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Postizeni axialniho svalstva

Vice Ci méne obvykla soucast rady nervosvalovych
chorob

U nekterych nosologickych jednotek vsak jde o
dominantni a charakteristicky typ postizeni

Manifestace

Klinické vySetreni
Pomocna vysetieni
Myo MR, Biopsie, EMG



Pletencové a axialni myopatie

Pletencové myopatie Axialni myopatie




Klinickd manifestace

Kyfotizace postury

e ,bent spine” syndrom, dropped head,
kamptokormie

e Nekdy je spojena s kontrakturami a
syndromem rigidni patere




Podle

veku
vzniku

Kongenitalni

DNM2 Dynamin
Dystrofinopatie
FHL I*

Lamin A/C
RYR1

SEPN1
TPM2/3*

Titinopatie*

10-25

Calpainopatie

Dysferliniopatie

Lamin A/C

FHLI

Mitochondrialni myopatie

MYH7

GSD I

Adultni

Calpainopatie

SPLONM

INEM

GSD 11 (GSD V)

M

RYR1

(DM2)




Rigidita patefe/kontraktury

Dysferlinopatie
FHL |

GSD Il

Lamin A/C
MYH 7

RYR1

SEPN1

MFM

Dropped head

Lamin A/C
ZM

FSHD1
MD1, MD2
Matrin 3

Respiracni insuficience

SEPN 1
GSD Il

FHL 1

MD1
Matrin 3
Titinopatie
MFM




Diagndza

DMO (dipareticka) 25%
Myelodysplazie (dolni lumbalni) 60%
SMA (vSechny typy) 67%
Friedreichova ataxie 80%
DMO (kvadrupareticka) 80%
DMD 90%
Myelodysplazie (hrudni Uroven) 100%
Traumaticka léze(<10 let) 100%
Pompeho nemoc Infantilni 57%

Juvenilni 53%

Adultni 25%

Vyskyt skoliozy podle
etiologie




Deformity
patere

* Respirace

e Kardiovaskularni funkce
e Sezeni

Bolesti

- COCh rane Cochrane Database Syst Rev. 2015 Oct 1;(10):CD005375. doi: 10.1002/14651858.CD005375.pub4
-, - Surgery for scoliosis in Duchenne muscular dystrophy.
J LI b L ry Cheuk DK', Wong V, Wraige E, Baxter P, Cole A,




Respiracni
management

Neuromuskularni choroba sama o sobeée
snizuje schopnost ventilace a toaletu
DC

Spinalni deformity maji primy vliv na
respiracni mechaniku

— FVC je prediktorem progrese skoliozy

Respiracni funkce maji vliv na
stratifikaci operacniho rizika
Uspésna terapie skoliézy zlepiuje
respiracni funkce ???



Dystrofinopatie
DMD/BMD T o S

‘ Predéasny stop-kodon

Nefunkéni dystrofin

V poslednich letech
prodlouzeni zivota do 40 let

1 na 3,5 tis porod muzského \ |
pohlavi Xy L XX
— Nejvétsi gen ' : _
1/3 nové mutace AU a0
Protein dystrofin <
DMD
— Svalova slabost o ) |
— RI, skoliéza it \ ,‘\r;f‘ . 1
— DKMP 5 w S

Ataluren, ASO | | -




Skolidza se rozviji s koncem samostatné
lokomoce

<

6-12 (9 let)

= —

Rocné 16-24 st, akcentace béhem
| puberty

>40 st- rychla progrese

Snimkovdani a 6 mésicu D M D
Vrchol v TL prechodu + kyfotizace

=

Nacasovani operace

o Casna operace ma byt zvazena
e pfirychlé progresi skolidzy

e Pfirychlém zhorsovani ventila¢nich a kardialnich
funkci

* 35% FVC, 40% EF- hranice




Korzety a ortézy nezabrani rozvoji skoliéozy u DMD
(Level 3)

Metaanalyza 35 studii neukazala, ze by KAFO ortézy
jasné prodluzovaly interval samostatné funkéni
chlze (asi prodlouzi dobu chiize s asistenci a
samostatny stoj)...

Predpoklad

prodlouzZeni véku samostatné chlize- mensi riziko
skolidzy ??7?

Nejsou dlkazy, Ze by fyzicky tréning mél
dlouhodoby vyznam

Ortézy jsou na zvazeni u nemocnych, ktefi nechtéji
operaci k zlepseni sezeni

Konzervativni

terapie-
DMD




DMD

Vyznam lécby kortikosteroidy

Doporucena pocatecni davka u chodicich chlapct
je 0,75 mg/kg denné u prednisonu a 0,9 mg/kg
denné u deflazacortu

Alman BA, Raza SN, Biggar WD: Steroid treatment and the
development of scoliosis in males with duchenne muscular
dystrophy. J Bone Joint Surg Am. 2004, 86-A: 519-524.

Skolioza u 76%
nelécenych vs. 17%
lécenych (kiivka > 20°)

ednisolon) a deflazat
id, které se pfi DMD
i. Mé se za to, e funguji podobné.



111
Ak

“ fetdIni

<6m

6-18 m

| 2 |
- 1,5-10 |

>35r

1AP-2t

1B<3m

1C>3 m

3A<3r

3B>3r

<1%
60%

25%
15%

<1%

5%

70%
15%

1%

Zdrava osoba

100 % FL SMN1
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% &
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~10% FL-SMN2
~90% SMNA7 SMN2

zadny
Nikdy nesedi

Nikdy nechodi
Chize, zhorsovani

Pomala progrese

1,2,3

2,34
3,4,5

4,5

SMA pacient

0% FL SMN1

~10% FL-SMNZ2
~90% SMNA7 SMN2

tize

- Vék manifestace ““ Nejlepsi vykon “ Ocekavana délka
zwota
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20-40r
norm

norm

SMA



SMA

Autosomalne recesivni dediché onemocneéni

e Pocet kopii SMIN2 genu hlavnim
SMA -1V modifikdtorem nemoci

Prevalence 1/10 tis, 1 prenasec na 50 osob

Pralomoveé e Nusinersen, risdiplam, onasemnogen
terapie abeparvovek



Brnénska kohorta dospélych SMA pacientu

SMA podle typu Skoliéza

6/20-9/21
106 aplikaci
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~ N
Vsechny déeti se SMA Il maji ve 3
letech skoliézu

N
e I
V 10 letech ma krivka v
priméru 54 st. a vice
N J
e I
80% dolni hrudni krivka
g Y,
-~ I
83% jedna krivka
N\ J
s N
17% dvé krivky

\ /




Operace:

Vyvoj skoliozy je ve 100% Zlep&eni ventilace
Nejsou zadné dikazy, Ze by korzety ARG SE

. o, Snizeni bolesti
zpomalovaly progresi skoliozy

(uroven 3)

Zlepsuji komfort pri sezeni

Rigidni korzety zhorsuji respiracni
funkce

(uroven 3)

Konzervativni lécba
SMA 2




Multidisciplinarni pristup

e Kardialni dysfunkce a stratifikace
« Respiracni kapacita a toaleta dychacich

Preoperacni cest
fé 7@ e Modifikovana anestezie

* Living will
e Nutricni status
e Prevence TEN



/7

Pooperacnti
pece

Neni EBM jen , .expert opinion”

Hlavni problém je nizka ventilacni
kapacita a schopnost toalety dychacich
cest

Po extubaci

— NIV, kaslaci asistent

— Respiracni fyzioterapie
— Casna mobilizace, vozik
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Dékuji za
pozornost

After all, muscle moves the world.

Charles Scott Sherington




