenost se od svislice odchyluje
vice vpravo. Na druhou stranu, kdyby nebyl zkrat vyrovnan, problém tohoto probanda by
nezlstal jen u kulhdni. Problematika nestejné délky koncetin by se pienesla i do dalSich
Casti skeletalniho systému jako v pfipadé€ divky, u které byla diagnostikovana kompenzaéni

skolioza.

V ramci mé hypotézy musim fici, Ze opravdu jista rizika ortopedickd intervence
obndsi a piiklanim se k mysSlence vySe uvedené, Ze je potfeba zvazit pozitiva i negativa
chirurgického oSetfeni. AvSak nejen téch, ale i moznosti operacni lécbu neaplikovat.

Musim se sam sebe zeptat: ,,Jaké by mohla mit nasledky tato moznost?*

Hypotéza 3: Predpokladam, Ze prolongace, pFipadné epifyzeodéza, bude mit

za nasledek hypotrofii prilehlého svalstva.

Dungl tuto hypotézu nevyvraci ani nepotvrzuje. Uvadi, Ze b&hem prolongaci
dochazi ke snizeni svalové sily a ztoho divodu je dilezitd pravidelnd a pecliva
rehabilitace, kterd udrzi svalovou silu, trofiku koncetiny a dobrou kloubni pohyblivost.

Dale tvrdi, Zze uklientd v domaci péci byva omezeny pohyb v kloubech a svalova
hypotrofie. (Dungl, 2005: 1190-1191)

U chlapce nebyla hypotrofie vyrazné patrnd béhem pooperacni péce. Mohlo to byt
zpusobené i diky mensimu poctu prodélanych operaci a mélo invazivni technice, kterd byla
k vyrovnani zkratu zvolena (epifyzeodéza distalni ¢asti femuru a proximalni ¢asti tibie

vlevo). I tak ale vySetieni v rehabilitacnim zafizeni potvrdilo mirnou svalovou hypotrofii.

U divky bylo vidno, pro nedostatecnou rehabilitacni 1écbu béhem domaci péce,
oslabeni pfislusného svalstva, kdy se stale nedafilo zlepsit stabilitu kycelniho kloubu a
Trendelenburgliv pfiznak byl neustile pozitivni v oblasti postizené koncetiny. Béhem
navstévy rehabilitacniho zafizeni v Toto ndm prokézala i antropometrie pii méfeni obvodu

dolnich koncetin v oblasti stehna i bérce.
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Na zaklad¢ téchto zjisténi mohu konstatovat, Ze ortopedické intervence v podobé

epifyzeodézy ¢i prolongace, bude mit za néasledek svalovou hypotrofii v ptfislusné oblasti.
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ZAVER

Jako téma mé bakalatské prace jsem si zvolil etiologii, diagnostiku a terapii kulhani
v détském veku, nebot’ jsem presvédéen o tom, ze se jednd o problematiku velice
zajimavou a co do odborného hlediska, zejména v pfistupu k 1écbé, velice specifickou a
slozitou. Zaroven jsem byl k vybéru tohoto tématu motivovan i vlastni snahou o kvalitni
rozbor dané problematiky, abych o jejich zakonitostech poskytl $ir§i povédomi i pro
ptipadného laického ¢tenaie. Mym zakladnim cilem tedy bylo zahrnout do této prace nejen
teoretické znalosti nabyté z odborné literatury, ale i praktické poznatky ziskané ze
zdravotnich zaznamt jednotlivych pacienti a néasledné zaujmout k témto informacim
vlastni stanoviska. Mam za to, Ze se mi podafilo vytéenych cili dosadhnout, nebot’ jsem
v rdmci teoretické casti dokazal charakterizovat jednotlivé vady tykajici se pohybového
aparatu, vcetné pficin jejich vzniku a urceni spravné diagnodzy, a to v ndvaznosti na
specifikaci vhodné 1écby. Pro lepsSi vhled do probirané tematiky jsem v ramci této Casti
uvedl i1 nekolik ptikladt ortopedickych postupt a fyzioterapeutickych metod, které jsou
v pribéhu 1éCby jednotlivych pacientl prospésné, nebot’ jim pomahaji zmiriiovat nasledky
jejich onemocnéni. Nésledné jsem v ramci praktické ¢asti rozvedl prabéh 1é€by u dvou
pacientl, u kterych byl zjistén zkrat koncetiny, kde jsem se detailné¢ vénoval procesu
vedoucimu k vyrovnani tohoto defektu, a to pravé za pomoci vyuziti zminénych
ortopedickych a fyzioterapeutickych technik. Na podkladé zpracovanych zdravotnich
zaznamu tak miizeme sledovat pozitivni vyvoj 1éCby, a to zejména u sledovaného chlapce,
kdyz u tohoto se podafilo projevy jeho postizeni do zna¢né miry snizit, byt mu bylo
doporu¢eno onu koncetinu nepfetézovat nepiiméfenou zatézi, jelikoz mu pomoci
rentgenového vySetfeni bylo prokdzano Morbus pseudoPerthes . Naopak u divky jsme
dosli ke zjisténi, ze zvolend 1écba nevedla ke kyzenému vysledku, byt i v jejim ptfipadé se
podafilo zkrat koncetiny vyrovnat. Zde se ukdazalo, jak je pii kazdé 1écbé potfebna a
nezastupitelna spoluprace pacienta (a jeho rodiny) s danym odbornikem, nebot’ vlivem

pasivniho pfistupu k doméaci péci tato negativné ovlivnila cely priibéh 1écby.

Co se tyka diskuze k danému tématu, v této Casti jsem polemizoval o piinosu a

rizicich 1é€ebnych postupt, pficemz jsem dosel k nasledujicim zavéram:

- uziti ortopedické intervence vede ke zlepSeni stavu, avSak za predpokladu,
ze chirurgicky zakrok probéhne uspésné a pacient bude dodrzovat

stanovené pooperacni postupy.
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- skazdym chirurgickym zakrokem jsou spojena i urcita rizika, ktera je
zapotiebi vyhodnotit jeSté¢ pfed jeho provedenim, aby byla zarucena

prospésnost pro klienta.

- vramci provadénych chirurgickych zékrokd dochazi u pacientil v oblasti

dotcené intervenci k hypotrofii svalstva.

Ze vSech vyse uvedenych poznatkli jsem dosel k zavéru, ze u kulhajicich pacientli
v détském veéku v pfipade, Ze uziti konzervativniho zplsobu 1é€by bude nedostacujici, je
sohledem na riziko vyskytu pfidruzenych onemocnéni (skolidoza) vhodné vyuzit
ortopedické intervence, aby se stav pacienta nadale nezhorSoval. Zcela nenahraditelnym
aspektem kazdého 1é¢ebného postupu je nejen zodpoveédny piistup a synergie ze strany
specializovanych odbornikii zdravotnické praxe, ale i samotnych pacientd, ktefi jsou

vzhledem ke svému nizkému veéku odkdzani zejména na pomoc svych rodin.

Dovolim-li si subjektivné hodnotit pfinos zpracovani zvoleného tématu pro mou osobu, tak
musim uvést, Ze jsem si nejen rozsifil odborné znalosti v této oblasti, ale zdroven jsem
z lidského hlediska pocitil obdiv ke vSem détem a jejich rodindm, které se s nasledky
jakéhokoli postizeni museji vyrovnavat. Lécba tohoto typu onemocnéni neni jednoducha a
povétsinou trva delSi dobu a je k ni zapotiebi velké discipliny, sebezapteni a trpélivosti.

Pevné véfim, Ze se mi veskeré tyto aspekty podafilo do této prace zahrnout.

123



POUZITA LITERATURA A PRAMENY

1.

10.

11.

DUNGL, Pavel a kol. Ortopedie. Vyd. 1. Praha: Grada, 2005. 1273 s. ISBN 80-
247-0550-8

SHARRARD, William John Wells Paediatric Orthopaedics and Fractures Volume
2. Vyd. 3. Oxford, 1993. 1549 s. ISBN 0-632-03454-8

KOLAR, Pavel et al. Rehabilitace v klinické praxi. Praha: Galén, ©2009. xxxi, 713
s. ISBN 978-80-7262-657-1.

POUL, Jan et al. Détska ortopedie. 1. vyd. Praha: Galén, ©2009. xi, 401 s. ISBN
978-80-7262-622-9.

SNAJDAUF, Jiii et al. Détska chirurgie. 1. vyd. Praha: Galén, ©2005. xv, 395 s.
ISBN 80-7262-329-X.

MARIK I, MARIKOVA A. Vrozené vady pohybového ustroji, diagnéza a
komplexni 1é¢eni. Postgradudlni medicina, 2006, 8, ¢. 1, s. 28 - 37. MK CR E 8136,
ISSN 1212-4184

MARIK I, ZEMKOVA D., MYSLIVEC R., PETRASOVA S., HYANKOVA E.,
MARIKOVA A., HUDAKOVA O. Deformity dolnich konéetin u déti: diagnostika,
monitorovani a 1é¢eni. VOX pediatrie, 2010, 10, ¢. 7, s. 16-20. MK CR E 10971,
ISSN 1213-2241

MARIK, Ivo. Pohybové tistroji. Pokroky ve vyzkumu, diagnostice a terapii. Praha:
Ortotika s.r.o0., Ambulantni centrum pro vady pohybového aparatu, Spolecnost pro
vyzkum a vyuZiti pojivovych tkani a Katedra antropologie a genetiky Clovéka,
PiF UK v Praze, 2000, ro€. 7, €. 2+3, 219 s. ISSN 1212-4575

MARIK I, ZEMKOVA D., MYSLIVEC R., PETRASOVA S., HYANKOVA E.,
MARIKOVA A., HUDAKOVA O. Nestejna délka dolnich konéetin v obdobi
ristu: diagnostika, monitorovani a léceni. VOX pediatrie, 2010, 10, €. 8, s. 22-29.
MK CR E 10971, ISSN 1213-2241

CASTRIOTA-SCANDERBEG A., DALLAPICCOLA B. Abnormal Skeletal
Phenotypes: From simple sings to complex diagnoses. Berlin: Springer-Verlag
Berlin Heidelberg, 2005. 962 s. ISBN 978-3-540-67997-4

SIPEK, Antonin Definice vrozenych vad, www.vrozene-vady.cz, [online].

[cit. 2017-05-15] dostupné zZ:

www.vrozene-vady.cz/vrozene-vady/index.php?co=definice_vady

124



SEZNAM ZKRATEK

AP i ptedozadni

AP. veerre et a podobn¢

atd. e a tak dale

ATB oo, antibiotika

Bl e, bilateralné

BP oo, bakalaiska prace

Cl ot prvni kréni obratel (atlas)

Co e druhy kréni obratel (Cepovec)
CNS e, centralni nervovy systém

CT e pocitatova tomografie

D) QS SR dolni koncetiny
DNA...coooeeeeeee e, dvouretézcova nukleova kyselina
EAR ..o, apikalni ektodermalni hieben
FA test...cccovviriiiiienieienne flekéné addukéni test

FN oo fakultni nemocnice

HKK oo, horni koncetiny

IQ e, inteligen¢ni kvocient

LDK oot leva dolni koncetina

LS e, ptechod bederni patete a kiizové kosti
I e e musculus (z lat. sval)

MR ..o, magnetickd rezonance

Tl oo nervus (z lat. nerv)
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1E:1 o) PSR napftiklad

115 SRR negativni

ORT .ot oddéleni ortopedické kliniky
OS e osteosyntéza, osteosynteticky
PDK ..ot prava dolni koncetina

PNF .o, proprioceptivni neuromuskularni facilitace
POZ. oot pozitivni
RHB....oooviiieee, rehabilitace/rehabilitacni
RTG oo, rentgenovy
Shh.eoiiiiiiiiee gen ,,sonic hedgehog™

EZV. et takzvany
VVViiieeeeee vrozené vyvojové vady

ZPA i z6na polarizacni aktivity
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PRILOHA 1 - RTG SNIMEK LEVE RUKY PRO UCENI
KOSTNIHO VEKU
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PRILOHA 3 - UKAZKA ABDUKCNI POMUCKY
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PRILOHA 4 — RTG SNIMEK — UZAVRENA RUSTOVA
STERBINA
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Zdroj: Vlastni
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