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ABSTRAKT

Cilem bakalatské prace je piiblizit onemocnéni Kabuki syndrom déle KS.
Predmétem je rehabilitacni intervence u détského pacienta stimto vrozenym
onemocnénim. V teoretické Casti je zpracovan uceleny prehled o vzacném onemocnéni
jménem Kabuki syndrom. Nejprve se zabyva definici Kabuki syndromu, déle jsou
rozpracovana diagnostickd kritéria, kterd jsou mezinidrodné¢ uznavana pro diagnézu
tohoto vrozené¢ho onemocnéni. Na zaklad¢ diagnostickych kritérii je zminéna geneticka
predispozice a mutace genu zapriCinujicich KS. V dalsi Casti je shrnuta riznorodost
klinického obrazu u jednotlivych organovych systémd, které jsou u jednotlivych mutaci

postizeny.

V metodické ¢asti  jsou vypsany konkrétni fyzioterapeuticka vySetteni
a terapeutické postupy, které byly vyuzity pro vypracovani praktické ¢asti prace. Nejsou
opomenuty ani postupy, které pacient absolvuje mimo détsky rehabilitacni stacionat

Zvonek.

Specialni Cast je zpracovana formou kazuistiky ditéte s Kabuki syndromem. Je
zde popsano vstupni a vystupni vysetfeni. Na zdklad¢ vySetfeni je sestaven kratkodoby
a dlouhodoby rehabilitacni plan, déle je rozpracovan rozpis a naplii absolvovanych

cvi¢ebnich jednotek v pribéhu 6 mésicl. Je zde zhodnocen efekt terapie.

Diskuse se vénuje specifikim prace s pediatrickym pacientem, problematice
spolupréce s rodici, kvalité¢ budouciho zZivota a efektu dosazené 1€cby. V neposledni radé

se zde diskutuji dosazené vysledky.

Kli¢ova slova

Kabuki syndrom; Kabuki-makeup syndrom; Niikawa—Kuroki syndrom; KMT2D,
KDM6A



ABSTRACT

The aim of this bachelor thesis is to present a disease called Kabuki syndrome. The
subject is rehabilitation intervention in a pediatric patient with this congenital disease.
In the theoretical part a comprehensive overview of the rare disease called Kabuki
syndrome is presented. Firstly, the definition of Kabuki syndrome is discussed,
secondly, the diagnostic criteria that are internationally accepted for the diagnosis of this
congenital disease are elaborated. Based on the diagnostic criteria, genetic
predisposition and gene mutations causing KS are mentioned. The last section
summarises the variety of clinical features of the different organ systems affected by

each mutation.

The methodological part lists specific physiotherapeutic examinations and
therapeutic procedures that were used to develop the practical part of the thesis. The
procedures that the patient undergoes outside the Zvonek children's rehabilitation

hospital are not omitted.

The special part is prepared in the form of a case report of a child with Kabuki
syndrome. The initial and exit examination is described. On the basis of the
examination, a short-term and long-term rehabilitation plan is drawn up, as well as
a schedule and content of the completed exercise units for 6 months. The effect of the

therapy is evaluated.

Discussion is devoted to the specifics of working with a pediatric patient, the
problem of cooperation with parents, the issue of future life and the effect of the

achieved treatment. Last but not least, the achieved results are discussed.

Keywords

Kabuki syndrome; Kabuki-makeup syndrome; Niikawa—Kuroki syndrome; KMT2D,
KDM6A
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1 UVOD

Vrozené vyvojové vady jsou abnormality, které postihuji vyvoj daného jedince na
zaklad¢ vrozenych postizeni jednotlivych ¢asti organismu. Mohou vznikat v prubéhu
prenatalniho vyvoje lidského zarodku a postihuji ptiblizn€ 3 % novorozenct. Faktory,
které¢ vedou k vyskytu VVV, jsou velmi rtiznorodé a to od vnitinich az po vnéjsi
(teratogeny, poruchy vyzivy a podobné¢), dokonce v nékterych piipadech nejsou dosud
objasnény. Vnitini se skladaji z poruch gentl. Clovék ma v jadie bunék 46 chromozomdl,
které jsou slozené ze 44 autozomi a 2 gonozomu neboli pohlavnich chromozomii.
Pohlavni chromozomy se znafi X a Y. V chromozomech je obsaZena geneticka
informace lidského jedince. Genetické odchylky vznikaji napf. na zakladé¢
chromosomalni aberace (strukturdlni ¢i numerické odchylky v karyotypu - Downiv
syndrom), monogenn¢ podminéné ¢i multifaktoralné podminéné vrozené vady (mutace
1 nebo vice gend, podili se i faktory vnéjSiho prostfedi). Genetickd zatéz muze
vzniknout na podkladé prenosu od matky ¢i otce (gonosomalné/autosomalné
dominantni poruchy, mitochondridlni dédi¢nost) nebo dokonce uplné samostatné a to
mutaci. Klinicka zavaznost zavisi na typu, charakteru, rozsahu a lokalizaci vady. Kabuki
syndrom vznikd na podkladé mutace geni KMT2D a KDMG6A. V mezinarodni

klasifikaci nemoci se VVV oznacuji pismenem Q.

Vrozené vyvojové vady t€zSich forem komplikuji a zhorSuji kvalitu Zivota
u pediatrickych pacientti. Terapie VVV vyzaduje celostni péc¢i a predevsim spolupraci
napfi¢ obory. U fyzioterapie se snazime dosdhnout maximalni funkéni schopnosti

daného jedince.

Motivaci k vytvoreni této prace byla pravé snaha zpracovat a nasledné podat uceleny
piehled o tomto vzacném genetickém syndromu, s nimz jsem se setkal béhem své praxe
v Détském rehabilitaénim stacionafi ,,Zvonek“. Dale jsem se pro praci s pediatrickym
pacientem rozhodl, jelikoz mam praxi s détmi a chtél bych se nadale vénovat détské

fyzioterapii.



2 CILE PRACE

Cilem bakalarské prace bylo zpracovat uceleny teoreticky piehled o tomto vzacném
vrozeném onemocnéni s Sirokou paletou symptomid a vypracovat na ngj
fyzioterapeutickou intervenci jako soucast komplexni rehabilitacni péce. Dal§im cilem
bylo zpracovat kazuistiku pacienta s Kabuki syndromem a zdokumentovat prib¢h
rehabilitace. Na zadklad¢ vstupniho kineziologického rozboru a vstupnich dat byl
vypracovan kratkodoby a dlouhodoby rehabilitacni pldn. Porovnanim vstupnich

a vystupnich dat byl zhodnocen efekt terapie.
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3 PREHLED SOUCASNEHO STAVU

3.1 Definice onemocnéni

Kabuki syndrom je vzacné vrozené onemocnéni postihujici pfiblizn€ jedno nové
narozené dité na 32 tisic celosvétoveé narozenych. Synonymy nazvu jsou Kabuki make-
up syndrom a Niikawa-Kuroki syndrom. Do povédomi se wucelené¢ dostal
az v osmdesatych letech minulého stoleti, kdy byl poprvé popsan v Japonsku. Nazev
Kabuki je odvozen od masky herce japonského divadla, kterd znacné piipomina oblicej
postizeného. Pivodné se ptedpokladalo, Ze tento syndrom je typicky pro obyvatele
vychodni Asie, avSak dnes jiz vime, Ze se vyskytuje na celém svété. Podle mezindrodni
klasifikace nemoci se jednd o vrozeny malformac¢ni syndrom postihujici prevazné

vzhled oblic¢eje neboli Q. 87.0. [1]

KS je charakterizovan na prvni pohled vyraznym postizenim obliceje, postizenim
psychomotorického vyvoje, postnatalni riistovou retardaci a dalSim Sirokym spektrem
postizeni riznych télesnych systémtl. Byva postizen cévni, imunitni, travici
a vyluCovaci systém. Mezi dal$i ptidruZzené choroby patii rozs$tép patra nebo rtu
a hypotonie. VétSina pacientl s timto onemocnénim mé mutaci geni KMT2D (také
znam jako MLL2). Kromé& toho ma jes$té¢ nékolik pacientl mutaci genu KDMO6A.

Geneticka mutace neni dosud objasnéna u 30 % pacientt. [1, 2]
3.2 Diagnosticka Kkritéria

Je velmi dilezité, aby pediatii méli povédomi o KS, jelikoz hlavni rysy u KS mohou
vypadat podobn¢, avSak cely klinicky obraz se miize u jednotlivych pacientt s timto
onemocnénim vyrazné liSit. To plati zejména s ohledem na problémy tykajici se
specifickych organovych systémil. VEasnd genetickd diagnostika je zdsadni pii odhaleni
zékladniho syndromu, protoze potvrzuje diagndézu a také urcCuje presnéjSi podtyp.
V¢Easné rozpoznani abnormalnich zdravotnich problémt u pacientii s KS je dilezité pro
prevenci komplikaci, a mlze vést ke zlepSeni prognozy, zejména s ohledem na to, Ze
1é¢ba nekterych stavil u pacientd s KS se nelisi od pacienti bez KS. Lepsi porozuméni
klinickému obrazu KS umozni Iékaiim poskytovat pacientim kvalitni primarni péci. [1,

2]
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V roce 2018 sestavila skupina mezindrodnich odborniki diagnosticka kritéria pro KS.
Klasifikovali KS podle stupné zavaznosti na diagnézu definitivni, pravdépodobnou,
nepravdépodobnou a moznou diagndzu podle klinického fenotypu (typické dysmorfni
nebo podptirné klinické rysy) a genotypu. Diagndza se opira o molekularni genetické
testovani, to vSak neni vSeobecn¢ dostupné. Proto se svétovi odbornici dohodli, ze
definitivni diagnézu KS Ize konstatovat u divky ¢i chlapce v jakémkoliv véku s historii
kojenecké hypotonie, opozdéni psychomotorického vyvoje nebo s mentalnim
postizenim a jedno nebo ob¢ nasledujici kritéria: patogenni varianta genu KMT2D
a KDMO6A a typické dysmorfické rysy obli¢eje véetn¢ dlouhych palpebralnich znak,
everze dolniho vicka a alesponi dva z téchto nasledujicich rysi. Mezi tyto rysy patii
vyklenuté a Siroké oboc¢i s vroubkovanim nebo fidkym obocim, kratkd kolumela
a vpadla Spicka nosu, velké nebo vystouplé kupirované usi, pietrvavajici polStarky na
koneccich prsti. Rysy oblieje se srustem a vyvojem miizou meénit, jsou nejvice

rozpoznatelné ve véku 3 az 12 let. [2, 3]

3.3 Gen KMT2D

Gen KMT2D se nachazi na q raménku 12. chromozomu, ktery se promita do vétSiny
bunck a tkdni. KMT2D je histonovy lyzinmetyltransferdzovy protein. Koduje velky
nukleoprotein s 5537 AMK. Nukleoprotein vykazuje histonmetyltransferazovou aktivitu
a dokaZze methylovat lysin 4 zbytku histonu-3-lysinu-4 neboli H3K4. Methylovany
H3K4 je markerem v celém genomu souvisejicim s aktivaci gend, ktery piisobi az na 75
k preruSeni metylace histoni souvisejici s genovou expresi, coz ovliviiuje normalni rist
a vyvoj. Rysy obliceje pacientii s mutaci KMT2D jsou vice charakteristické pro KS.
V kojeneckém véku byla mira vyskytu klinickych symptomil véetné hypotonie
a vysokého oblouku oboci ve skupin€ s mutaci KDM6A nizsi nez ve skupiné s mutaci
KMT2D. Vyskyt vrozenych srde¢nich vad je vyssi ve skupin€é s mutaci genu KMT2D.
Gen KMT2D se téz podili na vyvoji nervového systému, na metabolismu a déleni
bunck. Mutace genu KMT2D je béznd u lidi s rakovinou, jako je rakovina zaludku,
lymfomu a meduloblastomu. Porucha nebo mutace genu KMT2D nas vede ke KS

prvniho typu. [1, 2]
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3.4 Gen KDM6A

KDMG6A neboli Lysin specificky demethyl, je druhym genem, ktery je spojovan
s Kabuki syndromem. Koduje histon demethylazu v histonu-3-lysinu-27, ktera
interaguje s KMT2D. Nachdzi se na p-raménku chromozom X. U mén¢ jak 5% pacientd
je KS zptsoben mutaci KDM6A, coz vede k KS druhého typu. Klinickd manifestace KS
2. typu je hypoglykémie, problémy s polykdnim az dysontogenezi. VSichni pacienti
s KDM6A maji malou postavu a postnatalni poruchu ristu, kdezto jenom pitilka pacientti
s poruchou genu KMT2D ma rastové obtize. Deformity obliceje zpisoben¢ KDM6A
jsou vice wvariabilni a néktefi pacienti jsou tézko diagnostikovani vzhledem
k obli¢ejovym rysim. Hypertrofie a velké fezaky jsou charakteristické pro KS 2. typu
a mohou byt uzitecnym voditkem pro potencialni mutace KDMOA. [1, 2]

3.5 Rozdilné poruchy gent u chlapci a divek

Mentalni retardace je hor$i u chlapct s KS 2. typu, jelikoz ti dosahuji stfedni az
vazné mentalni retardace, kdezto divky maji mirnou az stfedni mentélni retardaci.
a kognice nez poruchu motorického vyvoje. Chlapci maji mutaci genu KDM6A

vétSinou zdédénou od svych matek a babicek. [2]

3.6 Klinicky obraz

3.6.1 Asymetricky oblicej

Asymetricky oblicej vznika na podklad¢ pfedCasné synovidlni hyperplazie lebec¢nich
Svu. Podili se predev§im pravy korunovy a pravy bocni sagitalni Sev. VSichni pacienti
s KS maji typicky vzhled obliceje pfipominajici masku herce japonského divadla.
Zvlastnimi rysy jsou: klenuté obo¢i fidké v postrannich polovinéach, dlouhé fasy, dlouhé
palpebralni Stérbiny s ektropiem v postranni tfetiné dolnich vicek, Siroka anebo vpadla
Spicka nosu a vyrazné velké usi s hypoplastickymi antihelixy. Dale mtize byt u Cerstvé

narozenych déti pozitivni nalez rozstépu. [1, 2, 4]

Vyrazny dysmorfismus zevni Casti ucha je jeden z nejpatrnéjSich znaka typickych

pro toto onemocnéni a vyskytuje se az u 80 % pacientli, coz miZze pomoci s véasnou
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diagnostikou tohoto syndromu. Ucho miize byt postizeno dysplazii, zvétSenim boltce,
zevni rotaci, nizkym posazenim nebo kalichovitym tvarem. Mezi vzacnéji hlaSené
abnormality uSniho boltce patii mikrocie (zmenSené nebo deformované ucho),
preaurikularni pistél a atrézie (Uplny uzavér sluchového kandlku) nebo stendza
sluchového kanalku. Vnitini sluchovy organ mutze byt téz postizeny, avSak k tomuto
problému dochdzi u méné jak 10 % pacientl. Nejcastéj$i malformaci vnitiniho ucha
u pacientt s KS je Mondiniho dysplazie nebo také Mondiniho anomalie. To je stav, kdy
chybi posledni ¢ast zavitu hlemyzd¢€, coz obnasi rizny rozsah postizeni sluchu. UsSni
dysmorfismus je ¢asto pfitomen spole¢né s rozstépem patra, rtu nebo ¢ipku, coz mize
vést ke zvySenému riziku vzniku otitid. Kochledrni implantdt vSak neni nejlepsi
rehabilita¢ni volbou pro vSechny pacienty s KS, protoze logopedicka terapie a sluchova

intervence vedou obvykle k lepSim vysledktm. [1]

Mimoo¢ni abnormality byly definovany jako zasadni klinické a diagnostické
priznaky Kabukiho syndromu. Jsou pfitomny témét u vSech pacientt s KS a patii k nim:
dlouhé palpebralni fisury, dolni palpebralni everze, vyklenuté oboci, epikantus, ptoza
a Gunnova zornice (coz sniZzuje fotoreakci oka). Dal§im castym znakem, ktery se
vyskytuje u vice nez poloviny pacienti s KS, je noc¢ni lagoftalmus (spanek
s otevienyma o€ima). Ten miiZze pacienty predisponovat k infekénim komplikacim
v disledku suchého oka. Muze se téZ vyskytovat kolombom oka, ktery byva vice
spojovan s CHARGE syndromem. Dale se muZou vykytovat rGzné vady zraku,

mikroftalmie (zmensSeni oka) nebo dysfunkce okohybnych svalt. Viz. Obrazek 1 [1]
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Tabulka I Kraniofacidlni poruchy u pacientii s KS hldSené v literature; prevzato z [1]

Charakteristiku Frekvencg pripadi v Poée.:t pf'ipavdﬁ v
Y0 literature
Ochrnuti mékkého patra 3
Rozstép patra (obecny) 35-70 15
Podslizni¢ni rozstép patra 15-50
Dolni retni jamky 10 4
Uzliky na dolnim rtu 73
Charakteristicky vzhled 100
Everze o¢nich vicek 87-100 1
Vpadly nos 80-100 20
Klenuté oboci 68-90 23
Epikantus 60-65 4
Nizka post{ciglic;rm vlasova 50-55 5
Strabismus 45-50
Preaurikulérni jamka 39
Abnormalni chrup 58-85 20
Absence zubi, malokluze 80-90 9
Vysokeé klenuté patro 7
Uvula Bifida 1

3.6.2 Orodentalni abnormality

Orélni anomalie jsou pfitomny u vice nez 60 % piipadi KS. Zdokumentované
ptipady zahrnuji vrozenou absenci zubi, malokluzi, vysoko vyklenuté patro neboli
gotické patro, abnormalni chrup, Siroce rozlozené zuby, hypodoncii neboli sniZzeny
pocet zubt, konické nebo Sroubovité fezaky, opozdénou erupci zubil a ektopické horni
molary. Exprese geni KMT2D a KDM6A v lidskych zubnich pupenech byla neddvno
prokazana. Rovnéz lze u pacienti s KS potvrdit chybé&jici stdlé zuby, v nékterych
ptipadech jich chybi az sedm. To se nej€astéji tyka hornich a dolnich fezakl, nicméné
1ze rovné€z pozorovat chybé&jici horni Spicak. Tyto stomatologické nalezy mohou pomoci
podpoiit klinickou diagnézu KS. Extrakce zubl nebo fluoridova 1écba se zdaji byt
ucinnymi lé¢ebnymi metodami. Lécba orodentdlnich piiznakl zahrnuje ortodontickou
1é¢bu k napravé skusu. Casto se pouzivaji extrakéni a implantadni postupy k napravé
poruch vyvoje zubil a ke zvySeni kvality zivota pacienta. Ortodontickad 1écba musi jit
ruku v ruce s logopedickou péci. Rozstép patra se vyskytuje u 33-50 % piipada KS.
Prvnimi ptiznaky rozstépu patra jsou obvykle poruchy vyvoje feci a unik mléka nosem

v raném kojeneckém véku (submukozni rozstép patra), avSak mentalni retardace Casto
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komplikuje pfesnou a spravnou diagnozu rozstépu, protoze ji mohou byt pfisuzovany
téz uvedené ptiznaky. Mnohem vzécnéjsi, presto jeden ze zékladnich klinickych znakt
onemocnéni KS, jsou jamky na dolnim rtu, které jsou spiSe spojovany s Van der

Woudovym syndromem. [1]

3.6.3 Nervovy systém a inteligence

Nervovy systém je postizen vzdy u vsSech pacientli s KS, jelikoz dochézi k deregulaci
v déleni neurdlnich a myogenich bun¢k. A to mad za nasledek velké spektrum
neurologickych poruch, které jsou patrné i v chovani. Mezi nejcastéj$i symptomy
poruch nervového systému patii hypotonie, opozdéni psychomotorického vyvoje (dale
PMV), epilepsie, abnormality v chovdni, malformace CNS. Neuropsychologické
pfiznaky maji mnohem Ccastéji pacienti s mutaci KMT2D. Hypotonie se projevuje na
celém organismu, v kojeneckém véku muiize byt patrnd hypotonie v oblasti ust, ktera
znemoznuje schopnost sat, polykat a zvykat. U déti s KS ve véku od 3 do 6 let se
charakteristicky vyskytuji oteviena usta v klidu. Déle se miize hypotonie projevovat
sniZzenou laxicitou ligament ve velkych kloubech, coz mize byt 1é€eno podanim
riustového hormonu. Opozdéni PMV je opét spojeno s genem KMT2D. Riizné stupné
postizeni PMV a s nim spojend fe¢ jsou pfitomné u vSech pacientli s KS, inteligenéni
kvocient se pohybuje mezi 35-69. Pacienti mivaji Casto problém se zrakovou paméti
a zrakovou koordinaci. Naopak pokud dojde k n&jakému projevu feci, tak sice dochazi
k opozdéni na zékladé¢ hypotonie a poruSe artikulace, avSak pacienti maji pomérné
Sirokou funkéni schopnost slovni zasoby. Reé¢ je tupa, plocha, $patné srozumitelna,

vyska tonu a hlasitost je nevyzrala. [1]

Behavioralni néalezy zahrnuji poruchy uceni se snizenym IQ, poruchy adaptivnich
dovednosti, poruchy autistického spektra a psychiatrické patologie, jako jsou uzkostné
poruchy, fobie, bizarni chovani, poruchy chovéni a zhorSend kontrola emoci. Chovani
podobné autistickému zahrnuje samotu, selektivni zdjem o specifické objekty,
stereotypni chovani, nestabilitu pozornosti a echolalii (opakovani slov bez pochopeni
vyznamu, ,,papouskovani). U Novych studii dokazuji, ze IQ se méni v kontextu KS.
Inhibitor histonové deacetylazy protein HDACi-AR-42 ovliviiuje hipokampalni pamét’
tim, ze zlepSuje neurogenezi dospélych. Na zakladé tohoto zjisténi bylo prokazano, ze

ketogenni dieta zlepSuje kognitivni funkce u pacient s KS. Ketogenni dieta vede
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k uvolnovani B-hydroxybutyratu, ktery plsobi na acetylaci histond a tim na neurdlni
vyvoj. Tato teorie byla dokdzana zatim na mysim modelu. Prevalence epilepsie u KS
nebyla dosud pfesné¢ zjiSténa, nékteré studie mluvi o 5-16 %, jiné dosahuji
pravdépodobnosti az 36%. Zachvaty mohou byt disledkem détské hypoglykémie nebo
mohou vznikat v disledku abnormaélnich elektrickych poruch v mozku. Nejéastéji se
jedna o fokalni zachvaty, konvulzivni zachvaty a myoklonus. Bylo prokdzano, ze vék

nastupu epilepsie je vyssi (median 11,8) a s vékem se zvysuje 1 frekvence zachvatu. [1]

3.6.4 Imunitni systém

hypogamaglobulinemie, coz je vada, pfi které dochazi ke snizeni obsahu gamaglobulinii
(fj. vétSiny imunoglobulinll) v krvi, a to vede ke sniZeni imunity. U pacienti s KS se
hypogamaglobulimie projevuje deficitem IgA, zvySenym poctem IgM. Kromé toho
mutace KMT2D naruSuji diferenciaci termindlnich B-bunék, které produkuji
imunoglobuliny. Tyto mutace mohou vyustit v humoralni imunodeficienci a mohou vést

ke vzniku autoimunitnich onemocnéni véetné hemolytické anémie. [1, 2]

3.6.5 Hormonalni systém a rust

Riist u détskych pacientli zavisi na vnitinich faktorech (genetickd vybava) a vnéjSich
faktorech (prenatdlni péce, porod, hormony a vyziva). U pacienti s KS se bézné
vyskytuje v kojeneckém véku neprospivani, jelikoz dochazi k problémiim s polykanim
a refluxem, pfiCemz az 74 % pacientll vyZzaduje zavedeni nazogastrické sondy nebo
gastrostomie. Porodni hmotnost a délka byva u déti s KS normalni, k poruSe vzriistu
dochdzi az v prvnim roce Zivota. Mutace genu KMT2D vede k poruSe postnatalniho
vyvoje ristu a snizeni hladiny hormonti v krvi, nej€astéji pravé rastového hormonu.
Déti s KS maji vétsi hlavu a delsi horni koncetiny v poméru k télu a maji delSi horni
koncetiny umérné jejich tibii a chodidlim, jelikoZ mutace genu KMT2D a KDM6A
ovliviiuje osifikaci na ristovych ploténkach dlouhych kosti tim, Ze narusuje estrogenové
receptory ve vyvijejicich se kosternich tkénich. Coz v konecném diisledku zptsobuje
problém pii d€leni chondrocytii v osteoblastech, jelikoz je narusena rovnovaha
chondrocytli a osteoblasti (chondrocytli je mnohem vétsi pocet nez osteoblastll) ve

skeletalnim systému. [1, 2]
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Dale geny KMT2D a KDM6A maji vliv na gluk6zovy mechanismus, jelikoz mutace
genu KDM6A demethyluje H3K27 protein, a to mize vést k poruse vyvoje B-bunck
pankreatu. Pti poruSe KDM6A maji déti zvysSené riziko hyperinzulismu, coz muze vést
k CastéjSim staviim hypoglykémie. Dalsi endokrinologické symptomy jsou opozdény
sexualni vyvoj, pfedCasnd puberta a diabetes insipidus (onemocnéni zpisobené
nedostatkem antidiureticky hormon). Dosud nejrozséhlejsi studie na téma hormonalni
terapie KS, kterou v roce 2017 provedli Schott a kolektiv, ktefi analyzovali vliv rastové
hormonalni 1é¢by na linearni vysku a télesné proporce u pacientii s KS. Vysledkem bylo
zjisténi, ze dochdzi k statisticky vyznamnému nartstu linedrni vysky po rocnim

podavani rastového hormonu. [1, 2]

Proband mé poruchu melatoninu. Melatonin je hormon epifyzy, coz je drobny utvar
mezimozku a jejich bunck pinealocytl. Chemickym zékladem je derivat esencidlni
aminokyseliny L-tryptofanu, ktery se za pfitomnosti pyridoxinu méni na melatonin.
Ovlivituje hlavné cirkadialni rytmus, jeho tvorba je maximalni v noci nehledé¢ na
aktivitu organismu. Dal$i ucinky jsou imunomodulacni a antioxida¢ni, pisobi na vyvoj
reprodukénich organti, plodnost, snad i pozitivné zasahuje do paméti a uceni. Hlavnim
udavacem endogenniho cirkadidlniho rytmu je nucleus suprachasmaticus, ktery reaguje
na svétlo a tmu a pfedev§im na modré svétlo vinové délky 460-480 nm. To pies vlakna
sympatiku aktivuje epifyzu, kterd zvySuje syntézu melatoninu. Pokud dojde k poruse

cirkadidlniho rytmu, miiZze dojit k dysregulaci imunitniho systému. [5]

3.6.6 Kardiovaskularni poruchy

Tt nejcastéji pozorované srde¢ni vady u pacientil s KS jsou defekt siflové piepazky,
defekt komorové prepdzky a koarktace neboli vrozené zuZeni aorty (u pacientl s KS se
vyskytuje nejcastéji juxtaduktalni, coz je zuZeni v mist¢ ductus arteriosus). Mezi
vzacnéjSi srde¢ni vady patii aortalni stenodza, plicni stendza, Fallotova tetralogie (1.
defekt komorového septa, 2. dextropozice aorty, kterd nasedd nad defekt, 3. stendza
plicnice, 4 hypertrofie pravé komory), dvojvytokova prava komora (aorta a plicnice
vychazeji z pravé komory), Uplna transpozice a Ebsteinova anomalie, pii které¢ dochazi
ke zméné pozice trikuspidalni chlopné. Dale kvili poruSe pojivové tkan€é mize vést
v konecném disledku k srdecnim vadam. Vzacnéjsi syndromy se nachdzeji u méné jak

5 % pacientli a az u 80 % pacientd s poruchou genu KMT2D ma4 vrozenou srde¢ni vadu,

18



avSak role genu nebyla dosud plné objasnéna. Gen KMT2D se spiSe uplatituje na
levostranné 1ézi. Mén¢ jak polovina pacientil s variacemi KDM6A ma vrozenou srde¢ni
vadu a u téch, ktefi ji maji, se Castéji jednd o pravostranné léze. K 1€cbé vrozenych
srdecnich anomalii u pacienti s KS je bézné indikovana chirurgickd l1écba. Obvykle
pacienti s KS dobie snaSeji chirurgickou korekci koarktace aorty a kardiologicka
progndza je ptizniva, dale se pouzivaji napiiklad miniinvazni techniky na defekty sept.
Proto se u pacientti s KS klade dlraz na v€asnou diagnostiku a terapii, jelikoz nékteii

pacienti mohou vykazovat asymptomaticky stav. [1]

3.6.7 Gastrointestinalni poruchy

KS je ¢asto spojovan s problémy s krmenim a nutrici, kterd vede ke Spatnému vyvoji.
Casto maji déti problémy i se smyslovym ustrojim, proto nékterym pacientim miize
vadit textura, vin¢ a teplota jidla, coz muze vést k averzi. Kvili témto a dalSim
problémim, jako je naptiklad Spatnd koordinace mezi sdnim a polykanim a oralni
hypotonie, dochazi k zavedeni nazogastrick¢é sondy ¢i perkutdnni endoskopické
muze projevovat opakovanou aspiraci, kterd nakonec vyusti v zavislost na kysliku,
v chronické plicni onemocnéni aZz smrti v disledku komplikaci nervosvalového
a plicniho onemocnéni. Zeny s KS maji vétsi Sanci pro vznik GI dysmorfismu, coZ je
rizikovy faktor pro anorektalni malformace. U pacientli se dadle mize vyskytovat GI
maltrotace, andlni atrézie, anovestibularni pistél, anomalie dolni ¢asti traviciho traktu
jsou pravdépodobnéjsi u pacientli s KS a obecné maji pozitivni prognozu. U déti s KS
muze byt zvySené riziko vzniku pankreatickych duktd vedoucimi k pankreatitidé.
Hepatobilidrni abnormality, bilidrni atrézie, jaterni fibroza a sklerotizujici cholangitida
byly zdokumentovany u 2-21 % pacienti s KS. Onemocnéni jater muize mit
1 imunologicky zaklad, zejména s ohledem na to, ze pacienti s KS casto trpi dal§imi
autoimunitnimi chorobami. U pacientli se somatickou mutaci KMT2D se vyskytl

hepatocelularni karcinom, coz ddle mlize byt spojovano s hepatitidou B. [1]

3.6.8 Nefrologické abnormality

Az 40 % pacientll s KS ma abnormality v mocovém systému. Z nich ma pfiblizné
polovina malformace ledvin a polovina anomalie mocovych cest. Rendlni malformace

a onemocnéni v potadi podle prevalence zahrnuji: podkovovitou ledvinu, hypodysplazii
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ledvin, u niz dochdzi k redukci parenchymu, ektopie ledviny (ledvina je umisténa
v malé panvi, nejcastéji vedle arteria iliaca communis;), duplikace ledviny a rendlni
insuficience. Mezi malformace mocovych cest patii podle cCetnosti vyskytu:
hydronefréza (rozsifeny panvicky kalichli na zakladé méstnani moci a to muze vést az
k atrofii parenchymu ledviny) a ureteralni duplikace mocovodu. Predpoklada se, ze
etiologie abnormalit moc¢ového systému a etiologie abnormalit v regulaci vyvoje ledvin
ma pavod v epigenetické roli KMT2D. Dysfunkce KMT2D miize v konecném dusledku
vést k dysplazii ledvin. Specificka uloha KMT2D ve vyvoji ledvin vSak nebyla dosud
pln¢ stanovena. Proto nesmi byt opomenuta vCasnd diagnostika a vySetieni ledvin
u pacienti s KS jako je — ultrasonografické vySetfeni, vysetfeni glomerularni filtrace
a vySetfeni proteinurie. Déle by se u pozitivniho nadlezu mél pacient vyhnout

nefrotickym 1ékiim a vysokoproteinové dieté. [1]

3.6.9 Vzacné pridruzené onemocnéni

KS je také zndm spoustou anomalii a dalSich pfidruZenych onemocnéni. Specialni
anomalie jsou napiiklad pferuSend nebo dvojitd kli¢ni kost, anorektdlni malformace,
vrozend brani¢ni kyla nebo spina bifida a v neposledni fadé napf. duplexni ledvina.
Nedavné prizkumy ukazaly, ze pacienti s KS maji vétsi riziko karcinomt, neobvykly
vyskyt mize mit ependymom, coZz je nador nervové tkan€. Nejcastéji se nachdzi
intrakranidlné ve 4. mozkové komote nebo v miSe. Ependymom je nezhoubny, ale ma
i zhoubné formy, byva dobte ohrani¢eny a mize zakrvacet. Vyriista nejcastéji z vystelky
komorového systému zradidlniho typu neuroglii. ZvySena rizika nadorovych
onemocnéni vychazeji z mutace gentit KMT2D a KDM6A, jelikoz jsou exprimovany ve
vétsin€ bunck a tkani. Defektni demetylace histonti v disledku patologickych variant
genti miize vést k naruSeni regulace genové exprese a predisponovat vznik rakoviny,
zaroven vSak deficit KMT2D oslabuje migraci nadorovych bunék, coz podporuje rist
nadoru. Gen KMT2D byl definovéan jako jeden z nejcastéji mutovanych gent u tady

nadort, jako je napf. rakovina Zaludku a plic, lymfom ¢i meduloblastom. [1, 2]

3.7 Kabuki-like syndrom a pribuzna onemocnéni

Nekteti pacienti nemajici zddnou mutaci KMT2D nebo KDM6A patogenu, a piesto
trpici vrozenym onemocnénim, jsou klasifikovani jako Kabuki-like syndrom. Tato
skupina onemocnéni je velmi rozmanita:
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Podobu s KS ma i Wiedemanniiv-Steineriv syndrom (WSS). Ten se vyznacuje tim,
ze nemocni maji chlupaté lokty, deformity obliceje (husté oboci, o¢ni hypertelorismus
neboli nadmérna vzdalenost oc¢i, poklesla a vertikdlni uzka vicka), poruchu ristu
a psychomotorické opozdéni. KMT2A je hlavnim patogennim genem WSS, ktery
koduje histonovou metyltransferazu. WSS vykazuje Siroké spektrum fenotypt, mezi né
patii napft. intelektudlni zaostalost (mirna az tézka), facies a souvisejici malformace
(kosterni, mozkové, ledvinové, srde¢ni a oni abnormality). WSS vykazuje fenotypové
piekryvani s KS 1. typu zpisobené mutaci KMT2D. Nedavné studie odhalily, ze WSS
fenotyp obsahuje mikrocefalii, hlubokou palmarni ryhu, malformace zevniho
zvukovodu, zpozdéni rustu karpalni epifyzy, dyslipidémii a glossoptézu (hluboko

zapadly jazyk).[2]

DalSim podobnym syndromem je CHARGE syndrom, coz je komplexni vrozené
onemocnéni, které mé fadu symptomt. Nazev CHARGE je akronym odvozen od Sesti
hlavnich symptomt a to kolobom oka (C, rozs§tépova vada, nejcastéji postihuje
duhovku, tvar klicové dirky), srde¢ni vady (H), atrézie choany — vnitini nozdry (A),
opozdény vyvoj a rist (R), hypoplazie rozmnoZovaciho Gstroji (G) a usni vady (E).
Syndrom je autosomalné dominantni, asi 2/3 maji v patogenu mutaci CHD7 genu
(chromodomain helicase DNA-binding protein) na 8. chromozomu. Vyskytuje se

s prevalenci 1/10 000-15 000 novorozenych déti. [2, 6]
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4 METODIKA

4.1 Pouzité vySetfovaci postupy

4.1.1 Anamnéza

Anamnéza je soubor dat, ktera vypovidaji o zdravotnim stavu pacienta. Tato data
jsou sbirana od okamziku narozeni do okamziku odebrani. VétSinou se odebird piima
anamnéza (pfimo od pacienta) anebo nepiima (doprovod pacienta, rodice déti). Jedna se
o rozhovor s nemocnym, ktery vedeme v soukromi a diistojné. Anamnézou si skladame
dilky k vytvofeni lepsi predstavy o problémech pacienta a jeho zdravotnim stavu,
vytvaifime hypotézy a ty si na zakladé dalSich vySetfeni potvrzujeme nebo vyvracime.
Pfi anamnéze si taky vytvaifime vztah divéry mezi pacientem a zdravotnikem. Béhem
liceni zdravotnik reaguje nejen na to, co pacient tika, ale taky musi dat pozor na to, jak

to pacient ik a jak se u toho chova. [7, 8]

Anamnéza mé nékolik podskupin, které je dilezité prozkoumat, abychom ziskaly

uceleny ptehled o nemoci zkoumaného jedince:

e Rodinnd anamnéza (RA) — zde se zaméfujeme na dédicné choroby nebo
onemocnéni predpokladajici familiarni néklonost (napt. diabetes mellitus,
psychiatrické nemoci). Ptdme se jak na rodiCe, tak i dal$i sourozence
a prarodice a dale. [7, 8]

e Osobni anamnéza (OA) — je souhrn vSech onemocnéni prodélanych
vySetifovanym pacientem od détskych let aZ pfes operace, hospitalizace ¢i
urazy. Zde musime brat v tivahu 1 vék, ve kterém chorobu prodélal, jelikoZ
jinak nahlizZime na onemocnéni v détském vé&ku jinak v seniorském véku.
[7, 8]

e Alergickd anamnéza (AA) — zde se uvadi ptehled vSech alergii pacienta.
[7, 8]

e Farmakologicka anamnéza (FA) — je ptehled vSech uzivanych 1ékl a jejich
davkovani. [7, 8]

e Gynekologicka anamnéza (GA) — se tykd jenom zenského pohlavi. Ptdme se

zde na prvni menstruaci, jeji pravidelnost a bolestivost, na menopauzu. Dale
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se zde ptdme na i na uzivani hormonalni antikoncepce, na pocet t¢hotenstvi
a porodu (zde se zaméfime i1 na to zda byly spontanni, v kolikdtém tydnu
téhotenstvi porod prob¢hl) a pocet potrata. [7, 8]

Pracovni anamnéza (PA) — zde je shrnuti pfedchozich a soucasnych
zaméstnani zkoumaného pacienta. Nesmi se opomenout i charakter prace,
pracovni poloha, ergonomie prace, rizika pracovniho prostiedi. Dulezité je
1 zapsat, zda pacient neni dlouhodobé zaméstnan. U nactiletych a studentl je
naplni pracovni anamnézy studium, doptame se i na zaméfeni studia. Soucasti
pracovni anamnézy by mélo byt dotaz ohledné spokojenosti pacienta
v zamé&stnani nebo studenta v jeho oboru. [7, 8]

Sociadlni anamnéza (SA) — je zaznam o rodinnych vztazich, s kym pacient
bydli, zivotni i bytova situace by neméla byt opomijena. Doptdvame se na
manzelstvi a rodicovstvi. Nesmime opomenout zaznamenat i socidlni status
jako naptiklad invalidni dichod nebo jeli pacient drzitelem prikazu TP, ZTP,
ZTP/P. [7, 8]

Sportovni anamnéza (SPA) — zde se zaznamenavaji volnocasové aktivity,
relaxace. Zohledniuje se druh sportovni aktivity, na jaké urovni byla
vykonavéna a kolik let byl sport provozovan. U volnocasového béhu,
cyklistiky se nesmi opomenout ani terén. [7]

Abuzus — zde se uvadi, zda pacient konzumuje legélni ¢i nelegalni navykové
latky. Mezi legalni navykové latky patifi nikotin (cigarety/ doutniky,
doptavame se, kolik cigaret denné vykoufi), kofein (kolik hrnkl jaké kavy
vypije denn€) a alkohol. Mezi nelegalni ndvykové latky se fadi marihuana
a dalsi drogy. [7, 8]

Nyngj$i onemocnéni (NO) — zde je zaznamenano, jaké obtize vedli
k navstévé zdravotnického zatfizeni. Zde se doptame, jak dlouho pacient
pocituje dané obtize, jaky maji charakter. Dale se doptdvame na to, zda byl
pacient jiz 1éCen s touto chorobou a na dalsi informace o jeho zdravotnim

stavu. [7, 8]

V pediatrii nas nejvice zajima: Rodinna a osobni anamnéza, psychomotoricky vyvoj,

ockovani, prodélané nemoci, operace a urazy, hospitalizace a dispenzarizace neboli

sledovani osob s chronickymi onemocnénimi a vaznymi chorobami, alergie. Pro

anamnézu u déti a dorostu se jeSt€¢ doptdvame na uzivani lékd, na stravu,

23



gynekologickou anamnézu u divek, moceni a stolici a v neposledni fad¢ socialni
a epidemiologickou anamnézu. V rodinné anamnéze v pediatrii se zaméfime na
rodice a prarodi¢e déti, na jejich prodélané nemoci a jejich zaméstnani. Dale
nesmime opomenout rizikové faktory, jako jsou pobyty v infekénim prostiedi,
abuzus navykovych latek, nezaméstnanost, choroby s familidrnim vyskytem tzv.
civilizacni choroby a genetickd a vrozend onemocnéni. Do osobni anamnézy
v pediatrii se musi zahrnout jak prenatalni (daje o t€hotenstvi, nesmi se opomenout
dotazat na uzivani zakazanych latek v téhotenstvi), perinatalni (zde se ptdme na
porod, zda prob¢hl v pofadku, komplikace, APGAR score), tak postnatalni obdobi.
Dalsi oddil, ktery nas zajima v ramci détské anamnézy, je psychomotoricky vyvoj.
U kojencti a batolat se dotazujeme na aktudlni motorické a mentdlni schopnosti

vzhledem k véku. [9]

4.1.2 Aspekce

Pohledem neboli aspekci hodnotime a zkoumame celkovy stav lidského téla. Zrak
vyuzivame 1 pro zhodnoceni jednotlivych casti téla 1 orgdnovych systémiu. Pii vySetfeni
pohledem si v§imame 1 celkového chovani, naladéni pacienta, v€etn¢ jeho pohybovych
stereotypil. V ramci celkového stavu cloveéka se hodnoti vzhled, barva kiize, v§imame si
1 jizev, dechového stereotypu. Ddle nesmime opomenout drzeni téla, stav nutrice

a hydratace tkané&. Pfi vySetieni se na pacienta podivame ze vSech stran. [7, 9]

4.1.3 Neurologické vySetieni

Neurologické vySetfeni patii k zdkladnim vySetfovacim postupiim ve fyzioterapii.
Snazime se na zakladech jako je anamnéza a aspekéni vySetfeni, najit pfi¢iny vzniku
neurologickych deficiti a lokalizovat neurologické poruchy a bolesti. V podstaté
vysetiujeme, zda neurologické onemocnéni vznika postizenim centralniho motoneuronu
nebo periferniho, nebo zda jsou postizeny motorické, senzitivni ¢i senzorické funkce.

[10, 11]

4.1.3.1 Vysetieni myotatickych reflext

Vysetteni myotatickych reflext (Slachosvalovych, napinacich) provadime pomoci

neurologického kladivka, kterym klepneme na Slachu svalu. Za normalnich,
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fyziologickych okolnosti by méla nésledovat odpovéd — kontrakce svalu pfislusné

Slachy. Reflexy potfebujeme zhodnotit, jelikoz vypovidaji o reflexni mechanické

drazdivosti svalu. Ta vznika na zéklad¢ reakce svalového vieténka na podnét. U poruch

perifernich motoneuronti jsou snizené az vyhaslé (pferuSena draha periferniho nervu)

a u svalovych onemocnéni (myopatie), naopak zvysSené u poruch centralni motoneuronu

(poruchy CNYS). [10, 11]

Na hornich koncetinach vysetiujeme:

Reflex bicipitovy — vysetiujeme poklepem na Slachu musculus biceps brachii
v semiflektovaném postaveni paze v loketni jamce. Reakci je flexe
v loketnim kloubu. Bicipitovym reflexem vySetfujeme kofenovy segment CS5.
[10, 11]

Reflex tricipitovy — se vyvolava poklepem na Slachu musculus triceps
brachii nad loketnim kloubem pfti flektované pazi. Odpovédi na podmét je
extenze v loketnim kloubu. VySetiujeme tim segment C7. [10, 11]

Reflex styloradialni — se vybavuje poklepem neurologického kladivka na
oblast processus styloideus radii pfi semiprona¢nim postaveni predlokti.
Vyvolame tim flexi ptedlokti v loketnim kloubu — segment C5-C6. [10, 11]
Reflex prona¢ni — se vysetfuje poklepem na capitulum radii nebo processus
styloideus ulnae. Ptedlokti je v semisupinaci a mirné flexi v loketnim kloubu.
Odpovedi je mirna pronace predlokti — reflexni oblouk C5-C6. [10, 11]

Reflex flexoru prsti — vyvolame poklepem na Slachy flexorii prstt v dlani
pii mirné flexi prstd, nebo poklepem na vlastni prst, zachyceny pies prst

pacienta. Kontrakci testujeme reflexni segment C8. [10, 11]

Na dolnich koncetinach vysetiujeme:

Reflex patelarni — zkoumame poklepem na ligamentum pattelae pod patelou.
Pacient miize lezet nebo sedét (nohy pies sebe nebo spustény). Odpovédi je
reflexni stah cCtythlavého stehenniho svalu a tudiz extenze v koleni.
Vysettujeme tim segment L2-14. [10, 11]

Reflex tibio-femoro-posterior — se vybavuje poklepem neurologickym

kladivkem na $§lachy musculi semitendinosus a semimembranosus u leziciho
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pacienta pfi mirn¢ pasivné flektovanych kolennich kloubech. Odpovédi je
stah téchto svalil, 1épe jde citit pies prst. Reflexné zkoumame segment [.4-S1
(nejvice LS). [10, 11]

e Reflex Achillovy Slachy — miizeme vybavit vleze na zadech nebo vklece.
Vleze si vysetiujici uchopi flektovanou dolni koncetinu za plosku chodidla
a poklepe kladivkem na oblast Achillovy Slachy nad kosti patni. Reflexné
vyvolame plantarni flexi nohy — segment L5-S2. [10, 11]

e Reflex medioplantarni — se vybavuje poklepem na stied plosky nohy.

Podrazdéni vyvola extenzi hlezna ve vysi reflexniho oblouku L5-S2. [10, 11]

Na trupu vysetiujeme:

e BrisSni reflexy — jsou kozni reflexy, jelikoz se vysetfuji podrazdénim bfisni
dutiny ostrym pfedmétem od zevni strany smérem ke stfedni linii té€la. Horni
neboli epigastricky se vyvold medialn€ od Zebernich oblouki, segment Th7-
Th9. Mezogastricky se vyvola podrazdénim linie od zevni Casti téla smérem
k pupiku, testujeme tim segment Th9-Thl0. Dolni neboli hypogastricky
vySetiujeme podrazdénim mezi pupkem a tfisly, zkoumdme tim segment
Th10-Th12. Odpovédi na vSechny bfisni reflexy je stah homolateralni strany

s pfetazenim pupku na tuto stranu. [10, 11]

4.1.3.2 VysSetfeni zanikovych jevil

Je skupina vySetfovacich zkousSek, kterymi testujeme svalové oslabeni na zakladé¢
poruseni periferni nervové dradhy. Jsou tudiz pozitivni pouze u svalovych obrn.
Postizenim periferniho nervstva ziskame bud’ parézu, coz je ¢astecné oslabeni svalové

sily, nebo plegii, coz je Gplné ztrata svalové sily. [10, 11]

Na hornich koncetinach vySetfujeme: Mingazziniho zkouSka — zdkladni zkouska
k urceni svalového oslabeni na HKK i DKK, testuje kofenovou oblast. VySetfovana
osoba pfedpazi se zavienyma ocima, HKK jsou natazené i v loketnich kloubech.
Nejmensi oslabeni se projevi oscilaci, t€z§i az padem koncetin zpét k télu. Dalsi
zkousky jako Ruseckého zkouSka, Dufourova, Barrého, Hanzalova jsou jenom
modifikace se zaméfenim na akrum koncetiny. Ruseckého zkouska je pifedpazeni
s dorzélni flexi v zapésti, pozitivni test je pii nemoznosti dorziflexe nebo piepadavani
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do plantarni flexe. Dofourova zkouska je pfedpaZzeni se supinovanymi dlanémi,
postizend koncetina se std¢i smérem do pronace. Hanzalova zkouska neboli Hanzaliv
pfiznak je fenomén, kdy pii Mingazziniho zkousce poklesne ruka do plantiflexe.
Barrého zkouska pro HKK je vysetfeni na abdukci prstl, vysetfujeme silu jak kladenim
odporu, tak schopnost provést pohyb. Lehka paréza se projevi i zpomalenim pohybu

nebo nemoznosti dosdhnout plného rozsahu pohybu. [10, 11]

Na dolnich koncetindch zkoumame: Mingazziniho zkouska — modifikace pro DKK,
pacient lezi a pfrednozi v kycelnich a v kolennich kloubech flektované DKK se
zavienyma ocima. Test je pozitivni pfi oscilacich az padech postizené koncetiny dolt.
Poté¢ na DKK vySetfujeme Barrého zkouSku, coz je skupina tii manévra s rostouci
naroc¢nosti. VSechny tii manévry se vySetiuji vleZe na biiSe s DKK pies okraj lehatka
a s flexi v kolennich kloubech. Barré I je zkouSka, pfi které¢ sledujeme bérce, zda se
udrzi ve vertikdlnim postaveni, pozitivitu testu znaci i oscilace az pad koncetiny zpét na
podlozku. Barré II je manévr, pii kterém se pacient snazi pritdhnout nohy k hyzdim,
svalova obrna se projevuje i lehkym zpomalenim pohybu. Barré III je zkouska, pii které
se fyzioterapeut snazi odtdhnout bérce od hyzdi a pacient mu v tom brani. Na strané
parézy prekoname odpor snadnéji. Modifikaci Barrého 1. zkousky mizeme ziskat velmi
citlivy manévr oznacovan jako fenomén Sikmych bérct, kdy se vySetfovana osoba snazi
udrZet bérce piiblizné ve 30 stupnich nad podloZkou. Tato modifikace odhali i lehké

parézy. [10, 11]

4.1.3.3 VysSetfeni iritaCnich jevi

Iritacni (spastické) jevy neboli patologické reflexy prokazujeme skupinou testi, pii
kterych zjistujeme postizeni centrdlni nervové soustavy, neboli postizeni centralniho
motoneuronu. Centrum je tvofeno mozkem a michou. Pfi postiZzeni téchto center se

objevuje spasticita jako jeden z prvotnich znakd. [10, 11]

Na hornich koncetinach vysetiujeme nésledujici spastické iritacni jevy:

e Justeriv priznak - vySetiujeme ostrym piedmétem a naslednym
podrazdénim od hypothenaru pies hlavicky metakarpli obloukem az
ke druhému prstu. Pokud se objevi tadhla addukce palce, je test pozitivni. [10,
11]
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e Marinesca-Radoviciho priznak — se zkouma pichanim ostrym predmétem
do thenaru. Pfi centralnim postizeni se objevi zasSkuby musculus mentalis na
homolateralni strang. [10, 11]

e Hoffmaniiv priznak — se vyvola pfi centralnim postizeni, kdyz vySetiujici
ptebrnkne ptes nehet 3. prstu, rovnéz dojde k flexi prsti. [10, 11]

e Tromneruv priznak — se vySetfuje brknutim ptes biiSko distadlniho ¢lanku
prosttedniku, v ptipadé€, Ze se objevi flexe prstli nebo chiiapavy pohyb, je test

pozitivni. [10, 11]

Na dolnich koncetinach vySetiujeme dva typy a to extencni a flekéni spastické jevy.
Spastické jevy exten¢ni maji spolecny vysledek testu a to extenzi palce nebo dorziflexi

chodidla:

¢ Babinskiho pFiznak — vybavujeme poskrabanim ostrym piredmétem od zevni
hrany chodidla ptes malikovou stranu az obloukem pod prstce. U pozitivniho
postiZeni centralniho motoneuronu je pfitomna extenze palce, nékdy téz byva
pfitomna i abdukce prstcti. MlzZe se vyskytovat i permanentni extenze palce
oznacovana jako Sicardiv ptiznak. [10, 11]

e Oppenheimova zkouska — z2. a 3. prstu se vytvofi zladbek, kterym se
s tlakem sjede tibie. Pozitivni je test opét pii extenzi palce. [10, 11]

e Chaddockova zkouska — se vySetfuje ostrym piedmétem, kterym se
podrézdi zevni kotnik smérem zezadu dopiedu, od paty k maliku. Pozitivni je
zkouska pfi extenzi palce. [10, 11]

e Gordonova a Schifferova zkouska — tyto dvé zkousky se vyznacuji tlakem
a tisknutim bud’ distalni ¢asti lytkového svalu anebo Achillovy §lachy. Test je

pozitivni pii extenzi palce. [10, 11]

Spastick¢ jevy flekéni maji spojitost, Ze se vSechny vySetfuji poklepem
neurologického kladivka. I v tomto ptipad¢ dochadzi u vSech ke stejné odpovedi a to

flexi palce a prstcti. [10, 11]

e Rossolimova zkousSka — se vySetiuje poklepem na btiska distalnich hlavicek
prstcil nebo na oblast metotarzofalangeéalniho skloubeni. Vysledkem testu za

patologické situace je rychly flekéni pohyb prstet. [10, 11]
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e Zukovského-Kornilova zkou$ka — se vybavuje za patologické situace
poklepem do stfedu plosky chodidla a vysledkem je opét flexe prstei. [10, 11]

e Zkouska podle Mendela a Bechtéreva — se zkoumd poklepem na
tarzometatarzové skloubeni nebo na ossis cuboidei. Pozitivni je test pfi flexi

prstct. [10, 11]

4.1.4 VySetieni sobéstacnosti

K vySetfeni sobéstacnosti pacienta se pouziva specidlnich testi pro hodnoceni
omezeni dennich aktivit neboli disability. Toto testovani je predevSim v zajmu
ergoterapeutli, ovSem je i nedilnou soucasti fyzioterapeutické péce. Denni aktivity jsou
ukony spojené s personalni péci (koupani se, oblékani), ale 1 instrumentalni (pouzivani
pribord, auta, ndkup). V praci jsme vyuzili test Barthelové, ktery se zaméfuje na deset
zakladnich dennich aktivit, které¢ se hodnoti dvou az tfistupniovou skéalou. Vyhodou je
rychlost provedeni a vybér dennich aktivit, nevyhodou testu je, ze nehodnoti detailni
zmény funkce pacienta. Prvni stupen je hodnocen 0, coz je tkon, ktery pacient
neprovede sam. Pfi provedeni ukonu s dopomoci se hodnoti 5 body. 10-15 body se
hodnoti pouze aktivita, kterd je vykonana zcela samostatné. Vysledné bodové rozpéti
nam dava relativné dobry piehled ohledné¢ hodnoceni sobé&stacnosti pacienta a hodnoti
se 0-40 jako nesobéstacny, 41-60 bodl stfedné nesobéstacny, 61-95 mirné nesobéstacny,

96-100 sobéstacny. [12]

4.2 Pouzité fyzioterapeutické techniky

4.2.1 Bobath koncept

Bobath koncept neboli koncept manzeli Bobathovych je fyzioterapeuticka metoda
zalozend na neurovyvojovém podklad¢. Karel Bobath a jeho Zena Berta Bobath tuto
metodu vypracovali a zkompletovali pod nazvem Neuro-Developmental Treatment ve
40. letech minulého stoleti a az do své smrti se na jejim vyvoji podileli. Jednéd o zivy

koncept, ktery se neustale vyviji na zaklad¢ novych informaci. [13]

Cilem terapie je vZdy funkéni aktivita ditéte a to v pribchu celého dne. Jedna se o 24
hodinovy koncept. Propojuje terapii v denni péci, hie a kazdodennich aktivitach, a proto

je dulezita spolupraci rodiny, ktera je vzdy povazovéana za plnohodnotného partnera
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v procesu lécby. Intervence je zaloZena na terapeutickém tymu, ktery klade diraz na
interdisciplindrnost. Zakladem tymu je fyzioterapeut, dale by v tymu nemél chybét
logoped, ktery se stara o orofacialni funkce, krmeni, polykani a v neposledni fadé
vokalizaci, dale ergoterapeut, ktery se stara o jemnou motoriku rukou, koordinaci oko-
ruka a zkvalitiiuje troven sebeobsluhy. Do interdisciplinarniho tymu je vhodné zatradit
1 psychologa, specialniho pedagoga, ortoptika a dilezitd je propojenost i s neurologem,

ortopedem. [13]

Bobath koncept je zaloZen na diisledné observaci. Cim kvalitngjsi vySetfeni udélame,
tim 1épe terapii zacilime. Cile nastavime podle systému SMART, neboli musi byt
specifické, méfitelné, akceptovatelné, realné, casoveé ohrani¢ené, tudiz bychom méli
neustale kontrolovat, zda nastavené cile koresponduji s vysledky a zda je terapie

efektivni. Spravnym stanovenim hlavniho problému dosahujeme 70% uspéchu. [13]

V ramci konceptu se nepouzivaji zadné piesné definovana cviceni, ale vhodné volené
taktilni a proprioceptivni stimulaéni techniky. Nejcastéjsi je pressure taping a pienos
vahy (weightbearing). Na zaklad¢ dostupnych dat se posledni dobou vyuzivaji
pfistrojové vibra¢ni pomticky. Jedinou standardizovanou vibraéni platformou pro détsky

vek je platforma Galileo. [13]

4.2.2 Hipoterapie

Hipoterapie je nejrozsifenéjsi forma animoterapie, tedy specidlni 1é€ebné metody,
ktera vyuziva k rehabilitaci pacienta komplexni ptisobeni koné na cloveéka. Prvni
zminku o pozitivnim vlivu jizdy na koni vyslovil uz Hipokrates, ovSem prvni pisemné
doporuceni k jizdé na koni pochazi od Galena z2. stoleti naseho letopoctu.
O skute¢ném aplikovani hipoterapie jako 1é€ebné metody mizeme mluvit od 60. — 70.
let minulého stoleti. V Ceskoslovensku se s timto trendem setkavame aZ v roce 1979,
kdy v rehabilita¢nim tstavu Chuchelna dochéazi k vyuZiti huculi (huculsky kin) pti
1écbe deéti s DMO. Podporu hipoterapie vyjadfily 1 velké osobnosti prazské Skoly —
Véle, Lewit a Kolat. Ve svété koordinuje rozvoj hipoterapie FRDI (The Federation of
Riding for the Disabled International), v Ceské republice to je Ceska hiporehabilitacni
spolecnost. [14]
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Hipoterapie je komplexni rehabilitacni metoda, jelikoz zahrnuje oblast mediciny,
psychologie, pedagogiky a sportu. Kt ma né¢kolik moznosti vyuziti, jelikoz mtze 1é¢it
v pravém slova smyslu, pfi 1é¢bé pouze asistovat, slouzit jako prostiedek ke vtazeni
pacienta do 1é¢by nebo pomoci rehabilitaci, resocializaci, dokonce i socializaci. Na
zaklad¢ téchto skutecnosti ma hiporehabilitace tfi zékladni slozky a to hipoterapii,
pedagogicko-psychologické jezdéni a sportovni jezdéni postizenych. Podstatou
hipoterapie je ovlivnéni postury, ktera je drazdéna pfimo ptes pohybovy aparat (CNS,
propriocepce), nebo nepiimo pies jiné organové systémy. Hipoterapii lze pfirovnat
k senzomotorické stimulaci, jelikoz taky vychazi ze dvou stupiii motorického uceni.

[14]

,»U nemocnych s poruchami nejen posturdlni, ale i s jakymikoli poruchami ridicich
funkci nervového systému, je mozné pouZzit jizdu na koni k terapeutickym uceliim,
protoze hipoterapie zasahuje aktivne do ridicich pochodit CNS. Lécebny postup je tieba
rozdelit do dvou oddélenych etap. V prvni etapé je hlavnim ucelem tvorba adaptacnich
posturalnich programii jako reakci na pohyb koné a vnimadni jeho pohybu, a pokus
o predikci téchto pohybii (edukace korektniho sedu). Jde o navdzani kontaktu mezi
koném a nemocnym. Toto obdobi je spojené s psychologickymi zazitky vznikajicimi pri
kontaktu koné a jezdce. Az kdyz se vytvori vzdjemnd komunikacni vazba, je mozné
prikrocit k tomu, Ze jezdec prejde k rizeni pohybu koné. V této etapé se musi naucit
vysilat signaly, na které bude kiin nejen reagovat, ale které také akceptuje. Zde uz nejde
pouze o posturalni adaptaci, ale o skutecny velky psychologicky vyznam, protoZe jezdci
umoznuje ziskat urcité sebevédomi, zZe je opét schopen ovliviiovat své okoli. * [14, str.
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Plsobeni terapie pii jizd¢ na koni se de€li na specifické, nespecifické
a psychosocidlni. Nespecifické prvky jsou zaloZeny na proprioceptivnich podnétech,
které ovlivituji pfimé 1 nepiimé senzomotorické ovlivnéni postury. Mezi nespecifické
prvky se fadi taktilni kozni stimulace, vliv tepla, cvi¢eni proti odporu, podpurné reakce,
které umoznuji facilitaci extenzort pfi tlaku do kloubu a flexort pii tahu z kloubu. Dale
se uplatiuje obranna reakce proti padu, labyrintové reflexy, hluboké kréni a posturalni
reflexy, vytahovani zkracenych svali a uvédomovani si proprioreceptivnich vzrucht pii
emotivnim prozivani pohybu na koni. Specifické prvky jsou vazané na chizi koné

a ovliviiovani postury. Chiize kon€ inscenuje chlzi ve vzpiimené roving, jelikoz je téz
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zalozena na zkiizeném krokovém mechanismu a dochdzi ke vzajemnému propojeni
posturdlniho systému koné a jezdce, coz se projevi zlepSovani postury, zapojovani
hlubokého stabiliza¢niho systému, pohybiim panve a patefe. Dale dochazi k ovlivnéni
osobnosti nebo-li psychosocialni terapii, jelikoz plsobi vyrovnavajicim zpiisobem.
Zlepsuje sebevédomi, sebeuvédomeéni, emotivnost, kooperaci, komunikaci, odbourava
nedivéru, uzkost, tlumi hyperaktivitu, agresi, podporuje intelektudlni funkce.
Hipoterapie je velmi uzitecna metoda, kterd ma spojitost i s kinezioterapeutickymi
koncepty, jako metoda manzelti Bobathovych, PNF, Vojtova reflexni lokomoce a dalsi

[14]

4.2.3 Orofacialni regulacni terapie podle Castilla Moralese

Orofacidlni regulacni terapii vymyslel a zkompletoval argentinsky neurolog a lékat
Rodolf Castollo Morales. Metoda je zalozena na tfech Castech — neuromotoricka
vyvojova terapie pro oSetfeni déti se statomotorickou retardaci, meningomyelokélou
a perifernimi parézami. Déle orofacidlni regulacni terapii, kterd se zamé&fuje na pacienty
se senzomotorickymi poruchami v oblasti obliceje, ust a hrdla, obzvlasté pii 1écbé
poruch sani, zvykani, polykani a mluveni, a v neposledni tad¢ s rehabilitaci pomoci
speciadlni destiCky na patro (ve spojeni s ORT). Koncept je zalozen a orientovan na

funkci, kterd se sklada z prvka - pohyb, hmota, ¢as prostor, energie, regulace. [15]

Podle Castilla Moralese se rizné mechanismy podileji na spravné funkci orofacidlni
oblasti s cilem zajistit jednotnou rovnovahu a vytvofit rovnovahu mezi riznymi ¢astmi
orofacidniho komplexu, celkovym drzenim téla a celym organismem. Porucha jedné
¢asti tohoto komplexu se projevi i jako porucha celkového fungovani téla. Na spravném
fungovani orofacialni oblasti se podili i funkce jako pfijimani potravy, mimika, dychani,
fonace, ale 1 jednotlivé stereotypy ditéte, jako cucdni palce a anatomické struktury plus
svaly. Pfi posuzovani spravné funkce orofacialni oblasti se zaméfime na lateralni strany
(tvéate), zadni strany (hrtan, mékké patro), predni strany (rty). Vrchni a dolni ¢ast je
tvofena mandibulou a maxilou, coz jsou kostni utvary spojené pohyblivym

temporomandibuldrnim kloubem (dale TMK) a umozinuje koordinaci svalt. [15]

Koncept ORT se uplatiiuje 1 pfi diagnostice, kde testujeme jak jednotlivé svaly a
jejich funkce, tak 1 jednotlivé casti orofacidlniho komplexu. Zamétujeme se na
extenzory, flexory, rotatory hlavy, pohyby celisti a jednotlivé svalové komponenty a
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v neposledni fadé¢ na mimické svalstvo. Pfi posuzovani rti se zamétime na klidové
postaveni, svalovy tonus (hypertonus — ¢ervenéjsi, vlhci), a jejich pohyb a to seSpuleni,
zavieni ust a podobné. Pti diagnostice jazyka zkoumame klidovou polohu jazyka,
strukturu, uchylky pfi plazeni na jednu stranu. Sledujeme, jestli pacient nema makro
(Downiv syndrom, tumory) nebo mikroglosii (kretenismus), atrofii, posuzujeme
pohyby jazyka pfi artikulaci, dale hleddme, zda pacient nemé piitomné fascikulace.
Diagnostika patra se zaméiuje, na piitomnost rozstépu, u néjz dochdzi k motorické
nesynergii. Pfi posuzovani Celisti pozorujeme, jestli jsou pfitomné néjaké anomalie,
posuzujeme TMK a jeho pohyby. V neposledni fad¢ posuzujeme funkce orofacialni, kde

se zamétime na polykani, pretrvani sacich navyka, dudliku a podobné. [15]

Cilem pii terapii pomoci konceptu ORT podle Castilla Moralese je snaha o navozeni

co mozna nejnormalnéjsiho pohybového stereotypu. Sklada se ze tii zdkladnich prvki:

e Stavba a mechanismus TMK - zde je dullezitd znalost anatomie,
biomechaniky, neurofyziologie. [15]

e Kontrola polohy, umisténi hlavy a TMK — pro vznik spravnych stereotypii
je velmi dilezité drzeni téla, které je umoZnéno spravnym drZenim hlavy
a mandibuly, to je umoznéno drzenim jazyka, mandibuly a jazylky. Cilem
toho elementu je aktivni vzpiimeni trupu a hlavy a jeji kontrola ve vertikale.
Vyznam to mad pro navozeni spravnych stereotypu, jelikoz kdyZ nedojde
u malych déti k podepieni hlavy v tylni oblasti, miZzeme navodit nadmérnou
extenzi, dale se mohou vyvolat asymetrické nebo tonické Sijové reflexy.
Podepienim tylni oblasti pfivedeme kojence do stavu ,,motorického* klidu.
Dale se zamé&fime 1 na kontrolu celisti, kterd vychazi z Bobathova konceptu.
[15]

e Manudilni techniky pouZivané v terapii — zde se jednd a dotyk, tlak,
hlazeni, vibrace, tah, ale i smyslové vjemy. Dotykdme se Spi¢kami prstii nebo
celou dlani ruky, snazime se o stimulaci receptorti pro dotyk. Lechtani by
mélo byt pevné a pomalé, obvykle za¢indme od punctum fixum az k punctum
mobile, dochézi k aktivaci receptori vlasovych kofinkd. U tahu jde o velmi
lehky tah, kdy dochazi k pomalému tahu jednoho svalu nebo celého
svalového fetézce. Dochazi k aktivaci svalovych vietének a receptory kloubu

typu I a II. Tlakem stimulujeme stimula¢ni oblast, na kterou tlacime

33



v uréitém sméru, nesmime vyvolat bolest, tlak je spojen s vibracemi. Tlakem
docilime aktivace Meissnerovych, Vaterova-Paciniho télisek. U vibraci jde
o pouziti pferuSovaného tlaku, aktivuji se stejna téliska jako pii obycejném
tlaku. Existuji dva druhy vibraci a to pierusované s rtzn¢ dlouhymi
ptfestavkami pro zvySeni svalového tonu a pravidelna, dlouhodoba vibrace,

ktera ma vliv na snizeni svalového tonu. [15]

Na obliceji se nachazi cela tada specialnich motorickych bodl, pomoci kterych je
terapie provadéna. U Motorickych bodi drdzdime prostiednictvim taktilni
a proprioreceptivni stimulace, dochdzi k vyvoldni motorické odpovédi neboli zaskubu
svalu. Tyto body mizeme drazdit samostatn¢ v ramci terapie nebo soucasné, kdy je

stimulovano tfi az pét motorickych bodi. Viz. Obrazek 2[15]

e Horni bod nosu — Tento bod se nachazi ve stiedu kofene nosu, stimuluje se
biiSkem druhého prstu vibraci a tlakem v dorzo-kranialnim sméru. Motorickou
odpovédi je zavieni obou vicek s naslednym intenzivnim otevienim (kontrakce
m. orbicularis oculi), vytvotfeni horizontalnich vrasek u kotfene nosu (kontrakce
m. procerus) a nékdy mtize nastat i zvednuti obo¢i (kontrakce m. frontalis) [15]

e Dolni bod nosu (bod horniho rtu) — Tento bod zahrnuje oblast mezi hornim
rtem a Spickou nosu. Stimuluje se dvéma zplisoby a to celou plochou
ukazovacku, ktery se piikladd nad horni ret nebo tlakem, tahem a vibraci
v dorzo-kaudalnim sméru, pficemz se ukazovafek na konci stimulace pootoci
zevné. Reakci na stimul je protruze a elevace horniho rtu (kontrakce mm.
orbicularis oris superior a levator labii superioris alaeque nasi). [15]

e Bod na nosnim kridle — se nachdzi na obou stranach nosnich kiidel v Grovni
incisura nasalis, pficemZ se oba body stimuluji soufasné napinanim, tlakem
a vibraci btisky ukazovackl v dorzalnim-lateralni-kaudalnim nebo kranidlnim
sméru. Stimulace je UspéSnd pii zvednuti nosnich kiidel a rozsifeni nosnich
otvorli (kontrakce mm. levator labii superioris alaeque nasi a levator labii
superior). [15]

e Bod na vicku — je lokalizovan v oblasti u vnéjSich o¢nich koutki ptiblizné ve
vySce kiiZzeni horniho a spodniho o¢niho vicka. Motorické body stimulujeme
souCasn¢ biisky ukazovakii tahem, tlakem a vibraci ve tfech smérech a to:

dorzo-kranio-medidlnim za ucelem vétSiho protazeni a naslednou aktivaci
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dolniho vicka, dorzo-kaudo-medidlné dochazi k silnéjsi aktivaci horniho vicka
a dorzalné-medidln€¢ za ucelem protazeni a aktivace obou stan vicek
stejnosmérné. Reakci na stimulaci je zavieni vicek (aktivace m. orbicularis
oculi) [15]

Bod na rtech — je motoricky bod u obou retnich koutkli. Motorickou odpovéd’
vyvolame podrazdénim obou koutkli soucasné tahem, tlakem a vibraci smérem:
dorzo-kranio-medidlnim za uc¢elem intenzivnéjsiho protazeni a aktivace dolniho
rtu. Pro horni ret volime podrazdéni ve sméru dorzo-kaudo-medialnim. Pro
rovnomérné podrdzdéni obou rtd stimulujeme smérem dorzo-medialnim.
Stimulaci vyvoldme vySpuleni rti (kontrakce m. orbicularis oris). [15]

Bod na bradé — je lokalizovan nad bradoretni ryhou. Pfi stimulaci musime
nejprve polozit ukazovacek na ustni dno, abychom dodrzeli béhem stimulace
zaviena usta. Stimulaci poté vyvolame biiskem palce smérem dorzalné
kaudélnim pomoci napinani, tlaku a vibrace. Poté dojde k zvedani kize brady
a dolniho rtu (kontrakce m. mentalis). [15]

Bod na ustnim dnu — se nachazi ve stiedni ¢asti Gstniho dna ve svalové hmoté.
V dorzalné-kranidlnim sméru podrazdime pomoci bifiska palce nebo ukazovéaku
motoricky bod tahem, tlakem a vibraci. Jeho stimulaci vyvolame motorickou
odpovéd’ nadjazylkovych svalli (m. mylohyoideus) zvedani jazylky a jazyka.
[15]
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5 SPECIALNI CAST

5.1 Kazuistika rehabilitacni péce

5.1.1 Vstupni data

Jméno a piijmeni: O. P.
Rodné ¢islo: 160110/****
Pohlavi: Muz

Diagnoza: F82 — Specifickd vyvojova porucha motorickych funkci
R628 — Jiny nedostatek ptedpoklddaného normélniho fyziologického vyvoje
R638 — Jiné priznaky a znaky tykajici se pfijmu potravy a tekutin
7931 — Gastrostomie
H549 — Neurologicka ztrata zraku

Q653 — Vrozena jednostranna subluxace kycle

5.1.2 Anamnéza

Anamnéza byla ziskdna ze zdravotnické dokumentace ulozené v Détském

rehabilitaénim stacionaii Zvonek v Kladné.

OA: Dit¢ zII. Rizikové gravidity, sledované po agenesi ductus venosus a jedné
umbilikalni arterie, Amniocentéza, normalni karyotyp, porod v 38. tydnu spontanné¢,
zahlavim — zkalena plodova voda, porodni hmotnost — 3110g/ porodni délka — 47 cm.
Apgar score 9-9-9. Rozvoj RDS, piechodnd tachypnoe, sklon k hypoglykemii na KI.
Dale poporodni adaptace bez komplikaci. Ikterus bez fota. Kardiologické vySetfeni bez
zévazné VCC, FoA apertum. Patrna stigmatizace: gotické patro, mikromandibula, od
novorozeneckého véku obtize s krmenim, cysta P ledviny. Nezdvazné VVV: retence
testis, dysplazie ky¢li. USG mozku bpn., sérologie (TORCH) negativni, metabolicka
vysetieni negativni, OAE vybavné, MRI mozku v Motole bpn., opozdénd myelinizace,
na VEP a ERG latence, EMG nedélano. Psychomotoricky vyvoj opozdény, stagnuje,

trvale plen, fe¢ nevyvinuta. V topickém nalezu hypotonie, mikrocefalie, rehabilituje.
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Prokazéana porucha zraku, atrofie papil n. II. V kojeneckém véku casté apnoe, od 1/2018
pro Cetné aspirace a rustovou retardaci zaveden PEG. Zachvaty nikdy nemél. Dosud
sledovan na détské neurologii ve Slaném, chlapec multioborové sledovan na
endokrinologii, antropometrii, ortopedii, urologii, gastroenterologii, kardiologii,
oftalmologii. Je v péci Rané péce — EDA. Genetikem facidlni stigmatizace a fenotyp
suspensacni pro Kabuki-make up syndrom, potvrzeno molekuldrné geneticky jako de

novo mutace.

RA: ve smyslu neurologického onemocnéni negativni. Matka 78 zdrdva jenom

skolidza, otec 69 zdrav, bratr 2013 zdrav, PMV v normé,

FA: Léky trvale neuzivad jenom vitaminy. Pouze &ipky, 1éky vyzvraci. Dodavan

melatonin, avSak neefektivni

NO: Kabuki syndrom

SA: Zije s obéma rodic¢i a sourozencem

PA: Dochazi do DRS Zvonek.

Status praesens: Chlapec klidny, facialni stigmatizace — mikromandibula, gotické
patro, nize posazené usi, dysplasticky habitus MN: oc¢ni §térbiny symetrické, sleduje,
nystagmus negativni, mimika symetrickd, Svalovy tonus povSechné nizky, zejména
axidln¢, hybnost koncetin symetrickd. Reflexy vybavné, Pyramidové jevy iritacni
negativni, vadhu téla jiz unese, stoji titubace a stoj s dopomoci.
Dominance levostrannych koncetin, z lehu se dostane pomoci Sikmého sedu do sedu,
z tureckého sedu na Ctyfi, nazpét se ze vzpiimeného kleku s oporou dostane do sedu,
opora musi byt nad podlozkou, hyperextenze kréni patefe, zhorSend kontrola hlavy.
Mimovolni projevy — mavani rukama, hlasity kiik, usmév dokaze. Zrak korigovéan
brylemi. Potravu pfijme PEGem. Komunikace nemozna. Pln¢ zavisly na péci druhé

osoby.

Charakteristika (Centrum rané péce EDA): ma rad zvuky, sluch v poradku,
pousmani dovede, mimovolni sterecotyp > mavani HKK (kiidel) s hlasitym

doprovodem, pla¢ pouze pii bolestech, strach — smich. Motorika — nechodi, leze zt¢zka,
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sedét dokaze, nohy v tureckém sedu. Zrak — silné postiZzeni zraku, centralni postizeni
zraku, korekce brylemi, sluch bppn, rad Skrabe, tukd, nekomunikuje. Pfi placi pozor
dojde k zahlenéni, sebeobsluhu nezvlada, hraje si sdm. Socialni vztahy — pozna rodice,
sourozence, reaguje pratelsky, prostorova orientace — rozeznd domov a dokaze se doma
orientovat, venku ne. Reaguje na pocasi, orientace v koc¢arku nulovéa, spisSe si hraje.
Spének silné nepravidelny, neusne bez dudliku, probudi se po vypadnuti. Neseni ne —

chyta za vlasy, zaklani se, vertikalizace do stoje s dopomoci, chiizi nezvlada.

5.1.3 Vstupni kineziologicky rozbor

Vstupni kineziologicky rozbor byl proveden 1. 11. 2021 a 3. 11. 2021. K vySetfeni bylo

pouzito neurologické kladivko.

5.1.3.1 Neurologické vySetieni

Tabulka 2 Neurologické vysetieni - Reflexy

Reflexy HKK LHK PHK
Bicipitovy Fyziologické | Fyziologické
Tricipitovy Fyziologické | Fyziologické
Styloradialni Fyziologické | Fyziologické
Pronac¢ni Fyziologické | Fyziologické
Flexory prstt | Fyziologické | Fyziologické
Reflex DKK LDK PDK
Patelarni Fyziologické | Fyziologické

Tibio-femoro- | Fyziologické | Fyziologické

poster
Achillovy §lachy [Fyziologické | Fyziologické
Medioplantarni | Fyziologické | Fyziologické
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Tabulka 3 Neurologické vySetreni - zanikové jevy

Zanikové jevy HKK LHK | PHK
Mingazziniho zk. Nelze | Nelze
Ruseckého zk. Nelze | Nelze
Dufourova zk. Nelze | Nelze
Hanzalova zk. Nelze | Nelze
Barrého zk. Nelze | Nelze
Zanikové jevy DKK LDK | PDK
Mingazziniho zk. Nelze | Nelze
Barrého I zk. Nelze | Nelze
Barrého II zk. Nelze | Nelze
Barrého III zk. Nelze | Nelze

Tabulka 4 Neurologické vysetieni - Iritacni jevy

Iritaéni jevy HKK LHK PHK
Jistertiv ptiznak Negativni | Negativni
Marinesca-Radoviciho | Negativni | Negativni
Hoffmana Negativni | Negativni
Tromnerlyv pfiznak | Negativni | Negativni
Iritacni Jevy DKK LDK PDK
extencni
Babinského ptiznak | Negativni | Negativni
Oppenheimova zk. | Negativni | Negativni
Chaddockova zk. Negativni | Negativni
Gordonova zk. Negativni | Negativni
Schifferova zk. Negativni | Negativni
Iritacni Jevy DKK LDK PDK
flek¢ni
Rossolimova zk. Negativni | Negativni
Zukovske};ok-Kornllova Negativni | Negativni
Mendela-]’:;ichterevova Negativni | Negativni
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5.1.3.2 VysSetteni orofacialniho komplexu

Tabulka 5 Vysetreni orofacialniho komplexu: svalstvo

A. Svastvo

Stav

Flexory hlavy

Omezena
¢innost

Extenzory hlavy

Hypertonus

Lateroflexory hlavy

Fyziologicka

Rotatory hlavy

Pouze
S extenzi

Zvykaci svalstvo:

m. temporalis

Omezena
éinnost
(koordinace,
sila)

m. masseter

Omezena
éinnost

m. pterygoideus
med.

Omezena
¢innost

m. pterygoideus lat.

Omezena
¢innost

Tvarovy
mechanismus

Patologicka
¢innost

Svalstvo jazylky:

Nahoru

Nelze
vySetfit

Dno ust hypotonické,
svaly izolovan¢ nelze
vySetfit

Dolu

Nelze
vySetfit

Doptedu

Nelze
vySetfit

Dozadu

Nelze
vySetfit

Doprava

Nelze
vySetfit

Doleva

Nelze
vysSetfit

Pifimé bfi$ni svalstvo

Rektusdyastaza

Je pfitomna




Tabulka 6 Vysetreni orofacialniho komplexu: rty

B. Rty Stav

Oteviené? Ano

Normotonni? Ne

Hypertonni? Ne
Hypotonni? Ano
Dystonie? Neni

Je dolni ret relaxovany a evertovany? Ne
Slinotok? Ano

Ragady? Ne

Otisk zubti: na hornim rtu? Nevysetieno
na dolnim rtu? Nevysetieno
Jsou koutky? Ve Stfedni,m Ano
postaveni?

v hornim postaveni? Ne

V dolnim postaveni? Ne

Filtrum (horniho rtu) normalni? Ne
kratké? Ne
dlouhé? Ne

Hypertonus m. mentalis s tlakem na
dolni fezéky s vysunutim dolniho Ne
rtu?

Zhrubnuti horniho rtu? Lahvovité naSpuleni? Ne
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Tabulka 7 Vysetieni orofacidlniho komplexu: jazyk

C. Jazyk Stav
Ma pfitozenou délku? Ano
Hypertrofie/makroglosie? (hypg?r%fie)
Hypotrofie/mikroglosie? Ne
Rozstép patra? Ne
Diastaza jazyka? Ne
Symetricky? Ano
Asymetricky vpravo? Ne
Asymetricky vlevo? Ne
Mapovity jazyk? Ne
Otisk zubti na jazyku? Ne
Zasahuje diastdza jazyka
ptes cely jazyk? Ne
Postaveni jazyka: Lezi na okluznich plochach? Ne
Tlaci na horni ret? Ne
Tlaci na dolni ret? Ne
Lezi mezi zuby? Ano
Tlac¢i na horni fezaky? Ne
Tla¢i na dolni fezaky? Ne
Piesahuje ze stany pfes linii
zubu? Ne
Zvednuti kotene jazyka v klidu? Ne
Klesnuti hrotu jazyka? Ne
Kvalita pohybt jazyka: Jsou pohyby harmonické? Ano
Ttes? Ne
Choreatické pohyby? Ne
Cervovité pohyby? Ne
Fascikulace? Ne
Primérni pohyby jazyka? Ne
Jiné zmény pohybu? Ne

Jaké?

42



Tabulka 8 Vysetreni orofacialniho komplexu.: mékké a tvrdé patro

D. Tvrdé patro Stav
Normalni tvar patra? Ano
Siroké? Ne
Kompletni rozstép? Ne
Gotické? Ne
Uzké? Ne
Schodovité? Ne
Poc:etrr;1 5gtrove Ne
E. Mékké patro Stav
Funk¢ni? Omezena funkce
Ochrnuté? Ne
Davivy reflex? Ano
Rozstép? Ne
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Tabulka 9 Vysetrieni orofacialniho komplexu. zuby a skus

F. Vyvoj zubtu Stav
Neprotezané? Ano
Mlécné? Ano
SmiSeny chrup? Ne
Staly chrup? Ne
Zpomalené profezavani zubi? Ne
Hypodoncie? Ne
Vyskyt zubnich anomalii? Ano

Vyskytuji sie(:ociﬁglgl.ky od tvaru soudkovity? Ne
cepovity? Ne

obrousené? Ne

jiné odchylky? Ne

Ne

Mezera mezi zuby (asymetrické
usporadani)
G. Skus Stav
Normalni? Ne
Otevieny? Ne
Protruze horni Ne
Celisti?
Protruze dolni Ne
Celisti?

Ptedni otevieny skus? Ne

s malokluzi vpravo? Ne

s malokluzi vlevo? Ne
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Tabulka 10 Vysetieni orofacialniho komplexu: celist a TMK

H. Horni celist Stav
Normalni tvar horni
T Ano
Celisti?
Prognatie (distalni skus) Ne
Mikrognatie? Ne
I. Dolni ¢elist Stav
Normalni tvar dolni
T Ano
Celisti?
Progenie (centrace uprostied) Ne
Mikrogenie? Ne
K. Celistni kloub Stav
Normadlni pohyblivost? Ovm?;ene,
vySetfitelné
Vzdalenost feznych hran? Ovm?;ene,
vySetfitelné
) Omezené
sSend ?
Zvysena pohyblivost? vydeffitelné
Rigidita? Omezend
vySetfitelné
Habituglni luxace? Omezen®
vySetfitelné
Trismus? Ovm?.zene,
vySetfitelné
Ankyloza? Ne
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Tabulka 11 VySetreni orofacidlniho komplexu: dychani a prijem potravy

L. Dychani Stav
Prevazuje klavikularni? Ne
Pievazuje dolni hrudni? Ne

Ptevazuje biisni
dehani? Ano
Paradoxni dychani? Ne
Dychani pouze usty? Ne
M. Prijem potravy Stav
Pije tekutou potravu? Ne

Pije z prsu? Ne

Pije z l1ahve? +/-
Piijem tekutiny 1zickou? Ano

Pije ze sklenice nebo Ne
hrnicku?
Pije brckem? Ne
Piijem kasovité potravy? +/-
Ji tuhou stravu? Ne
Umi sat? Ano
normalng? Ne
atypicky? Ano
. Ano
Umi polykat? (disharmonie)
normalne? Ne
atypicky? Ano
s jazykem mezi )
fezaky?
mezi stolickami? -
dolni ret vtazeny? -
horni ret vtazeny? -
Umi kousat? Ne
Umi zvykat? Ne
Umi srkat? Ne
Sondovano? Ne
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Tabulka 12 Vysetieni orofacidlniho komplexu: pozorovani funkci

N. DalSi pozorovani Stav
Usmiva se? Ano
Place? Ano

Kasle? Ano

Vydavé hrdelni hlasky? Ano
Vyslovuje slova? Ne
Dysartrie? Ne

Jaké poruchy artikulace? Ano
Saliva’ce? pouze pii Ne

namaze,...

Skiipani zubu? Ano
Dumla si palec?/prsty? Ano

5.1.3.3 Test Barthelové

Tabulka 13 Test Bartheloveé

Test Barthelové

Funkce Pocet bodu Popis
Piijem potravy 0 Nezvladne sdm
Ptesun z voziku na zidli 0 Nezvladne sam
Osobni hygiena 0 Nezvladne sam
Toaleta 0 Nezvladne sam
Koupéani 0 Nezvladne sam
Pohyb po roviné 0 Nezvladne sdm
Schody 0 Nezvladne sam
Oblékani 0 Nezvladne sdm
Ovladani a vymeSovani 0 Nezvladne sim

stolice
Ovladani méchyte 0 Nezvladne sam
Soucet bodil 0 Vysoka Zavislost

5.1.3.4 VySetieni v ramci Bobath konceptu

1. Jméno, pFijmeni, datum narozeni, vék

O.P,10.1. 2016, 5 let



2. Datum vySetieni

3.11. 2021

3. VSeobecny dojem

Do stacionaie dochazi v doprovodu rodice (matky), déle si ho piebirame v détské
polohovaci stolicce ARIS v doprovodu PhDr. Haskové do ambulance. Pii
pfesunu na individudlni terapii se projevuje zvukové a méava hornimi
koncetinami. Jiné verbalni komunikace neni schopen. Co se ty¢e mimiky, tak se
na m¢ sméje. Vypada to, Ze cizi lidé mu nevadi. V oblasti Ust je pfitomnd vysoka
hypersalivace, jelikoz ma obtize s polykanim, déale nosi dioptrické bryle kvuli
centralni poruse zraku. Pti pohledu na tusta je nezvykly tvar patra a usporadani
zubl, které je typické pro KS. Pii umoZnéni volného pohybu se pohybuje po
kolenou zktizenym vzorem. Snazi se o vzptimeny klek do opory, ale nestoupne
si. Leze pro véci, které ho zajimaji. Stale vokalizuje. Akra na hornich
koncetinach ve flexi. Pii posazeni kiizi nohy do tureckého sedu. Z této pozice je

schopen se opét dostat na do kolena a 1ézt. M4 rad zvuky hracek a barvy.

4. Vyznamné informace

Pacient narozen z rizikového té€hotenstvi v 38. tydnu, porod spontanni hlavickou.
Poporodni adaptace s komplikacemi, porodni hmotnost 1 délka v normé&, Apgar
score 9-9-9. Po porodu patrna stigmatizace v oblieji a retence pohlavnich
organd. Problémy s krmenim uz od novorozeneckého veéku. V kojeneckém véku
nasledné prokazana porucha zraku kvtli atrofii papil optického nervu. Dale Casté
apnoické pauzy, aspirace, hypotonie. Na zdklad€ problému s krmenim zaveden

PEG. Z hlediska psychomotorického vyvoje pacient stagnuje.

5. Funkéni moZnosti (dovednosti)

V poloze vsed¢ dokédze sdhnout rukama pro véc ¢i hracky, dokaze si je dat i do
pusy. Po vyndani z ARIS Zidlicky a poloZeni na koberec je pacient schopen se
posadit, dokdze 1ézt za hraCkami. U nabytku je schopen se zastavit, pfidrzet
a oprit se o vyssi pozice. Svoji vahu unese pfi stoji s dopomoci.
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6. Funk¢ni omezeni (co nedokaze)

Spatna motivovatelnost, zrakova porucha, $patni posturalni kontrola hlavy

a trupu. Stala pomoc pii sebeobsluze i dennich aktivitach.
7. Vzory postury a pohybu

Pti pohybu se objevuje posturdlni vzor smiSeny, nejvice patrny extencni vzor je

pti zaklanéni kréni patete pii prendseni nebo sedu.

8. Hlavni problém
a. svalova hypotonie
b. neschopnost verbalni komunikace a uzavirani ust

¢. stagnace psychomotorického vyvoje
Na zédklad€ Bobath vySetteni jsme si stanovili hlavni cile terapie:

a) ZlepSeni posturalni kontroly hlavy a trupu ve vSech pozicich

Vv

9. Funkéni cile
ZlepSeni participace na Zivote.

5.1.4 Definice cili rehabilitace

Na zakladé¢ sestaveného vstupniho kineziologického rozboru a vSech vysSetfeni jsme
se rozhodli sestavit kratkodoby a dlouhodoby rehabilitacni plan se zaméfenim na

jednotlivé cile rehabilitace.

5.1.5 Kratkodoby a dlouhodoby rehabilita¢ni plan

Kratkodoby rehabilita¢ni plan

e Zlepseni posturalni kontroly hlavy a trupu ve vSech pozicich

e Pienos t¢zisté z nizsich do vyssich pozic

e ZlepSeni orofacidlnich funkci
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Dlouhodoby rehabilitacni plan

Vvoev

e Pfenos téziste ve vertikale

e (Chuze ve specializovaném choditku s doprovodem

5.1.6 Priubéh rehabilitace

V ramci cvicebnich jednotek dominoval fyzioterapeuticky smér Bobath konceptu,

dale byla pouzita orofacidlni stimulace podle Castilla Moralese.

Prvni cvicebni jednotka

Status praesens

Pacient je ptivezen v doprovodu rodice do stacionare. Po pfeddni pfesun ve
specidlni zidli ARIS do ambulance. Pacient se na mé sméje, vypadd to, ze mu

ptitomnost cizich lidi nevadi.

Napli cvicebni jednotky:

Vstupni kineziologicky rozbor

Zavér

Pro nérocnost byl vstupni kineziologicky rozbor ud€lan jenom z €asti. Zbytek

bude proveden na dal§im setkani.

Druha cvi¢ebni jednotka

Status praesens

Pacient unaveny a mrzuty po piedchozi logopedické intervenci v DRS Zvonek.

Napli cvicebni jednotky:

Vstupni kineziologicky rozbor, stoj v choditku Crocodile
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Zavér

Po dokonceni vstupnich vySetieni a na zékladé jejich vyhodnoceni je sestaven

KRP a DRP. Vertikalizace se nezdafila, pacient nemél zajem o stoj.
Treti cvicebni jednotka

Status praesens

Pacient dobfe naladén na pobyt. Dnes se zdal 1épe motivovatelny, ke konci uz

byl unaveny a doslo k negaci terapie.
Napli cvicebni jednotky:
Orofacidlni stimulace
Zavér

Jednotka zaméfena na zlepSeni uzavirdni ust z divodu velkého slinéni podle
terapie Castilla Moralese. Snaha o zlepSeni alignmentu hlavy a krku a uzavieni ust

s polykanim stimulovanim motorickych bodi obliceje.
Ctvrta cvi¢ebni jednotka

Status praesens

I kdyz se pacient vratil po nemoci, reaguje dobie. V priibéhu terapie mrzuty,

malo motivovany.
Naplii cvicebni jednotky:

Stimulace dlani pro oporu pro vyuziti stoje v choditku Crocodile (viz. Obrazek

3)
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Zavér

Pro stimulovani dlani pro oporu bylo vyuzito vibra¢ni pomucky (viz. Obrazek
4). Béhem kratké (1 - 2 minutové stimulace), jsme ruku umistili do opory v Sikmém
sedu. Tento cyklus jsme zopakovali 2 — 3 krat béhem celé terapie pro ob¢ dlang,
nasledné byly ruce umistény do opory. Béhem cyklu jsme neopomnéli zapojit svrchni
HKK pii hie a vyvolat tak cileny uchop. Stoj v choditku Crocodile byl velmi nejisty,
motivace byla tento den omezend, tudiz schopnost spoluprace byla snizena. Pies to se
nam povedlo ho na chvili postavit, poté dochazelo k pokréovani DKK a nespolupraci.

Béhem terapie doslo ke zvysenému slinéni.
Pata cvicebni jednotka
Status praesens
Pacient byl dobie naladén pted zaCatkem terapie

Napli cvicebni jednotky:

2%

do vertikaly a ve vertikale
Zavér

K dosazeni disociace koncetin v lezeni po cCtyfech bylo vyuzito Bobath

Vv v

Vv v

Sesta cvi¢ebni jednotka

Status praesens

Pacient Spatné spal, neni dobfe naladén, unaveny. Déle pacient ptichazi po

prodélaném onemocnéni s rymou a zahlenén. V pribéhu terapie se jeho nalada zlepsuje.

52



Napli cvicebni jednotky:
Odhlenéni, orofacidlni stimulace, zlepSeni kontroly hlavy ve vertikale
Zavér

Na zacatku terapie pacient piichazi zahlenén a kvili nemoznosti pouziti
mickové facilitace na hrudnik kvili zavedenému PEGu byl vyzkousen vibrujici piistroj
Novafon (viz. Obrazek 5). Poté jsme pokracovali orofacidlni stimulaci motorickych
bodi okolo tust, dna ust a tvafi. Nejprve jsme vyuzili vibraci pfistroje Novafon
s nasadou a poté prsty stlakem a vibraci ve sméru pozadovaného pohybu. Pouziti
pristroje musi byt kratkodobé, jelikoz pacientovi se delsi vystaveni nelibi. Poté stoj

v choditku s cilem kontroly hlavy ve vertikale.

Sedma cvicebni jednotka

Status praesens

Pacient dobfe naladén na terapii, je piivezen pi. doktorkou do ambulance

v zidlicce ARIS. Pokracuje zahlenéni a ryma.
Napli cvicebni jednotky:

Ptesun k opofe a u opory nacvik vzptimeného kleku s pfechodem do vertikaly

pies nakrok.

Zavér

Pii stimulovani nizké opory jsme vyuzili lavicku, u které jsme pacienta
zafixovali naSimi stehny a stimulaci jedné dolni koncetiny jsme se snazili vyvolat
nakrok. Protilehlou horni koncetinu jsme vyuzili k ichopu pro hracku. Pti vysoké opote
jsme umistili HKK na stolek a pfes fixaci jsme pacienta postavili stimulaci derem na
sternum. Béhem této faze terapie byly vidét Spatné stereotypy, at uz vtaceni
rozevienych HKK pii opofe nebo propad hlezennich kloubt do pronace bez podpory

bot. Pii vysoké opofe snaha o cileny uchop hracky. Pfi nacviku disociace koncetin
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v lezeni byl vyuzit stejny princip jako v pfedchozi cvicebni jednotce. Hrajici hracka

zvedla motivovatelnost ditéte k pfeneseni tézist¢ do vertikaly.
Osma cvi¢ebni jednotka
Status praesens
Pacient je pohodové naladén na cviceni, projevy typické pro zakladni diagnozu.
Napli cvicebni jednotky:

Stoj v choditku s nacvikem stabilniho stoje s kontrolou hlavy a trupu, chiize

vpred
Zavér

Stoj v choditku Crocodile, snaha o stabilizaci panve, extenze v kolennich
kloubech a celého kontaktu chodidel s podlozkou. Po opakované stimulaci do stoje

zkusime s pacientem chlizi v choditku s dopomoci. Chlize je pacient schopny diky

vzdalenosti.
Devata cvicebni jednotka
Status praesens
Pacient pfichazi emocidlni stabilité.
Naplii cvicebni jednotky:

Navazani na piedchozi terapeutickou jednotku
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Zavér

Na rozdil od minulé cvicebni jednotky bylo dosazeno pouze stoje s fixovanou

panvi a extenzi v kolennich kloubech.

Desata cvicebni jednotka

Status praesens
Pacient dobie naladén
Napli cvicebni jednotky:

Vybér individudlniho mechanického voziku ve spoluprdci s rodici

a respektovanim jejich pozadavk.
Zavér

Vyznamnym poZadavkem pro rodinu bylo, aby vozik byl skladaci, coZ nadm
komplikovalo dodrZeni nékterych aspekt na zajisténi spravného sedu. Nicméné vozik
je planovan vyuzivat pfevazné jako transportni a do Skoly bude dale feSena individudlni
zidle.

Jedenacta a dvanacta cvicebni jednotka

Status praesens

Cvicebni jednotka byla vypracovana po del§i pauze kvili nemoci pacienta.
Pacient je pfinesen a poloZen na koberec v ambulanci pani doktorkou a zda se byt

v dobré nalade¢.
Napli cvicebni jednotky:

Vystupni kineziologicky rozbor
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Zavér

Byl proveden vystupni kineziologicky rozbor zaméfeny piredev§im na

neurologické vysetieni, testovani sobéstacnosti a hodnoceni vyuzivanych v NDT terapii.

Volba cvicebnich jednotek byla uzplsobena aktudlnim potfebam pacienta. Jejich
naroc¢nost byla rozmélnéna, jelikoz pacient vykazuje opozdéni psychomotorického
vyvoje a mentalni retardaci. Usilovali jsme o to, aby rehabilitace byla provadéna
formou jednodus$si hravé cvicebni jednotky, které by pacienta vtahly. Také jsme se
snazili zabranit snahdm o pferuSeni rehabilitace. Cvicebnich jednotek bylo vypracovano
celkem devét a jejich zaméfeni se neustdle opakovalo. U déti se snizenou mentalni
urovni volime c¢asté opakovani bez variability, protoze by nadmérnd variabilita
ovliviiovala vysledky terapie. Desatd cvicebni jednotka zaméfend na vybér a sestaveni
individudlniho mechanického voziku je dopliikova, ale pro dalsi aktivni Zivot nezbytna,
tudiz byla zatazena téZ do naseho cvi¢ebniho planu. V metodice je dale uvadéna
hipoterapie, na kterou proband dochazi srodi¢i dvakrat tydné. S hipoterapeutem je

nutna spoluprace, abychom sledovali stejny cil.
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6 VYSLEDKY

6.1 VySetfeni v ramci Bobath konceptu

1) Jméno, prijmeni
0. P, 10. 1. 2016, 6 let
2) Datum vySetieni
20. 04. 2022
3) Vseobecny dojem

Do ambulance je pacient piivezen na zidli€ce ARIS v doprovodu pi. PhDr.
Andrey Haskové. Pacient vokalizuje a skiipe zuby. Je pfitomnd hypomimika, ale
je schopen usmévu a place. Jiné verbalni komunikace neni schopen. V oblasti
ust je stale pritomna vysoka hypersalivace, nosi dioptrické bryle, které mu jsou
na prvni pohled jiz malé, jelikoz m4 otlaky okolo spankti. Pfi pohledu na usta je
patrny nezvykly tvar patra a uspotfadani zubi, které je typické pro KS. Stéle je
pritomny 1 PEG. Pii vyndéani ze stolicky na koberec je pacient schopen sedu,
ktery je stale hypotonicky s typickym ptedklonem, pfi inavé si pacient si leha az
na DKK. Pfesouva se lezenim po ctyfech, avSak stale pfevlada Spatnd disociace
DKK a $patnd koordinace. Leze s otevienymi akry, ale vtaci HKK k sobé¢, palci
dovnitt. Dokéze se opfit o nabytek, ale nestoupne si. Pii pfesunu z niZSich do
vysSich pozic se zveda zkiizenym stereotypem (turecky sed). Je schopen se pies
nizky Sikmy sed dostat do sedu a zpét na Ctyfi. Pfi stoji v choditku Crocodile je

N2

s malymi kroky.

4) Vyznamné informace

Viz. vyznamné informace ve vstupnim vySetfeni dle Bobath konceptu
v kapitole 5.1.3.4
5) Funké¢éni moznosti

Lokomoce - Pacient dokaze 1€zt po Ctyfech, pfed nizky Sikmy sed se dostane
do sedu. V poloze sedu je schopen uchopu, k ¢emuz vyuziva vice pravou HKK.
Opory je schopen pouze nizké. Zvladne stoje pouze v choditku Crocodile. Chlize

pouze s dopomoci a to opét v choditku Crocodile.
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6) Funk¢éni omezeni
Svalovy tonus a sila je sniZzend. V oblasti hlavy je nejpatrnéj$i omezeni
zavirani ust, coz souvisi se schopnosti polykat. Pfi sebeobsluze je stale potieba
druhé osoby, jeho verbalni komunikace je minimalni — pouze projev par emoci
a zvukl. Lokomoc¢ni schopnosti pouze na malé vzdalenosti a v choditku.
7) Vzory postury a pohybu
Pti pohybu se objevuje posturdlni vzor smiseny.
8) Hlavni problém
a. svalova hypotonie
b. neschopnost verbalni komunikace a uzavirani ust

c. stagnace psychomotorického vyvoje

6.2 Vystupni vySetieni

Vystupni kineziologicky rozbor byl uskutecnén 20. 4. 2022. Pouzité pomucky
vyuzité k sestaveni vystupniho kineziologického rozboru byly neurologické kladivko,

neurologicka jehla.

6.2.1 Neurologické vySetieni

Neurologické vySetfeni veetné vySetfeni myotatickych reflext, zanikovych jevl a

spastickych jevil zlistalo nezménéno.
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Tabulka 14 Vystupni neurologické vysetieni

Irita¢ni jevy HKK LHK PHK
Jisteriv piiznak Negativni Negativni
Marinesca- o L
Radoviciho Negativni Negativni
Hoffmana Negativni Negativni
Tromneriav ptiznak | Negativni Negativni
Iritacni Jevy DKK LDK PDK
extencni
Babvlrnskeho Negativni Negativni
piiznak
Oppenheimova zk. | Negativni Negativni
Chaddockova zk. | Negativni Negativni
Gordonova zk. Negativni Negativni
Schéfferova zk. Negativni Negativni
Iritacni Jevy DKK LDK PDK
flekeni
Rossolimova zk. Negativni Negativni
Zukovského- . o
Kornilova zk. Negativni Negativni
Mendela- o o
Bechtérevova zk. Negativni Negativni
Reflexy HKK LHK PHK
Bicipitovy Fyziologickée | Fyziologické
Tricipitovy Fyziologickée | Fyziologické
Styloradialni Fyziologickée | Fyziologické
Pronacni Fyziologické | Fyziologické
flexory prstt Fyziologické [ Fyziologické
Reflex DKK LDK PDK
Patelarni Fyziologické | Fyziologické
tibio-femoro-poster | Fyziologické | Fyziologické
Achillovy Slachy | Fyziologicke | Fyziologické
medioplantarni | Fyziologické | Fyziologické
Zanikové jevy
HKK LHK PHK
Mingazziniho zk. Nelze Nelze
Ruseckého zk. Nelze Nelze
Dufourova zk. Nelze Nelze
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Hanzalova zk. Nelze Nelze
Barrého zk. Nelze Nelze
Zanikové jev
DKKJ y LDK PDK
Mingazziniho zk. Nelze Nelze
Barrého I zk. Nelze Nelze
Barrého II zk. Nelze Nelze
Barrého I1I zk. Nelze Nelze

6.2.2 VySetieni orofacialniho komplexu

Vysetieni orofacidlniho komplexu podle Castilla Moralese ziistalo nezménéné.

6.2.3 Vystupni vySetieni sobéstacnosti

Tabulka 15 Vystupni test Barthelové

Test Barthelové

Funkce Pocet bodi Popis
Pfijem potravy 0 Nezvladne sdm
Presun z voziku na zidli 0 Nezvladne sdm
Osobni hygiena 0 Nezvladne sdm
Toaleta 0 Nezvladne sam
Koupani 0 Nezvladne sdm
Pohyb po roviné 0 Nezvladne sdm
Schody 0 Nezvladne sam
Oblékani 0 Nezvladne sdm
Ovladani a vymeSovani 0 Nezvladne sém

stolice
Ovladani méchyte 0 Nezvladne sdm
Soucet bodil 0 Vysoka Zavislost

6.2.4 Slovni hodnoceni vysledki terapie

Béhem Sesti mésicni rehabilitacni terapie doslo ke zlepSeni v motorickych projevech
schopnostech doslo k posunu. Pfesun na Ctyfech k opofe, probiha jiz na otevienych
dlanich, ale stale je Spatna disociace DKK. Chize v choditku s fixaci panve
a s dopomoci druhé osoby je vice sebejista, pacient dokéze ujit delsi vzdalenost a chlize

je ekonomictejsi.
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V oblasti orofacidlniho komplexu, k zddnému vyraznému posunu nedoslo, pacient
stale nedokaze efektivné polykat a zavirat Gsta. V neurologickém vySetfeni a testovani

nedoslo k zadné zméné.
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7 DISKUZE

Fyzioterapeuticka intervence u pediatrickych pacientli s timto syndromem a jemu
podobnych, je zcela zdsadni a piistup je zcela odlisny nez u dospélych pacientli. VEasné
rozpoznani a zahajeni 1éCby je klicové ke zlepSeni a zkvalitnéni budouciho Zivota
pacienta. Mélo by se vzdy jednat o komplexni pfistup, jehoz soucasti byl mél byt
interdisciplinarni tym slozen zvice zdravotnickych oborti, abychom dosahli
propojenosti efektu celkové 1écby. Piistup k pediatrickym pacientim je zcela jiny a to
1 u vySetfeni. Napiiklad anamnézu vétSinou neodebirdme od pacienta, ale spiSe od
doprovodu, ostatni vySetieni nemusi probihat pfesné podle kostry, ale spiSe dbame na
atmosféru pifi vySetfeni. Atmosféra by méla byt klidnd, ptatelskd a jemna, ale
s neustupnym piistupem. Dité nesmi citit strach ¢i nedvéru, jelikoz se poté muze
»zabrzdit“ a odmitne spolupracovat. Znovunabyti ztracené daveéry je bohuzel béh na
dlouhou trat. Nesmi se opomenout ani rodina pacienta, jeji zapojeni je velmi dulezité.
Rodic¢e by méli byt plné sezndmeni s terapii, méli by chépat vybér metod a stanoveni
planu, jelikoz jde vruku vruce i sjejich pozadavky. Rodice by se méli zapojit ve
fyzioterapeutické péci vice, protoZze mohou velmi ovlivnit ,,pohyb“ 1 mimo

fyzioterapeuticka zatizeni a to v domacim prostredi.

Terapeuticky plan byl stanoven i na zédkladé opozdéného psychomotorického vyvoje
jednoduseji a pro pacienta snesitelnéji. Byla snaha o co nejvétsi korigované zapojeni
probanda do terapie. K tomu se byl vyuzit jako hlavni terapeuticky ptistup Bobath
koncept.

Bobath koncept vychazi ze snahy dosdhnout maximalni funkéni aktivity pacienta.
Dalsi vyhodou Bobath konceptu je, Ze se jedna o 24 hodinovy koncept, ktery by m¢l byt
praktikovan 1 pii péc¢i v domacim prostiedi, abychom dosdhli co mozna nejvétsiho
efektu 1écby. Jak jiz bylo zminéno, neobsahuje zZadna konkrétni cviceni, ale zdkladem
domaci péce je adekvatni handling. Nesmime opomenout, Ze cvicebni jednotky by
zvlasté v pediatrii méli byt hravé, aby doSlo k ziskani jeho pozornosti pacienta do
terapie. Bobath koncept byl zvolen 1 na zéklad¢ toho, Zze se snazi brat ohled na ptéani
rodi¢li pacienta. OvSem casto nejsou rodie dostate¢né obeznameni s progndzou
onemocnéni a kladou zvySené ndroky na dité, které neni schopno jejich piani splnit.

Kli¢ova je proto i komunikace s rodi¢i, kterym je nutno jemné vysvétlit, ze jejich
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naroky nejsou nekdy realné. Musi zde proto fungovat kompromis mezi fyzioterapeuty

a rodici.

Na prvni pohled je pro laika zietelna hypersalivace, které se jeSté¢ zvyrazni pii
manualni ¢innosti, jelikoz chybi piesna spoluprace ruka-usta a kontrola ust. Orofacialni
koncept dle C. Moralese byl zvolen na zéklad¢ zlepSeni a docileni polykani a zavirani
ustni dutiny. Pfes stimulovani vibraci bodti kolem tst a hlavn¢ ustnich koutkd jsme se
snazili navodit motorickou aktivitu m. orbicularis oris a docilit plného zavieni ust.
Doslo ke zlepSeni. Bohuzel pfi tinavé a béhem aktivity dochdzi opét ke zhorSeni. Dale
musime brat ohled na PEG. Pii terapii by se pacient nesmél nachdzet v poloze na bfise.
Pronaéni poloha je vSak pro dité pfirozend a zasadni. Dochazi pfi ni k rozvoji vnimani
télesného schématu, ziskavani informaci z exteroreceptorti, zapojuji se jiné svalové
fetézce a ziskdva se stabilita pro pozdé&jsi kvalitni provedeni pohybu. Pokud je poloha
na bfiSe u pacienta dobfe tolerovana, doba stravena v této poloze by neméla byt dlouha,

aby nedoslo k poskozeni PEGu.

Zajimava je u pacienta téZ porucha melatoninu. Pacient jej syntetizuje hlavné pies
den, ale i tak je spankovy cyklus poruSen a pacient nedokdze spat dlouho v kuse. Co mi
piijde zajimavé, ze Zadnd studie neodkazuje na spojeni Kabuki syndromu s poruchou
melatoninu. Zalezi, jestli opravdu porucha sekrece melatoninu vznikla na zakladé
mutace genu vedoucich k diagnéze KS, nebo je sekundarnim problémem jiné poruchy.
AvSak tato porucha ovliviiuje nejen kvalitu Zivota pacienta, ale pfedev§im psychicky
stresuje jeho rodice a sourozence. Pacient pfichdzi hlavné o reparatni mechanismy,
které¢ se d&ji béhem spanku. Rodi¢e pii zvySené starostlivosti o pacienta piichéazi
o relaxaci, coz miZe mit negativni vliv na jejich kognitivni funkce, psychiku
a fungovani rodiny. Rodina vyzkousela podavani melatoninu v tabletkach, avSak
neuspésné, protoze nedoslo k zadnému vyraznému zlepSeni. Studie na téma
suplementace melatoninu u pediatrickych pacientii s akutni dermatitidou a autismem
[16][17] tikaji, ze, perordlni suplementace melatoninu vedla ke zlepSeni spanku, avSak

chybi dalsi rozsahlejsi studie, informace o davkovéni a efektu na dalsi vyvoj ditéte.

Dalsi zajimavosti 1é¢by u KS je vyuZziti podavani ristového hormonu. Studie [18][19]
zjistili, ze podavani ristového hormonu u déti s KS vede ke zvySeni linearniho ristu.

Prvni studie prokdzala pozitivni vysledky 1écby rGstovym hormonem a zlepSeni
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linearniho ristu. Uéinek byl silngjsi u subjektt s mutaci KMT2D neZ u osob s mutaci
KDMB6A. Druha studie se zabyvala predevs§im hypermobilitou u KS a naslednou 1écbu
rustovym hormonem. Lécba prokéazala pozitivni vliv ristového hormonu vcetné

zlepseni hypermobility, avSak neni dosud znam piesny mechanismus.

Velmi vyrazny problém se kterym se potykaji pacienti s KS v oblasti hlavy a ust je
nepravidelnost chrupu, kterou se zabyva cast zubniho Iékafstvi zvand ortodoncie.
Ortodentélni naprava chrupu u ditéte s KS je zalozena na interdisciplinarni trovni, musi
se na ni podilet genetik, prakticky zubni lékaf, chirurg, ortodontista, implantolog
i protetik Zasadni vyznam ma proto nejen vlastni terapie, ale i dlouhodoba, pokud
mozno neinvazivni 1é¢ba zavzata do pravidelné dentalni hygieny, ktera je pro symptomy
provadéna daldi osobou. Ukon nejéastéji provadéji rodi¢i, u kterych je dilezita
spoluprace a instruktdz. Terapie je proto dlouhodoba, ¢asto od narozeni ditéte az do
ukonceni jeho rastu. U pacienta s KS se nevyuzije standartni otisk, pro jeho
nezvladnuti, ale digitalni. V praci na t¢éma Mezioborova spoluprace pfi stomatologickém
oSetfeni pacientll se vzacnym onemocnénim — Kabuki syndrom je rozpracovan detailni
plan korekce chrupu u détského pacienta s KS. Autofi zdiraziluji, Ze pacienti s KS
nemusi byt prekazkou ortodontické 1écby, indikaci ortodontické zakroku je tfeba
individudlné posoudit 1 v zavislosti na celkovém zdravotnim stavu pacienta, hlavné

s ohledem na typ zubni anomalie a schopnostech spolupréace pacienta a jeho rodict. [20]

Dale v oblasti hlavy miizeme u ditéte s KS fesit symptomy postizeni zraku a sluchu.
Zrak nejcastéji feSime pomoci dioptrickych bryli, ¢i invazivnim zédkrokem chirurgickym
laserem metodou LASIK, avSak u korekce laserem je vZdy nutné myslet 1 na pozdé&jsi
vyvoj oka s jeho dioptrickymi zménami. Co se ty¢e sluchu, objevuji se chronické zanéty
sttedniho ucha az ztrata sluchu. Autofi studii opét kladou diiraz na v€asnou intervenci
a individudlni posouzeni. Studie Bonebridge implantation for mixed hearing loss in
a patient with Kabuki syndrome popisuje lécbu pacienta, ktera vedla az k subtotalni
petrosektomii (dale SPT) a stfedousniho implantatu. Autoii popisuji 1é€bu zvukového
deficitu u pacienta s KS. Pacientovi byl v osmi letech diagnostikovan KS na zaklad¢
vyse popsanych symptomi. Anamnéza zahrnovala zanét stfredniho ucha s vytokem na
usich s oboustrannou smiSenou ztratou sluchu. Ve véku 5 let byly pacientovi nasazeny
sluchadla. Bohuzel o dva roky pozdé¢ji, se u né¢j zacCaly objevovat oboustranné

recidivujici ptihody. Ve veku 11 let bylo upusténo od naslouchadel kviili opakovanym
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infekcim, déale byla vybavena sluchadlem s kostni kondukci na hlavé (sluchadla
s ptimou kostni kondukei). Kvuli dals$i nespokojenosti doslo u pacienta k rozhodnuti pro
BAHA naslouchatko (Naslouchatko pro pfimé vedeni zvuku kosti skladdajici se ze
zvukového procesoru, titanovy Sroub, implantatu se spojkou prochazejici kizi. Zvuk,
ktery pfichazi do procesoru je ptendsen vibraci kosti do vnitiniho ucha — zvuk ,,obejde*
sttedousi.), nicmén¢ dosSlo k netispéSnym operacim a fixacim. Po pokracovani 1é¢by
navrhli Iékafi na zakladé klinickych a radiologickych nalezi SPT s uzavérem zevniho
zvukovodu a Eustachovy trubice a implantaci Bonebridge naslouchadla, dutina byla
obliterovana bfisnim tukem. Bonebridge je téz naslouchadlo s aktivnim kostnim
vedenim, sklada se ze zevni ¢asti (audio procesoru) a implantované ¢asti (implantatu
kostniho vedeni, coz zahrnuje demodulator, pfijimaci civku a ptevodnik). Vzhledem
k tomu, Ze se implantuje pfimo pod kiizi, je jeho hlavnim problémem nalezeni
adekvatniho hloubky kosti a prostoru. Pfi jednoro¢nim sledovéani byl klinicky pribéh
a pooperacni zobrazovaci vysetieni potvrdily Gspé$ny eradikaci zvukovych deficitt.
Dalsi studie na toto téma popisuje kazuistiku Kabuki pacienta s kochlearnim
implantatem. Pacientka od véku jednoho roku a Sesti mésici do sedmi let nosila
prevazné oboustranna sluchadla. Ve véku osmi let u ni doSlo k progresivni ztraté sluchu
a nebyly pozorovany zadné zndmky vnimani feci. V deviti letech ji byl aplikovan
kochlearni implantat. Poopera¢né doSlo ke zlepSeni schopnosti slySeni a vnimani feci,
ale receptivni a expresivni jazykové schopnosti ziistaly pod primérem kalendainiho
veku subjektu. Subjekt potfeboval odezirani rtt a znakovou fe¢ jako dopln€k receptivni
fe¢i. Krom¢ zlepSeni feCi se u subjektu zdokonaleni rozpoznavani zvuk z okoli
a projevily se siln&j$i komunikaéni schopnosti. Intelektudlni postiZeni a dalsi handicapy
zté¢Zzovaly rozvoj receptivnich a expresivnich jazykovych dovednosti po implantaci.
Autofi zdlraziuji, Ze je obtizné zobecnit vysledky jednotlivych pfipadi. Dit¢ s KS
a poruchou sluchu bude mit prospéch z implantace, nicméné zavisi na profilu kazdého

jednotlivee. [21][22]

Na népravu chrupu, polykani a sluchu naseda logopedicka intervence. V praci pani
Némeckové je rozpracovdna logopedickd intervence u chlapce s KS. Autorka
rozpracovala terapeuticky plan na ¢tyfletou dochazku od roku 2007-2012, kde se snazila
cilit na rozvoj feci, jemné a hrubé motorika, grafomotoriky a kresby. Déle se snazila
zlep$it rozumovou oblast, socidlni a citovou oblast, psychickou a volni oblast, ale

1 sebeobsluha. Pouzité metody a cviceni vychdzeli z vyty€enych cilll a patfily mezi né
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dechova cviceni (bublifuk, foukani bré¢ek do vody, lodicka, ...), cvifeni na rozvoj
motoriky a obratnosti mluvidel (rozvoj pohyblivosti jazyka, ...), cvi¢eni na rozvoj
slovni zasoby. Pacient na zacatku se feCové projevoval cca 20 slovy, z nichz tvofil jedno
az dvouslovné agramatické véty. Onomatopoicky pojmenoval piredevsim zvifata, velmi
dobfte chapal jednoduché pokyny i détské hiicky, na vyzvani dokazal ukdzat casti téla.
Projevovala se neobratnd obratnost mluvidel. Po Ctyfleté intervenci doSlo k naristu
slovni zasoby, vyslovnost byla srozumitelnéjsi a dokonce doslo ve zkousce fonematické
diferenciace splnéni pro Skolni zralost. V oblasti hrubé¢ a jemné motoriky doslo ke
zlepSeni, pacient pusobil pohyblivéjSim dojmem, dokazal stfihat, vazat uzli ¢i stavét
stavebnici. Spravny uchop pera nebyl v dob¢ jeho nastupu do mateiské skoly vytvoten
a grafické projevy odpovidaly Grovni bezobsazné ¢maranice. V oblasti grafomotoriky
bylo dosazeno psani psacim 1 velkym tiskacim pismem vSechny samohlasky a ptiblizné
asi polovinu souhlasek, pismo bylo kostrbaté, ale prevazné dobfte Citelné. Zvladal i psani
do malych fadkt pisanky. Autorka vzhledem k jeho celkovym motorickym schopnostem
a moznostem hodnoti dosazeny pokrok jako obrovsky. V dobé¢ zahajeni dochazky do
matefské Skoly specialni nedokazal pfifadit zdkladni barvy nebo geometrické tvary,
nerozliSoval Casové a prostorové vztahy, ani poyjmy s nimi souvisejici, zcela vazly
rovnéZ matematické predstav. I v této oblasti doSlo ke zlepSeni. Posunu doslo
1 vsocidlni a psychické sféfe doslo k zdokonaleni a to hlavné v navdzani kontaktu

s vrstevniky a vyrazném prodlouzeni doby koncentrace na ¢innost a rozvoji hry. [23]

Mechanicky vozik typu ZIPPIE Youngster 3 od firmy Medicco byl vybran na zakladé
prani rodi¢ti probanda. Ptanim bylo vybrat co nejlehc¢i a snadno skladatelny mechanicky
vozik, jehoZ hlavnim ucelem bude transport. Vyhodou voziku je nastavitelnost
soucastek v pfipad¢ ristu pacienta. OvSem tento typ vozik nepodpoii nékteré prvky

pacientova sedu a proto bude muset byt feSena jesté dodatecné specialni zidle do skoly.

Proband navstévuje rehabilitacni péci jiz déle a tudiz i u né&j doslo k motorickému
posunu. Lze se domnivat, ze vétSina schopnosti, které pied zacatkem terapie zvladal, by
bez takové intervence vibec nebyla mozna. Proto znova apeluji na to, Ze zahdjeni
v€asné rehabilitace u pediatricky pacientli s vrozenymi vyvojovymi vadami ma své
vysledky. Ke zlepSeni doSlo hlavné v oblasti motoriky. Pacient, i kdyz se Spatnym
stereotypem (turecky sed, kiizeni DKK, prsty ve flexi) uz lezl po ¢tyfech a byl schopny

se opiit o vyvyseny nabytek, coz je u ditéte s vrozenou hypotonii velky posun. Zajimalo
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by mé, jak velky pokrok by dal$i intervence mohla dosdhnout. Pacient se blizi ke
Skolnimu véku, a proto by dalsi intervence mohla smétovat k dosazeni stabilniho sedu,
pokracovat se zlepSenim kontroly hlavy ve vertikéle, stoje a chiize. Spolecné s tim by

mohlo dojit 1 ke zlepSeni kognitivnich funkci.

Bohuzel si nemyslim, ze by proband dokézal bydlet a zit sim v dospélosti. Potad tu
bude potieba druhé osoby k zajistovani jeho dennich potteb. Hlavné, co se tyka péce
o PEG, doplnovani stravy a zivin a k udrZzeni hygieny. Jedinou formou samostatné¢ho
Zivota by byla forma chranéného bydleni. Chranéné bydleni je forma pobytové sluzby,
ktera je poskytovana lidem se snizenou sobéstacnosti z divodu zdravotniho postizeni
nebo chronického onemocnéni, véetné psychického, jejichz situace vyzaduje pomoc jiné
fyzické asistenéni osoby. Chranéné bydleni ma formu skupinového, popiipadé
individudlniho bydleni. Klienty neustale navstévuji socidlni pracovnici a jsou s nimi
stale v kontaktu, dal$i dochazeji pecovatelé a zdravotnicti asistenti. Sluzby, které
poskytuje chranéné bydleni, jsou pomoc pfi poskytnuti a zajistovani stravy, poskytuji
ubytovani, pomoc pfi osobni hygiené¢ a chodu domaécnosti, vychovné a vzdélavaci
aktivity, zprostfedkovavaji pomoc pii kontaktu s vnéjSim svétem, socidlné terapeutickou
pomoc a pomoc s uplatiovani prav. Sluzby jsou poskytovany podle individudlnich
potieb klientli. Chranéné bydleni kombinuje prvky bydleni a socidlni pomoci, posiluje
pfirozené socialni vazby, zachovava ¢i vytvoii nové piirozené sit€ podpory v rdmci Sirsi
rodiny, ptatel a dalSich blizkych osob. Prevazujici metodou prace s klientem je
poradenstvi, poskytnuti informaci, terapeutickd podpora, bezprosttedni dopomoc
a nacvik potfebnych dovednosti. Hlavni cil je vytvofeni vyhovujicich postupti
a podminek k vykonani ¢innosti, které sami zvladnou. Klienti jsou vedeni a motivovani
k maximalni samostatnosti, vice rozhoduji o vlastnich zaleZitostech. Poskytovatelem
sluZzeb se miize stat obec nebo kraj, nestatni neziskové organizace a fyzické osoby nebo
ministerstvo prace a socidlnich véci. Chranéné bydleni by mohlo pomoci
s pfipadnym osamostatnénim se probanda a pomoci tak rodin€é, bohuzel mulze

v dosp¢élosti prohloubit jeho izolovanost, pasivitu a zvySené vydaje na zdravotni péci.

S blizicim se nastupem chlapce do Skoly se otevird spousta otazek k jeho vzdélavani.
Podle Skolského zakona — z. €. 561/2004 ma kazdé¢ dité€ narok na vzdé€lani a to 1 déti se
specidlnimi potfebami. Dé&ti maji pravo na upraveni obsahu a formy vzdélani

odpovidajici jejich potiebdm a moznostem.
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Hlavné maji pravo na vytvoteni nezbytnych podminek, které toto vzdélavani umozni,
na poradenskou pomoc Skoly a Skolského poradenského zafizeni. S eventualnim
nastupem do Skoly bude potieba nejen pedagogického asistenta, ktery bude poméhat
s ucenim, ale i zdravotnického asistenta, ktery pomuize se stravou, hygienou a podobné¢.
Specidlni pedagog vyuziva podpiirné opatieni. Tim se rozumi vyuzivani pedagogickych,
popiipad¢ specidln¢ pedagogickych metod a kroki, které odpovidaji vzdélavacim
potfebam zéka, poskytovani individudlni podpory v ramci vyuky a piipravy na Skolni
vyuku, vyuzivani poradenskych sluzeb Skoly a Skolskych poradenskych zatizeni,
individualniho vzdélavaciho planu a sluzeb asistenta pedagoga. Skola tato opatieni
poskytuje na zékladé¢ posouzeni vzdélavacich potieb zaka, koriguje je na zakladé
pribéhu a vysledkl jeho vzdelavani. Podpirnéd opatieni upravuje vyhlaska ¢. 27/2016.
Pedagogicky asistent je hrazen Skolou poptipadé¢ stitem. Pedagogicky asistent ma na

starost pouze pomoc pii vzdélavani, a mlize se starat o vice déti najednou.

K zabezpeceni osobnich zakladnich zivotnich potieb, mezi které patifi pomoc pii
osobni hygiené, stravovani a podobné, slouzi osobni nebo zdravotnicky asistent.
Postaveni osobnich asistentll upravuje zdkon o socialnich sluzbach ¢. 108/2006 Sb.
Osobniho asistenta na rozdil od pedagogického si pacient nebo rodina pacienta hradi
sama. Ten se vSak stard pouze o daného jedince. Uzlova ve své knize Asistence lidem
s postizenim a znevyhodnénim: prakticky privodce pro osobni a pedagogické asistenty,
specifikuje mozné potiZze se zameénami asistencnich roli: Pfi podpofe zaclenéni ditéte se
zdravotnim postizenim do Skolniho prostiedi 1 mimo né€, se osobni asistence uplatiiuje
jak pii doprovodu do Skoly a ze Skoly nebo piimo ve Skole, tak o prestavkach nebo
v prib¢hu vyucovani. Béhem vyuky mulze osobni asistent pisobit bud’ v kombinaci
s asistentem pedagoga, anebo pokud ve tfidé neni asistent pedagoga, poskytuje

zaclenénému zakovi veskerou potiebnou podporu sam. [24]

V neurologickém vySetfeni neni dosazeno zlepSeni. Zanikové jevy nejsou u pacienta
vysetfitelné z davodu jeho nespoluprdce a komunikacni bariéry, jelikoz pacientovy
nelze presné popsat, co po ném chceme. Béhem vySetfeni se snazi pacient udrzet
nastavenou polohu bud HKK nebo DKK, coz je tézké pacientovy vysvétlit.
Predpokladame, Ze by byly testy pozitivni vzhledem k jeho hypotonii. Irita¢ni jevy jsou
negativni, coz znaci, Ze u pacienta neni porucha spojena s poruchou CNS neboli

centralniho motoneuronu a tudiz se neobjevuje spasticita. V bézné praxi se provadi
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v ramci neurologického vysetieni i testovani povrchového a hlubokého ¢iti, coz je téz
ztizeno pacientovou neschopnosti komunikace a spolupriace. V rdmci testovani
sobéstacnosti podle Barthelové nebylo dosazeno zmény vzhledem k jeho diagnodze.

Pacient v prib¢hu zivota bude viceméné zavisly na druhé osob¢.

Mezi nékterymi cvicebnimi jednotkami byla prodleva z divodu pacientovi
nachylnosti k respiracnim onemocnénim. Proto i v rdmci nékterych terapii se zpocatku
terapie zamétujeme na odhlenéni. Pacient po kazdé nakaze byl dlouho jesté 1écen

v domacim prostiedi.
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8 ZAVER

Diky této bakalaiské praci jsem mél moznost prostudovat problematiku konkrétniho
vrozené¢ho a vzacného genetického onemocnéni jménem Kabuki syndrom. Snazil jsem
se nastinit zpiisob jeho fesSeni, pfedevsim v ramci fyzioterapie. Z prace jasné vypliva, ze
pokud ma pacient z péCe profitovat, je nutnd multioborova spoluprace. V ramci
vypracovani jsem se blize seznamil s rehabilitaci dle Bobath konceptu, orofacidlni
stimulaci a hlavné si prakticky vyzkouSet aplikované postupy. Zaroven jsem mél
moznost pracovat s détskym pacientem, coz nebylo v mnoha ohledech vlbec

jednoduché a diametralné odlisné nez je prace s dospelym pacientem.

Cilem ptredkladané bakalédiské prace bylo podat uceleny piehled o zpracovavané
diagnéze a moznostech intervence u déti s timto genetickym syndromem. V tomto

ohledu si myslim, ze byl cil splnén.
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9 SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK

\'A'AY

KS

AMK

PMV

IQ

GI

WSS

TP

ZTP

ZTP/P

HKK

DKK

DMO

CNS

ORT

TMK

DRS

Vrozena vyvojova vada

Kabuki syndrom

Aminokyselina

Psychomotoricky vyvoj

Inteligencéni kvocient

Gastrointestinalni

Wiedemann-Steiner syndrom

Télesné postizeny

Zv1ast télesné postizeny

Zvl1ast’ télesné postizeny s nezbytnosti pruvodce

Horni koncetiny

Dolni koncetiny

Détskd mozkova obrna

Centralni nervova soustava

Orofacialni regulac¢ni terapie

Temporomandibularni kloub

Détsky rehabilitacni stacionar
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KRP

DRP

SPT

Kratkodoby rehabilita¢ni plan

Dlouhodoby rehabilitacni plan

Subtotalni petrosektomie
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13 SEZNAM PRILOH

Ptiloha ¢. 1

Large, prominent ears Long palpebral fissure,

lower eyelid eversion.

Short columella,

depressed nasal tip.

Obrazek 1 Dité s typickym vzezienim u KS; prevzato [1]
Ptiloha ¢. 2

Obrazek 2 Motoricke body, prevzato z [12]
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Ptiloha €. 3 - Autorska fotografie

Obrazek 3 Choditko Crocodile

Ptiloha €. 4 - Autorské fotografie

Obrazek 4 Vibracni pomiicka

Ptiloha ¢. 5 — Autorska fotografie
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Obrazek 5 Novafon vibracni pomiicka s nasadami
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