Vrozené vyvojoveé
neurologické poruchy

lva Tomaskova



VySetreni novorozence a kojence

Anamneéza

Vysetreni pediatricke

Vlastni neurologicke vysetreni (hybna a
tonusova porucha, loziskovy nalez)
Vysetreni vyvojove - vyvojovy vek, event.
dg. psychomotoricke retardace



Na co se zameri vysetreni

Vyvoj vzprimovani (vertikalizace)
Vyvoj lokomoce

Vyvoj psychicky, smyslovy
Obvod hlavy

Velikost velké fontanely




Vyvojove reflexy

Vychazeji z nizsich etazi CNS (kmene a michy)
Kazdy vyvojovy reflex se objevuje v presne
stanovem obdobi ontogeneze, se zranim mizi
nebo je zavzat do hybnych stereotypu a prekryt

inhibicnim vlivem kury

abnormni je jejich asymetrie

pritomnost v dobe, kdy jiz maji byt vyhaslée
nepritomnost v obdobi, kdy by mely byt vybavne



Novorozenec - projevy neurolog.
postizeni jsou nespecificke

Zvysena drazdivost, krece

Apatie, hypotonie

Poruchy okulomotoriky

Zmena rytmus spanku a bdeni
Poruchy respirace a termoregulace
Poruchy prijmu potravy



Patologické nalezy kojeneckeho
veku

Centralni tonusova a koordinacni porucha
Opozdeni psychomotorického vyvoje

Odchylny vyvoj hybnosti

Zmeny svaloveho napéti- hypotonie, hypertonie

Abnormni pohyby a drzeni - ruce v pést,
opistotonus, extenze DK

Prostée opozdeni PM(psycho-motorickeho)
vyvoje



Patologicke nalezy v kojeneckem
veku
Syndrom hypotonicky

e centralni

* periferni (nervosvalova onemocnéni — _
kongenit.myopatie, spinalni svalova atrofie, neuropatie,
myotonicka dystrofie)

Syndrom hypertonicky

* Prechazeji ve spasticitu, syndrom mozecCkovy nebo
extrapyramidovy

Extrapyramidovy sy se rozviji az v batolecim véeku!!
tj. dysregulaci svalového napéti tonu a pohybu kineze



Priznaky hypotonie u kojencu a
batolat

* Pfiznak salovy — muzeme omotat horni
koncetiny kolen krku

 Priznak kruzitka — muzeme natazené
koncetiny pritahnout az stehny k brichu

* Priznak pasovce - dite je mozne stocCit do
Klubka



Patologicke nalezy v kojeneckem
veku
Syndrom hypotonicky

snizena spontanni hybnost (pohybova chudost),
shizena reaktivita, chaba zabi postura, slabe
reflexni uchopy, snizene reflexy

Syndrom hypertonicky

hyperexcitabilita, opistotonus, tremor, pretrvavaji
primitivni rr., ruce v pest, extenze DK

vyvoj do spasticity nebo extrapyramid. syndromu



Syndrom hypertonicky
« Kvadruparesa, diparesa, hemiparesa



Apgar skore ( AS )

Nizké Apgar skore (AS, skore Apgarove, podle
anesteziolozky Virginie Apgarové).

Skore Ciselné vyjadruje stav novorozence.

K vypocCtu AS lékari sleduji opakované v predem
stanovenych intervalech v prvnich minutach po narozeni
novorozencovu srdecni frekvenci, dychani, svalove
napéti, reflexy a barvu kuze. Jednotlivym nalezim se
priradi odpovidajici bodové hodnoty, které se sectou.
Cim je takto ziskané skore vyssi, tim je stav ditéte blize
k norme. Normalni skore je 10 (bezprostredne po
narozeni)

Nizka hodnota AS po 10-20 minutach po narozeni je
zpravidla dulezitou znamkou hrozicich problémd.



Detska mozkova obrna (DMO)
perinatalni encefalopatie

Chronickée neprogredujici postizeni vyvijejiciho
se mozku vznikle prenatalne/perinatalne/Casné
postnatalne

Postizeni mozku je stacionarni, ale klinicky
obraz se meni podle toho, jak CNS vyzrava

Vyskyt u 2-5 déti z 1000

PostiZzeni hybnosti, psychiky, smyslu,
sekundarni epilepsie



DMO

dité s tézkou formou DMO je mnohdy zcela neschopnée
chlize a potfebuje velmi naro¢nou, komplexni a
celozivotni péeci

dité s lehkou formou postizeni muze byt jen lehce
nemotorné a obejde se bez specialni pomoci

DMO neni nakazliva (narozdil od poliomyelitidy, znameé
téz jako détska obrna) ani dédicna. Pres veskery
dosavadni vyzkum neni toto onemocnéni vylécitelne, ani
neexistuje jeho spolehliva prevence.

SoucCasna medicina presto nabizi nemocnym s DMO
pomoc alespon ¢asteénym mirnénim nékterych projevl
nemoci vedoucim ke zlepseni jejich kvality zivota.



DMO

NejCastejsi pricina je nedonosenost,
periventrikularni leukomalacie, intrakranialni
krvaceni (hypoxicko-ischemicka encefalopatie)

Klinicky obraz se meni v zavislosti na veku
Opozdeni psychomotorickeho vyvoje (sed 6.-8.
mes., stoj 10. més., chuze 12.-15. meés)

Centralni tonusova a koordinacni porucha (max.
do 1 roku) - hypotonie, hypertonie



Formy DMO

Spasticka (60%)
 dipareticka (obrna DK), nejCastejsi
* hemipareticka
« kvadrupareticka

Extrapyramidova - dyskineticko-dystonicka
(20%)

Mozeckova (5%)
Smisena forma



DMO

Postizeni psychiky- ruzny stupen mentalni
retardace
Epileptické zachvaty
Poruchy zraku (strabismus), sluchu
Poruchy vyvoje reci, dysarthrie
Vysetreni:

mozku, vysetreni zraku, sluchu, EEG



DMO

Dipareticka forma

Kvadrupareticka forma - Anamneéza
rizikova jen u 1/3 nemocnych V pripade
dg pochybnosti vylucovat metabolické
onem.!



Vojtova metoda

Co nejdrive zahadjit reflexni lokomoci dle Voity.

Neurofyziologickym podkladem tak vyrazné redukce
incidence DMO pfi Casné indikaci terapie je zjevné velmi
vysoka plasticita mozku ve véku do 5 mésicu. V té
dobe jeste nejsou procesem sekundarni degenerace
destruovana (znicena) motoricka fidici centra
v centralnim nervovém systému (CNS); jsou zatim
posSkozena jen centra senzoricka.

Experimentalni dukazy k této hypotéze poskytly vyzkumy
Windleho v sedesatych letech 20. stoleti na mladatech
opic Maccacus Rhessus



Princip Vojtovy metody

* \V kazdém mozku jsou zakodovany
pohyboveé vzorce

 aktivace spoust'ovych zon, tedy bodu,
jejichz misto je menné a pomoci kterych
aktivujete spravné vzorce, které dite,
budto vice nebo méneé postizené,
normalné nevyuziva



Vojtova metoda

* spoustovych zon je na tele celkem devet

« aktivaci zon a nastavenim cvicCiciho do
adekvatni polohy, kterou jeho stav vyzaduje,
docilime toho, ze se na okamzik spravny vzorec

objevi

 Cloveék je tak schopen neceho, co by za jinych
okolnosti, tedy bez teto metody nedokazal




Aktivacni system CNS

obsahuje 3 zakladni slozky:

automatické rizeni polohy tela
vzprimovaci mechanismy
fazickou hybnost



Reflexni lokomoce

aktivuje oslabené a nepouzivané svaly a umoznuje
souhru protilehlych svalovych skupin tzv. koaktivaci.

Vyuziva k tomu vrozeného pohybového programu CNS,
ktery je pri poruse funkce blokovan. Aktivace se provadi
v modelech reflexni otaceni a reflexni plazeni,
drazdénim spoustovych zon.

Oslovuje svalové skupiny a jejich fazeni tak, aby
nedochazelo k sekundarnim zmenam a nabizi CNS
nove, kineziologicky idealni pohybove usporadani
Jedinecna je v tom, ze se s IéCbou pohybového systému
(pfi v€asné diagnostice) muze zacit jiz v
novorozeneckém obdobi



Vojtova metoda nejen pro deti

« U déti se terapii pod odbornym vedenim fyzioterapeuta
uci rodiCe a doma ji nékolikrat denné provadgji. Délka
jedné cvicebni jednotky se pohybuje kolem peti az
dvaceti minut, zalezi na veku ditéete.

« U dospélych jedincu s ICP je cilem terapie zmirnéni
obtizi a udrzeni stavajich pohybovych funkci. Obnova
funkénich dovednosti neni, podle moznosti, vyloucena.
Zalezi na veku, typu postizeni a vitalite. Pri lehCim
onemocnéni (napr. vertebrogenni potize) je mozneé
obtize minimalizovat. K vilastni terapii je zapotrebi druhé
osoby, ktera je rovnéz pro domaci vedeni aktivace
iInstruovana fyzioterapeutem. Davkovani je zcela
individualni.

* Vojtova metoda je v Ceske republice rozsirena a znama,
ale presto peCe o dospele pacienty je nekdy a
ambulancich nedostupna. Zaznivaji nezasvecene hlasy,
| z fad odborné verejnosti, ze Vojtova metoda je jen pro

e D¢



Indikace k reflexni lokomoci

|ICP (=infantilni cerebelarni paréza) - je téz znama pod zkratkou DMO (= détska
mozkova obrna), coz je nespravné nebot nejde o uplnou obrnu

CKP (=centralni koordinacni porucha)

dysplazie kyCelni

stav po CMP - mozkové mrtvici

roztrousena skleroza

pourazoveé stavy, vCetné stavu po urazu patefe a michy
rozStép patere

fixované asymetrické drzeni hlavy (=tortikolis)

periferni parézy

jina neurologicka onemocneéni

syndrom zmrzlého ramene (periartritida)

artrogrypoza

pes eguinovarus congenitus

skolioza

vadné drzeni téla déti i dospélych

vertebrogenni obtize - bolesti, blokady

bolesti hlavy - zplsobené neidealnim postavenim kréni patefe



VCasna diagnostika DMO

* vyznam ma vcashna diagnostika a terapie
hybného postizeni pro vertikalizaci a
lokomoci:

* U 2/3 hybnou poruchou ohrozenych deti se
diky vcasnému a spravhnému postupu DMO
nakonec vubec nerozvine - jde o zdravé
jedince!

* | u zbyvajici 1/3 vCas a spravne leCenych deti
jsou alespon vetsi predpoklady k dosazeni
co nejlepsi kvality zivota - limitem u nich je
potom predevsim tize mentalni retardace.



DMO - |écba

Rehabilitace (reflexni stimulace, Vojtova
metoda), rhb pomucky

Podpurna léCba - nootropika, pyridoxin
LecCba epilepsie
Ortopedickeé operace (prodlouzeni Achil.Slach)

LécCba spasticity botulotoxinem, operacne-
selektivni zadni rhizotomie

LecCba zrak. poruch
Odhalit co nejdrive poruchu sluchu!



Priciny psychomotorické retardace

« Detska mozkova obrna (hypoxicko-
Ischemicka encefalopatie)

* VVrozene vyvojove vady CNS
 Chromozomalni vady

* Dedicne poruchy metabolismu,
degenerativni choroby nervového systemu

* Poruchy vyzivy, endokrinni poruchy,
hypothyreosa

o Autismus



vysetreni

Zobrazovaci vys. CNS
Genetickeé vysetreni- karyotyp atp.
Screening metabolickych vad
Vysetreni zraku, sluchu
Intrauterinni infekce
Psycholog. vys.

EEG, event. EMG



VVV

Hydrocefalus

Meningomyelokely

Holoprosencefalie

Poruchy gyrifikace, neuronalni migrace



Geneticke pricCiny
Syndrom fragilniho X chromozomu-
nejCastejsi pricina mentalni retardace u
chlapcu (1: 3 000)

Downuv syndrom
Angelmanuv syndrom

Prader-Williho syndrom
Rettuv syndrom



Syndrom fragilniho X chromozomu

Mentalni retardace
Makroorchidismus
Siroké oéni $térbiny, relativni makrocefalie, velké usi
Autisticke rysy, agresivita, poruchy pozornosti
Epilepsie

Mutace genu FMR1 (Xg27.3), zmnozeni repeatu
CGG>20




Angelmanuv syndrom- maternalni
delece 15911-913

Mikrobrachycefalie
Typicka facies s pootevienymi

velkymi usty, Stastny usmevavy
vyraz, protruze jazyka
Tézka mentalni retardace,

rec se nerozvine

Hypotonie, hyperreflexie

Chuze loutky, ataky neadekvatniho smichu
Epilepsie



Angelmanuv syndrom

 tuha, nemotorna chuze, absence reci, nadmeérné
se smeji

* Angelmanuv syndrom neni rozpoznatelny u
novorozencu a raném détstvi a urcité vyvojové
problémy nejsou specifické. RodiCe jsou schopni
priznaky rozeznat, az si o AS prectou nebo se
setkaji s takto postizenym ditetem. Obvykla
doba na stanoveni diagnozy je mezi 3 az 7/
rokem ditete, kdy se charakteristické chovani a
rysy stavaji vice evidentni



Angelmanuv syndrom

Fyzické parametry — zpomaleni rustu lebky od 12.
mesice

Naruseni spanku — nizZ8i spotfeba spanku

Medicinské a vyvojove problemy — epilepticke zachvaty
Dospivani- asi o 1 - 3 roky pozdéji

Dospélost — strach z chuze, skoliéza. Nejsou schopni
samostatne zit, dozivaji se az 70 let

Hypopigmentace

Strabismus a ocular albinismus

Struktura CNS -cortical atropie (zuzeni mozkové kury),
mileniation (v centralni Casti mozku se vyskytne lehke
oslabeni bile hmoty), nebo celebralni hypoplasie atd.

Mentalni retardace a vyvoj schopnosti -hyperaktivitou,
neschopnosti mluvit a problémy s motorikou






Prader-Willi syndrom - paternalni delece 15911-
q13
nahodna delece

_ehka az stredne tezka retardace

-Hypotonie

-yperfagie, obezita ( touha po jidle )

Mala postava, malé ruce a nohy
Hypogonadismus

_écba rustovym hormonem a rezimova opatreni

nttp://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610
-diagnoza/hormonalni-system/101-prader-willi-
syndrom/




Prader - Willi syndrom neni nemoc.
Je to soubor piiznaki, jejichi pFicinou
je prosta biologicka nahoda.

Lééba rustovym hormonem, stravovaci
opatieni a spoluprace s rodinou

je dnes pro pacienty jedinou nadéji
na zlepseni kvality fyzickeho,

ale i psychického Zivota.




Downuv syndrom
trizomie 21. chromozomu
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Co je Downuv syndrom

geneticka anomalie s dusledky na cely zivot
typickych pfiznaku v zjevu (Sikmo posazené odi,
nizsSi postava, kratky krk)

nachylnost k urCitym nemocim (zménena
funkce stitneé zlazy, nemoci respiracniho traktu,

srdecni vady, snizena imunita, poruchy zraku a
sluchu)

vzdy je pritomna mentalni retardace ruzného
stupne

Soubor vnéjSich znaku se nazyva fenotyp, je
odrazem genotypu - souboru vsech dedicnych
informaci (genu) organizmu



A\ A

Zname pricinu Downova
syndromu?(DS)

kazda bunka jejich téla obsahuje jeden chromozdm
navic - tj. misto obvyklych 46 chromozému
(usporadanych ve 23 parech) jich maji 47 (22 paru a
jednu trojici)

ProcC k takovému jevu dochazi se dodnes nepodarilo
uspokojive vysvétlit.

Soucasné znalosti potvrzuji, ze k chybnému okopirovani
genetickeho materialu dochazi nahodne, neni to
zpusobeno ni¢im, co rodie pred a v prubéhu téhotenstvi
udelali nebo neudéelali.

Urcita souvislost se nasla mezi Cetnosti vyskytu DS a
vékem rodi¢u - matky po 35 roku a otcoveé starsi 50 let
jsou narozenim ditete s DS vic ohrozeni. Také je znamo,
ze DS se vyskytuje rovhnomeérneé u obou pohlavi, u vSech
lidskych ras, etnickych skupin, socialné-ekonomickych
tfid a narodnosti



Vyvoj ditete s DS

* Vyvoj deti s DS probiha vcelku normalne,
ale je mnohem zdlouhavejsi, pomalejsi,
proto jejich vychova a uceni vyzaduje
specificky pristup.

* Obecne je zakladni diagn6ézou min
ovlivnéna emocionalni a socialni stranka
ditete, motoricky vyvoj a vyvoj reci jsou
poznamenany mnohem vice.



NejCastejsi neurologické potize u
DS

Hypotonie - snizené svalové napéti je velmi Casté u déti s DS a je
ruzného stupné - od mirné hypotonie po zavaznou. Hypotonie se
spontanné zlepSuje s vékem, ale vyraznou upravu symptomdu
snizeného svalového napéti je mozné dosahnout pomoci
rehabilitaénich programu, zaméfenych na motoricky vyvoj ditéte a
poskytovanych od 4.-6. tydne zivota ditéte.

Atlanto-axialni dislokace svédcCi o oslabeni krénich svall, kterym trpi
priblizne 10-20 % deti s DS. Jako prevence poskozeni kréni patere,
resp. michy, slouzi rentgen kréni patere v raném deétstvi (2. rok
véku). Pfi potvrzeni instability se v dalSim zivoté omezuji vysoce
rizikove telesné aktivity - skakani, potapéni, apod. V tézsSich
pripadech atlanto-axialni mstablllty (s dalSimi doprovodnimi
symptomy- bolesti hlavy, snizena ohebnost Sije, inkontinence moci a
stolice) se doporucuje chirurgicky zakrok (umely spoj mezi obéma
obratlemi).

Epileptické zachvaty se u deti s DS objevuji priblizné ve stejné
Cetnosti jako u ostatni populace stejného veku. Po dvacatém az
tricatém roce véku se ale incidence k zachvatum u lidi s DS v
porovnani s ostatni populaci zvysuije.

Alzheimerova nemoc, degenerativni neurologicka porucha,
no<tihiiie neobv ¢ DK v doenalacti R-AB krat vice



Vyskyt DS v CR

1 dite s DS na 1000 zive narozenych deti

pres znacne uspechy prenatalni diagnostiky,
zejména vyvojem novych screeningovych
vysetreni, je behem tehotenstvi odhalena pouze
necela polovina pripadu této chromozomalni
aberace

v CR se napr. v roce 1995 narodilo 66 deti s DS
a ve 46 pripadech bylo na zaklade prenatalne
diagnostikované anomalie Downova syndrom
tehotenstvi ukonceno.

http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610
-diagnoza/83-downuv-syndrom/video/



Rettuv syndrom

X dominantni dédi¢nost - Xq28, MeCP2 gen (metyl-CpG- binding
protein 2)

vyskyt 1: 10 000- 1: 20 000 dévcat

Zakladni charakteristiky:

normalni pre- a perinatalni obdobi, normalni vyvoj do 6.-12. mesice,
pak vyvojovy regres

retardace rustu hlavicky mezi 6. més. az 4. rokem - rozvoj
mikrocefalie

ztrata uCelného pouzivani HK a komunikace mezi 6. més. az 3.
rokem, autisticke rysy, stereotypni pohyby HK

ataxie mezi 1. a 4. rokem, pozdgji rozvoj tezké skoliosy, imobilita,
kachexie, délka preziti do 3.- 4. dekady



Rettuv syndrom

rozvoj epileptickych zachvatu
poruchy dychani (hyperventilace/apnoe)
bruxismus, hypersalivace

zachvaty smichu, kriku, snizena odpoved
na bolest

Dg. na zakladé anamnestickych udaju,
klinického obrazu ( typické pohyby na HK)
a v nekterych pripadech mozné potvrzeni
molekularné genetickym vysetrenim



Autismus, pervazivni vyvojove
poruchy

Neurovyvojova porucha

Neschopnost porozumét socialnim kontextum chovani
druhych, porucha vytvareni socialnich vazeb, repetitivni
chovani, stereotypie, bizarni chovani, hypersenzitivita k
urcitym senzorickym podnétum

Zpocatku déti vySetrovany pro PM retardaci, opozdéeny
VYVOj reci

Rozvoj projevu kolem 2. roku

http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-
diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/

http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-
diag/noza/d usevni-onemocneni/197-autismus-malych-
deti



http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/
http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/
http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/
http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/
http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/
http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/
http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/dusevni-onemocneni/190-autismus/

ADHD- porucha koncentrace s
hyperaktivitou (dfive lehka mozkova

dysfunkce)
Neurovyvojova porucha zacinajici v Casném véku,
kulminujici ve skolnim veku a trvajici do adolescence Ci
dospélosti (v 50- 60%)

Odchylna maturace CNS, porucha frontalniho kortexu a
bazalnich ganglii

Genetické faktory + rizikové perinatalni faktory
Odchylky neurotransmitert (dopamin, noradrenalin)

Vyskyt u 5-12% détské populace Skolniho véku, 3-8 x
CastéjSi vyskyt u chlapcu

Hyperaktivita, nepozornost, impulzivita

Poruchy uceni, emocni poruchy, poruchy chovani



ADHD

Diagnostika na zaklade klinickych kritérii

LéCba — psychostimulancia - methylfenidat (Ritalin),
atomoxetin (Strattera)

Psychoterapie, pécCe spec. pedagoga

Nutnost vCasné dg. a leCby pro prognozu — tendence k
asocialnimu chovani, delikventnim ¢inim, abusu drog

U dospéelych se ADHD manifestuje jako porucha nalady
(deprese, anxieta) nebo porucha osobnosti

http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-
diagnoza/nervovy-system/172-lehka-mozkova-
dysfunkce/



Chronicka tikova porucha -Touretteuv

syndrom

Chronicky vyskyt (>1 rok) mnohodetnych pohybovych a zvukovych
tikt, zaCatek v détstvi nebo dospivani (< 21 let)

Vyskyt 1% populace, ¢astéji u muza (3:1), u 60% pretrvava do
dospelosti

Pravdépodobné AD dédicné onem.

Desinhibice bazalnich ganglii a limbického systému,
hyperdopaminergni stav

Pridruzeny vyskyt ADHD, obsedantné-kompulzivni poruchy,
sebeposkozovani

Edukace rodiny a Skoly, farmakoterapie v tézSich pfipadech —
atypicka neuroleptika (tiaprid, risperidon), benzodiazepiny,
antidepresiva

http://www.ceskatelevize.cz/porady/1095946610-diagnoza/nervovy-
system/81-tourettuv-syndrom/




Projevy

* Proste pohybove tiky obliCeje a sije
« Komplexni pohybove tiky
« Zvukove tiky



Svalova dystrofie

« Svalova dystrofie je onemocnéni zpusobené genetickou
vadou, spociva v ochabovani a ubyvani svalove tkane.
zodpoveédnost za onemocnéni nese protein — dystrofin,
nachazi se v chromozomech X a podili se tedy na tvorbe
naSi DNA a celkovém vzhledu téla i jeho stavbe.

* Prubéh dystrofii se lisi podle typu tohoto onemocnéni,
jsou ruzné vazné, vétsinou ale nevylécitelné.

« Obecné se ovSem tato porucha projevi uz v détskem
veku, vetsinou do tri let. Casteji postihuje chlapce.
V prubéhu dospivani ma postizeni zhorsujici se
tendence — stale ubyva svalstva, to omezuje pohyb, jiz
kolem Sesti let veku zaCina byt nemoc velmi omezuijici.



Typy svalovych dystrofii

* NejCastejsim typem svalove dystrofie je
Duchennova svalova dystrofie, ktera
podle pruzkumu postihuje jednoho chlapce
ze tri tisic narozenych

 Beckerova svalova dystrofie, ktera

postihuje jednoho z osmnaciti tisic a je
mirnejSi formou Duchennovy dystrofie.



vysetreni

EMG, EEG. Z téchto vysetreni Ize urCit, zda je problém
ve svalech nebo nervech.

Na poc€atku testu se také provadi specialni krevni
vySetieni na hodnotu CK (kreatinkinaza). Vysoka hladina
teto bilkoviny odhali, ze se jedna o problem svalovy.

K urCeni presné pfi¢iny muze Iékaf navrhnout svalovou
biopsii, chirurgické odebrani malého vzorku svalove
tkane.

MuZze byt provedena také magneticka rezonance a testy
DNA. Sestry chlapct s DMD nebo BMD by také mély
projit testy DNA, zda nejsou prenasecky



Duchennova svalova dystrofie

* Nemoci si lze vSimnout od raného veku. Tyto déti se
vétSinou zacnou pozdéji aktivné pohybovat — pozdegji se
zacinaji batolit, pozdeji chodi. Jsou nemotorné.

V pfedskolnim véku pusobi neohrabané, obtizné vstavaiji
ze zeme, maji problémy s behem.

« S postupujicim vékem se zhorSuje stabilita pohybu, ve
skolnim veku se déti zacnou kolebat a chodi po
Spickach. Postupné se méni i stavba téla. Zada se
prohnou dozadu, bfichu se jakoby vystrCi vpred. Chlapci
zacinaji mit drive potize se zvedanim rukou nad hlavu.
Vetsinou deti nejsou schopny samostatného pohybu bez
pomoci.

« Schopnost ztraty chuze se objevi mezi sedmym a
dvanactym rokem



prognoza

* Mezi osmym az 13. rokem prestava byt
schopné samostatného pohybu.

* VVaznou komplikaci je dechova
nedostatecnost, ktera se projevi obvykle
mezi 18. az 25. rokem a muze byt pricinou
smrti. Pokud je takto nemocnym
chlapcum vc€as zajisténa podpurna plicni
ventilace, pak je velka sance, ze se jejich
Zivot prodlouzi o Ctyri az sedm let.



Beckerova svalova dystrofie

Ma mirnéjSi a pomalejsi prubéh

Diagndéza byva Casto stanovena az v dospivani
nebo uplné dospelosti. Opéet se nejprve objevi
Kolébava chuze a lehké zmény ve fyzické

Konstituci, jako je propadnuti zad, které se
postupem casu umocnuiji.

Postizeni touto formou svalové dystrofie jsou
vetsinou schopni se samostatne pohybovat,

v dospélosti vétSinou postaci podpora pfri chuzi
berlemi, ve vaznych pripadech je doporucovan
pohyb pomoci elektrickeho voziku




* http://www.ceskatelevize.cz/porady/10959
46610-diagnoza/tagy/svalova-dystrofie/

» Dalsi zajimavé porady na: Diagnoza na
CT1, ivysilani.
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