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Postižení axiálního svalstva 

Více či méně obvyklá součást řady nervosvalových 
chorob

U některých nosologických jednotek však jde o 
dominantní a charakteristický typ postižení

Manifestace

Klinické vyšetření

Pomocná vyšetření

Myo MR, Biopsie, EMG



Pletencové myopatie Axiální myopatie

Pletencové a axiální myopatie



Klinická manifestace

Kyfotizace postury

• „bent spine“ syndrom, dropped head, 
kamptokormie

• Někdy je spojena s kontrakturami a 
syndromem rigidní páteře

Skolióza



Podle
věku

vzniku

Kongenitální 10-25 Adultní

DNM2 Dynamin Calpainopatie Calpainopatie

Dystrofinopatie Dysferliniopatie SPLONM

FHL I* Lamin A/C INEM

Lamin A/C FHL I GSD II (GSD V)

RYR1 Mitochondriální myopatie ZM

SEPN1 MYH7 RYR1 

TPM2/3* GSD II (DM2)

Titinopatie*



Rigidita páteře/kontraktury Dropped head Respirační insuficience

Dysferlinopatie Lamin A/C SEPN 1

FHL I ZM GSD II

GSD II FSHD1 FHL 1

Lamin A/C MD1, MD2 MD1

MYH 7 Matrin 3 Matrin 3

RYR1 Titinopatie

SEPN1 MFM

MFM



Výskyt skoliózy podle 
etiologie

Diagnóza

DMO (diparetická) 25%

Myelodysplazie (dolní lumbální) 60%

SMA (všechny typy) 67%

Friedreichova ataxie 80%

DMO (kvadruparetická) 80%

DMD 90%

Myelodysplazie (hrudní úroveň) 100%

Traumatická  léze(<10 let) 100%

Pompeho nemoc  Infantilní 57%

Juvenilní 53%

Adultní 25%



Deformity 
páteře

• Respirace

• Kardiovaskulární funkce

• Sezení

• Bolesti 



Respirační 
management

• Neuromuskulární choroba sama o sobě 
snižuje schopnost ventilace a toaletu 
DC

• Spinální deformity mají přímý vliv na 
respirační mechaniku
– FVC je prediktorem progrese skoliózy

• Respirační funkce mají vliv na 
stratifikaci operačního rizika

• Úspěšná terapie skoliózy zlepšuje 
respirační funkce ???



Dystrofinopatie 
DMD/BMD

V posledních letech 

prodloužení života do 40 let 

• 1 na 3,5 tis porodů mužského 
pohlaví

– Největší gen
1/3 nové mutace

• Protein dystrofin

• DMD

– Svalová slabost

– RI, skolióza

– DKMP

• Ataluren, ASO



DMD

Skolióza se rozvíjí s koncem samostatné 
lokomoce

6-12 (9 let)

Ročně 16-24 st, akcentace během 
puberty

• >40 st- rychlá progrese

• Snímkování a 6 měsíců

Vrchol v TL přechodu + kyfotizace

Načasování operace

• Časná operace má být zvážena

• při rychlé progresi skoliózy

• Při rychlém zhoršování ventilačních a kardiálních 
funkcí

• 35% FVC, 40% EF- hranice  



Konzervativní 
terapie-

DMD

Korzety a ortézy nezabrání rozvoji skoliózy u DMD 
(Level 3)

Metaanalýza 35 studií neukázala, že by  KAFO ortézy 
jasně prodlužovaly interval samostatné funkční 
chůze (asi prodlouží dobu chůze s asistencí a 
samostatný stoj)…

Předpoklad

prodloužení věku samostatné chůze- menší riziko 
skoliózy ???

Nejsou důkazy, že by fyzický tréning měl 
dlouhodobý význam

Ortézy jsou na zvážení u nemocných, kteří nechtějí 
operaci k zlepšení sezení



DMD

Význam léčby kortikosteroidy

Doporučená počáteční dávka u chodících chlapců 
je 0,75 mg/kg denně u prednisonu a 0,9 mg/kg 
denně 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.

Skolióza u 76% 
neléčených vs. 17% 
léčených (křivka > 20° )



SMA- Etiopatogeneze

Zdravá osoba SMA pacient

Počet
SMN
kopií

SMA
tíže

Typ Věk manifestace Inc. Prev. Nejlepší výkon SMN2n Očekávaná délka 

života

0 fetální <1% 0 žádný 1 d- t

1 <6m 1A P-2 t

1B <3 m

1C >3 m

60% 15% Nikdy nesedí 1,2,3 <2 r

2 6- 18 m 25% 70% Nikdy nechodí 2,3,4 20-40 r

3 1,5-10 r 3A <3 r

3B >3 r

15% 15% Chůze, zhoršování 3,4,5 norm

4 >35 r <1% 1% Pomalá progrese 4,5 norm

SMA- Klasifikace



SMA

Autosomálně recesivní dědičné onemocnění Autosomálně recesivní dědičné onemocnění 

• Počet kopií SMN2 genu hlavním 
modifikátorem nemociSMA I- IVSMA I- IV

Prevalence 1/10 tis, 1 přenašeč na 50 osobPrevalence 1/10 tis, 1 přenašeč na 50 osob

• Nusinersen, risdiplam, onasemnogen
abeparvovek

Průlomové 
terapie

Průlomové 
terapie



38/46

Skolióza
46

6/20-9/21

106 aplikací
spinrazy

Brněnská kohorta dospělých SMA pacientů 

3

21

22

SMA podle typu

I II III



SMA

Všechny děti se SMA II mají ve 3 
letech skoliózu

V 10 letech má křivka v 
průměru  54 st. a více

80% dolní hrudní křivka

83% jedna křivka

17% dvě křivky



Konzervativní léčba
SMA 2

Vývoj skoliózy je ve 100% 

Nejsou žádné důkazy, že by korzety 
zpomalovaly progresi skoliózy
(úroveň 3)

Zlepšují komfort při sezení

Rigidní korzety zhoršují respirační 
funkce 
(úroveň 3)

Operace:
Zlepšení ventilace
Komfortní sed
Snížení bolestí



Preoperační  
fáze

Multidisciplinární přístup

• Kardiální dysfunkce a stratifikace 

• Respirační kapacita a toaleta dýchacích 
cest 

• Modifikovaná anestezie

• Living will

• Nutriční status

• Prevence TEN 



Pooperační 
péče

• Není EBM jen „expert opinion“

• Hlavní problém je nízká ventilační 
kapacita a schopnost toalety dýchacích 
cest

• Po extubaci

– NIV, kašlací asistent 

– Respirační fyzioterapie

– Časná mobilizace, vozík





Děkuji za 
pozornost

After all, muscle moves the world.

Charles Scott Sherington


