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Souhrn

Deformity patefe u hereditirni motoricko-senzitivni neuropatie (HMSN) patfi mezi neuromuskuldrni
deformity, které nejspiSe souvisi s neurogennim postiZenim paravertebralnich svalf. V souboru 81 pacien-
til s HMSN s molekularné geneticky vySetienou piicinou choroby jsme sledovali vyskyt a charakter defor-
mit patefe. P klinickém podezieni na deformitu patefe bylo provedeno rentgenové vySetfeni pitete.
Deformita patefe byla nalezena u 22 pacientl (27 %). Diferencovali jsme skoliézy a kyfoskoliézy hrudni
a bederni paitefe s dominantni skoliézou (14 pacientd — 17 %) a kyfoskoliézy s dominantni hrudni hyper-
kyfézou (8 pacientd — 10 %). U 2 pacientfi se deformita patefe objevila diive neZ postizeni dolnich konce-
tin, zatimco u 20 pacientix se skoliéza rozvinula pozdéji ne? deformity a parézy nohou. Nage studie ukazu-

Jje, Ze u HMSN je tfeba poditat s vysokou prevalenci deformit patefe. Je nutno po nich cilené patrat

a v piipad€ klinického podezieni je ovEfit pomoci rtg vySetfeni a ¢asné zah4jit rehabilitaci. V ramci reha-
bilitace pacientli s HMSN je pak vhodné zafadit specialni techniky lééebné télesné vychovy ovliviiujici
oblast pitere.

Kli¢ova slova: hereditarni motoricko-senzitivni neuropatie, deformita patere, kyfoskoliéza, skoliéza, hyper-
kyféza

Summary

Horacek O., Mazanec R., Kobesova A, Seeman P.: Deformities of the spine in hereditary motor-
sensory neuropathy

Deformities of the spine in hereditary motor-sensory neuropathy (HMSN) belong among muscular defor-
mities that are most likely related to neurogenic impairment of paravertebral muscles. In a group of 81 pati-
cnts with molecular-genetically verified cause of the disease, we followed the occurrence and character of
spinal deformities. In the case of clinical suspicion for a spinal deformity, an X-ray examination of the spi-
ne was performed. Deformity of the spine was found in 22 patients (27%). We differentiated scoliosis and
kyphoscoliosis of thoracic and lumbar spine with dominant scoliosis (14 patients - 17%) and kyphoscoliosis
with dominant thoracic hyperkyphosis (8 patients — 10 %). In twe patients, the spinal deformity manifested
prior to impairment of lower extremities, whereas in 2() patients, the scoliosis developed later than defor-
mities and pareses of the feet. Our study indicates that in HMSN, a high prevalence of spinal deformities
cant be expected. They should be specifically sought and in the case of clinical suspicion, should be further
verified with an X-ray exam and early rehabilitation should be initiated. Rehabilitation of patients with
HMSN should then include special techniques of therapeutic exercise targeting the spinal area.

Key words: hereditary motor-sensory neuropathy, spinal deformity, kyphoscoliosis, scoliosis, hyper-
kyphosis

Ces. a slov. Neurol. Neurochir., 68/101, 2005, No. 2, P 109-115.

Uvod

Hereditarni motoricko-senzitivni neuropatic (HMSN)

Jsou nejcastéjsim typem dédic¢né polyneuropatie s inci-

denci 122500 (1). Onemocnéni se také nazyva choroba
Charcot-Marie-Tooth (CMT) podle autori. kteii one-
mocnéni popsali jako prvni (2). U pacienta s HMSN

Ceska a slovenska neurologie a neurochirurgic

v klinickém obraze obvykle dominuje oslabeni distainich
svalil zejména na dolnich koncetindch (DK), poruchy
chiize, deformity nohou, poruchy citivosti na DK, ale
Casté je 1 oslabeni rukou (3).

Tradicni klinicka klasifikace podle Dycka rozlizuje
podle klinickych ndlezii. typu dédicnosti a bioptickych
ndlezd 7 zakladnich typtt HMSN (4). Elektromyografické
vySetieni, rozlisi dva zdkladni typy HMSN - typ I (demy-
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elinizaéni, hypertroficky) a typ 11 (axondlni, neurdlni) (5).
Oba tyto typy jsou geneticky znaCné heterogenni.
Nejéastéj$i mutaci u pacientd s HMSN je 1.4 Mb dupli-
kace nebo delece na chromozomu 17 p 11.2-12, kierd
postihuje PMP 22 gen. Duplikace PMP 22 genu vede
k fenotypu choroby Charcot-Marie-Tooth 1A a delece
vede obvykle k fenotypu tomakuldzni neuropatie. neboli
dedi¢né neuropatii se sklonem k tlakovym obrnam
(HNPP) (6). Druhy nejcast@jsi typ dédi¢né neuropatic -
zv. CMT X- vznikd dasledkem mutace v genu pro Cx 32
a vyznaduje se divéjsim a obvykle i t&78im postizenim
muzt neZ zen (7). Mutace v genu pro PO mohou vést
k nékolika odlisnym typim HMSN: demyelinizacni for-
mé neuropatic. Dejerine-Sottasové syndromu s Casnym
zadatkem, t8Zkym postizenim a demyelinizacni neuropa-
tif a nebo axondlnimu typu CMT 2 s pozdnim zacitkem
(8). Mutace v nové objevenych gencch asociovanych
s HMSN jsou méné Casté a jsou pfedmétem aktualniho
vyzkumu (9).

Klinicky obraz HMSN je dnes dobie znamy. U &asti
pacientil jsou popisoviny i deformity patefe, aviak jsou
zmiftovany vé&inou bud jen zeela okrajove (3, 9, 10),
nebo pouze z Gzkého hlediska (napi. operaCni feSeni
deformit pateie u HMSN — 11, 12). Studii zabyvajici se
deformitami patefe u HMSN komplexné jsme v literatu-
fe nenalezli.

7 hlediska tradi¢ni klasifikace deformit patefe je sko-
livza u HMSN fazena mezi neuromuskularni (neurogen-
nf) deformity. Podle Vlacha patii skolioza u HMSN mezi
strukturdlni. neuromuskuldrni-neuropatické  deformity
(13). Skupina ncuromuskuldrnich skoliéz je 7 hlediska
piivodu znané heterogenni a obecnym znakem je zhor-
Sovdni deformity v souvislosti s progresi zdkladniho neu-
rologického onemocnéni. Kfivka skoliozy se mize zvy-
razfiovat i po dokon¢eni rastu skeletu pro stupiujict se
svalovou slabost (14). Vyskyt skolidzy v rdmci populace
je 2-3 %. z toho skoliozy idiopatické piedstavuji 73 %
a skolidzy znamé etiologie 27 % (15). Neurogenni skoli-
6zy se pak v ramci skupiny skolioz znamé etiologie
vyskytuji jen asi u 1.9 % pacientd (15).

Udaje o vyskytu deformit patefe u HMSN se u jedno-
tivych autord dosti 1isi. Kamp (1994) uvadi vyskyt u 15
% postizenych (16), Daher (1986) u 10 % pacienta (11).
Hardingova a Thomas (1980) sledovali vyskyt deformit
piteie v ramei dvou zdkladnich typi HMSN. U HMSN
typu 1 nalezli deformity pdtefe u 14 % postizenych
au HMSN typu I jen u 3.6 % postiZzenych (3). Tyto uda-
je jsou obtizné porovnatelné. protoze autofi hodnotili
znaéné nesourodé soubory, zejména z hlediska vékoveho
rozmezi a genetického defektu. Ve zminénych pracich
dale neni uvedeno, jaka diagnostickd kritéria autoii pfi
hodnoceni deformit patefe pouzili a jaké typy deformit
patefe byly pozorovany.

Cilem nadi studie bylo upfesnit vyskyl, zhodnotit cha-
rakter, tizi a event. progresi deformit pdtefe u pacientd
s HMSN.

HO

Material a metodika

Stedovali jsme soubor 81 pacientd s HMSN. 7 nich7 61 mélo mole-
kuldrng geneticky potvrzenou a objasnénou piicinu choroby. U 20 paci-
entll zistava i po vySetfeni nejastéjdich mutaci presnd piic¢ina HMSN
dosud nejasnd. Vyskyt jednotlivyeh genotypl v souboru uvidi tabulka
1. 62 pacientts (77 %) jsme na zikladé EMG vysledki klasifikovali
jako HMSN typu I a 19 pacientd (23 %) pak jako HMSN typu 11
Jednalo se 0 35 muza a 46 7en., vékovy primér souboru byl 34 let.
vékové rozmezi H0-58 let. 15 pacientd bylo v nafem sledovani méné
ne? 1 rok. ostatni pak pramémé 4 roky (rozmezi 1--5 let). Vichni paci-
enti byli awtory pied zahdjenim sledovani neurologicky vySetieni a dale
kontrolné neurologicky vySetfoviani vzdy piiblizné po 6 mésicich.
Podrobng jsme vySetfovali i oblast pitefe a trupového svalstva, Pii kli-
nickém podezieni na deformit patefe jsme provadeh rig snimek pate-
fe na velky format ve stoje (predozadni a bocnd projekee), Ktery umoz-
ftuje zachytit celou patef. Skolioza jsme meéfili pomoci Cobbova dhlu
ve frontdlni roving a Kyfdzu pak pomoci Cobbova thlu v sagitdlni rovi-
né (17). Jako patologii jsme hodnotili viechny skoliotické kfivky nad
10 st. podle Cobba a viechny kyfotické kiivky nad 40 st. podle Cobba.
Pii klinickém podezieni na progresi deformity pdtefe jsime provadéli
kontrolni rtg vySetfeni nejéastéji v odstupu 6-12 mésict a ndlezy
porovidvali. U pacientd, které jsme méli ve sledovani jen kritee., jsme
porovndvali na8e rtg ndlezy s piedchori dokumentaci provedenou na
jiném pracovidti (pokud byla provedena za standardnich podminek). Na
ziklade cilené anamnézy i predchozi dokumentace jsme upiesinovali
i obdobi rozvoje deformity pitefe.

Vysledky

V celém souboru 81 pacientli byla deformita pitefe
nalezena u 22 pacientu (27 %). 17 pacientii s deformitou
pitefe mélo HMSN typu 1 (77 % z 22 pac.) a 5 pacientl
s deformitou patefe pak HMSN typu H (23 % 7 22 pac.).
Procentudini vyskyt deformit patefe byl v8ak v ramci
obou typtt HMSN obdobny (tab. 2). NiZe uvedené udaje
v % v této kapitole vyjadiuji V\"skyt v rdmcei skupiny 22
pacientt s deformitou patefe (22 pacientt=100%).

Hodnoceni skupiny pacientii s deformitou pdtere
z hlediska charakteru deformity

Diferencovali jsme ndsledujici dva typy deformit
patere:

V. Skolidza a kvfoskolioza s dominantni skolidzou (14
pacienti — 63 %)

Deformita postihovala bud souCasné hrudni i1 bederni
usek patefe, nebo izolované bud jen hrudni, nebo beder-
ni tsek patere. U viech 14 pacientit byla dominantnim
nalezem skolidza a u nékterych jsme zjistili 1 vyrazngsi
hrudni kyfozu.

Hodnoceni podskupiny z hlediska rvaru krivky:

+ Jednoduchd kiivka byla nalezena u 6 pacientl (27 %)
ato u 3 pacientti v hrudni pdteri.
patefi (obr.
péteic

u 2 pacienttt v bederni
). u 1 pacienta na pomezi hrudni-bederni

* Dvojita kiivka postihujici hrudni a bederni patef byla
nalezena u 5 pacientt (23 %), piicem? hlavni kiivka
v hrudni pdteti byla nalezena u 3 pacientd,
pitefi pak u 2 pacient (obr. 2).

* ViceCetnd kiivka postihujici jak hrudni, tak bederni
patef byla zjisténa u 3 pacientl (14 %), piitom u 2 paci-
entt jsme nalezli hlavni kiivku v bederni pétefi (obr. 3
au 1 pacienta pak v hrudni pétefi.

v bederni



Tab. 1. Vyskyt jednotlivych genotypit v souboru 81 pacienti

Tab. 2. Vyskyt deformit pitefe v ramei HMSN typu T a lI
v souboru 81 pacientd s HMSN,

s HMSN.

Fenotyp (gencticka pficina) Pocet pacientd
(n=81)

CMTT A 43 (53 %)

Duplikace genu PMP 22 na 17 chr.

HNPP 4(5 %)

Delece genu PMP 22 na 17 chr.

CMT X 8 (10 %)

Mutace genu Cx 32

CMT 2 2025 %)

Mutace genu PO

Dejerine-Sottas syndrom (HMSN 1) 4(5 %)

Bodova mutace genu MPZ (P()

Bodovad mutace v PMP 22

CMT molek. genet. dosud neupiesnéno - 2025 %)

vyloucena CMTIA resp. HNPP

Z hlediska ri%e deformity jsme v ramci této podskupi-
ny diferencovali:

* skolidzu s Cobbovym dhlem hlavni kiivky v rozme-
71 1020 st. u 6 pacient (27 %),

* skoliozu s Cobbovym thlem hlavni kiivky v rozme-
71 20-40 st. u 4 pacientt (18 %),

* skolidzu s Cobbovym thlem hlavni kfivky nad 40 st.
u 4 pacienti (18 %) — (obr. 4, 5a, 5b).

Obr. 1L Pac., 30 let. CMT 1 A, skolioza s jednoduchou levostrannou
bederni kiivkou - vrchol kiivky v arovai 1.1/2, Cobbity ghel 23 st.

Ceski aslovenska neurologie a neurochirurgie

Elcktrofyziologicky typ
HMSN typu I (62 pacientd)
HMSN typu H (19 pacientit)

Pocet pacientd s deformitou
17 (27 %)
5(26 %)
2227 %)

Celkem 81 pacienti

Zmény ve smyslu M. Scheuermann byly diagnostiko-
viny u 6 pacientd (27 %) této podskupiny. U 12 pacien-
W (55 %) se deformita patefe rozvinula v prvni nebo
druhé dekadé Zivota, u 2 pacientl (9 %) se obdobi roz-
voje deformity nepodafilo zjistit. U 13 pacienti (59 %)
s¢ deformita patefe objevila pozdéji nez deformity
a parézy nohou. U 1 pacienta (5 %) je piitomna jen
deformita pitefre.

2. Kyfoskolicza s dominanini hyperkyfézou hrudni
pdtere (8 pacient — 36 %)

U vSech pacienti byla dominantnim nalezem hyper-
kyfoza hrudni patefe, kdy Cobbiv dhel hrudni kyfozy
byl nad 40 st. U viech pacientd jsme nalezli skolidzu jen
lehkého stupné, u Zidného nepiesahovala 25 st. podle
Cobba. U 2 pacientii (9 %) byla patrna hrudni hyperky-
foza jen s naznacenou skolidzou.

Obr. 2. Pac., 15 Jet. CMT | A, skolioza s dvojitou kfivkou lehkého stup-
né. hlavni bederni kitvka, vichol v drovni L1/2. Cobbav dhel 16 st
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Obr. 3. Pac.. 34 let, CMT 1 A, vicecetnd kifivka lehkého stupne.

Hyperkyfdza hrudni pétefe byla u 4 pacientd (13 %)
v rozmezi 40-60 st. podie Cobba, u 2 pacientu (9 %) zjis-
téna hyperkyfdza v rozmezi 60-80 st. podle Cobba (obr.
6) a u 2 pacientll (9 %) nalezena hyperkyféza nad 80 st.
podle Cobba (obr. 7). U poslednich 2 pacientd méla kiiv-
ka az charakter gibbu.

Zmény ve smysiu M. Scheuermann byly na rtg popsa-
ny pouze u | pacienta této podskupiny. U viech pacien-
ti se deformita pétefe objevila v prvni nebo druh¢ deka-
dé zivota. U 6 pacientd (27 %) se deformity a parézy
nohou rozvinuly diive neZ deformita patefe, u 2 pacien-
1 (9 %) se viak naopak deformita patefe objevila drive
nez deformity a parézy nohou.

Hodnoceni skupiny pacientii s deformitou pdtere
z hlediska progrese deformity

* Progrese byla pozorovdna u 3 pacientt (14 %):

Pac. 1.: 10 let, fenotyp Dejerine-Sottas sy. typ deformi-
ty: jednoduchd skoliotickd hrudni kiivka, tize zakfiveni v 5
letech 55 st. podle Cobba, béhem ndsledujicich 12 mésici
navzdory korzeloterapii doslo k progresi na 77 st. (obr. 5
a. b). Byla provedena korek&ni operace pétefe a v ndsle-
dujicich 5 letech byla divka je§té 4krat reoperovana.

Pac. 2.: 16 let, fenotyp CMT | A, typ deformity: dvo-
jita esovitd skolioza hrudni - bederni patefe. hlavni
hrudni kiivka, Cobbiv thel 10 st. Béhem nasledujicich
b2

Obr. 4. Pac., 55 let, CMT 1 A, skolioza s dvojitou kiivkou, vrchol
bederni kiivky v drovni L 1/2, Cobbiv tdhel 58 st.

13 mésich doSlo k progresi na 15 st., zidroven doslo
i k progresi neurologického ndlezu na DK. Terapie defor-
mity patefe byla konzervativni.

Pac. 3.: 55 let, fenotyp CMT 1 A, typ deformity: dvo-

jita skolioza hrudni — bederni patefe, hlavni bederni kifiv-

ka, Cobblv thel 18 st. béhem nasledujiciho 2.5 roku
doslo k progresi na 23 st. Terapic deformity patefe byla
konzervativni.

« U 14 pacienta (64 %) deformita pateie neprogredo-
vala (v8ichni sledovani déle nez 2 roky, interval sledova-
ni 2-3 let).

« U 5 pacientd (23 %) nebylo moZné progresi deformity
posoudit pro kratky Casovy interval, kiery jsou v nasem sle-
dovini a protoZe neni k dispozici pfedchozi rtg dokumentace.

Zastoupeni dalSich klinickych pfiznakl v souboru
uvidi tabulka 3. Jak vyplyvi z této tabulky, témér viich-
ni pacienti m&li zkriaceni Achillovy Slachy, oslabeni
a atrofie distdlnich svalt DK a poruchy citlivosti DK.
ostatni piiznaky byly méné Casté. Vyskyt deformit pate-
fe u jednotlivych genovych poruch uvadi tabulka 4.

Diskuse

Deformity pitefe jsme nalezli u 27 % pacientd
s HMSN, co? je ¢astéji nez bylo dosud u HMSN uva-



Obr. Sa. Tézkd skolioza s jednoduchou thorakolumbilni kiivkou.
vichol kiivky v drovai Th H/TL, Cobbitv dhel 77 st., nejtézsi deformi-
ta v celém souboru. predoperacni nilez. pacientka podstoupila opako-
vand korekéni operact pitefe.

Obr. 6. Pac.. 57 let, CMT | AL dominantni hyperkyfoza hrudni patefe,
Cobbiv uhel 74 st skolioza hrudni piteie jen naznacens.

déno. V nafem souboru 81 pacientit s HMSN, 7 nich¥
62 bylo s HMSN typu [ (77 %) a 19 pacienti s HMSN
typu I (23 %) (tab. 2), byla deformita pdteie pfitom-
na u 22 pacienth (27 %). Jak vyplyvd z tabulky
2 pacienti s deformitou patefe patfili Castéji k HMSN
typu I (17 pacienti) neZ k HMSN typu I1 (5 pacien-
tay. Toto je nejspife zpasobeno tim. 7¢ HMSN typu
I je podstatné ¢ast¢jsi nez typ 11 Porovnavame-li viak

Ceska a slovenska neurologie a neurochirurgic

Obr. 5h. MRI trupu ukazuje vztah pitefe k ostatnim hrudnim a bifs-
nim organtn.

3

Obr. 7. Pac.. 20 let. CMT - mutace v genu PO dominantni hyperkyfo-
za hrudni pitefe. Cobbiv thel 85 st.. skolidza s dvajitou kfivkou. hla
ni hrudni kiivka, Cobbiv dhel 25 st

procentudlni vyskyt deformit pétefe v ramei HMSN
typu I a Il, pak na rozdil od Hardingové a Thomase
(1980) (3). Ktefi prokdzali Castéjsi vyskyt v ramci
typu L. jsme nalezli deformity pateie v nasem soubo-
ru Emer steiné Casto u obou typit HMSN (tab. 2). Je
vSak tichba upozornit, Ze na¥ soubor pacienti byl
ménc pocetny nez soubor zminénych autort. coy
mohlo vyslcdky ovlivnit.



Literatura zabyvajici se HMSN témét zcela pomiji
otizku charakteru deformit pitefe u tohoto onemocnéni.
O tom se zmitiuje pouze Parry (1995), klery povazuje 7a
viibec nejcastéjsi zménu v oblasti pdtefe u HMSN (10)
juvenilni kyfozu (M. Scheuermann). V naSem souboru 81
pacienti byla juvenilni kyf6za nalezena jen u 7 pacienta
(8.6 %). Uvadi se, Z¢ M. Scheuermann postihuje 0,5-8 %
populace (17), takZe vyrazné vyssi vyskyt tohoto postize-
ni jsme nepozorovali. Hyperkyféza hrudni patefe byla
sice dominantnim ndlezem u 8 pacientd, aviak nejednalo
se o typické kiivky ve smyslu M. Scheuermann protoze
hyperkyfézy byly podstainé vyrazn€jsi a méné plynulé
nez je u M. Scheuermann obvyklé. Jak plyne z vysledki,
v naSem souboru jasné pfevaZovaly jednoduché nebo
dvojité skoliotické kiivky razné tize s vice ¢i mén¢ vyja-
dienou kyfozou hrudni pdtefe.

Podle naSich zkuSenosti se deformita patefe u HMSN
nejdast&ji rozviji v prvni dekddé Zivota, méné Casto ve dru-
hé dekadé. U vétginy pacientd se deformita patefe objevi-
la pozdéji neZ deformity a parézy nohou. U dvou nasich
pacientd se viak deformita pdtefe rozvinula diive nez
deformity a parézy nohou a byla u téchto pacientti prvnim
piiznakem HMSN. V obou pfipadech se jednalo o pozdn¢
zacinajici axondlni formu CMT v souvislosti s mutacemi
v PO genu. Dile jsme pozorovali, Ze viceCetnd skolioza
lehkého stupné byla jedinou patologickou zménou
v objektivnim nalezu u presymptomaticky detekovancho
pacienta s mutaci Thr124Met v genu PO. Je pravdépodob-
né, 7e se daldi piiznaky onemocnéni objevi v pribéhu jeho
daliho Zivota, podobné jako tomu bylo u jeho matky,
u které byla prokdzana tatdz mutace. U viech pacientd
s mutaci PO (fenotyp CMT 2 a Dejerine-Sottas sy) byla
piitomna deformita patefe a navic viechny tyto deformity
patfily k nejzdvaznéjsim v souboru.
otdzka progrese deformity  pitere
u HMSN. Zatimco idiopatickd skolioza je .onemocenc-
nim rostouciho skeletu™ a ukoncenim kosterniho ristu
obvykle kon¢i obdobi vzniku nebo progrese skoliozy
(15). skolidza v HMSN (neuromuskuldrmiho plivodu)
muze progredovat i po dokonceni ristu skeletu pro stup-
fujici se svalovou slabost (14). Pfitom postizenc mohou
byt. krom& paravertebrilnich svald, i dalSf svaly patrici

Dilezitd je

Tab. 3. Vyskyt nejcastéjsich piiznaki v souboru 81 pacienti
s HMSN.

Priznak Pocet pacienta
5163 %)
77 (95 %)
79 (98 %)
20025 %)
47 (58 %)
T7(95 %)
28 (35 %)
37 (70 %)

Deformita nohy - pes cavus
Zkriceni Achillovy

achy

. Oslabeni a atrofie distdlnich svala Dk
Oslabeni kofenovych svaltt Dk
Oslaheni a atrofic svalstva rukou a piedlokti
Porucha citlivosti na DK
Porucha citlivosti na HK

Bolesti pitefe

do hlubokého svalového stabilizaéniho systému patere
{(18) a dokonce i branice (19). Ve skupiné pacientl nad
20 let jsme prokdzali progresi deformity zatim u jediné-
ho. zatimeo ve skupiné pacienta do 20 let ve dvou piipa-
dech. Progredujici deformity u nékterych nadich pacien-
i bylo tfeba Fedit operalng. 7 celého naSeho souboru
zatim 2 pacienti podstoupili operaci pdteie vzhledem
k rychlé progresi zavainé deformity. Ze stejnych divodi
byly operoviny deformity pétefe i u pacientd, o kterych
referuje Daher (1986) (11) a Hensinger (1976) (12).
Pritom deformity patefe u jejich pacientl byly pred ope-
raci podobné tiZe jako u naSich operovanych pacientil
(skolidzy kolem 40 st. podle Cobba).

Nase vysledky ukazuji na ddleZitost cilencho vySetio-
vani pacientd s HMSN pro véasné zjisténi deformity
patefe. Je-li ptitomna, je tfeba dile sledovat, zda nepro-
greduje. U pacienta s deformitou pdtefe doporucujeme
v&as zahdjit rehabilitaci s vyuZitim specidlnich technik
1écebné télesné vychovy (LTV). V ramci LTV lze vyuZi-
vat, podobné jako u idiopatické skoliozy, pfedeviim
modifikace Klappova lezeni, metodu podle Schrothové
a Vojtovu metodu (20).

Je tieba dal$iho dlouhodobého sledovani a rozsiteni
souboru pacientl, aby bylo moZné upfesnit, jak Castd je
progrese deformit pitefe ¢ jak Casty je vyskyt deformit
pitefe v rdmei jednotlivych genovyceh poruch u HMSN.
Dalii studic by mély byt 167 zaméfeny na zjiSténi efektu
rehabilitace a urdeni nejvhodnéjsich LTV technik.

Podporeno - grantu 1GA M7 CR ¢ 1 A/8254-3

Tab. 4. Viskvt deformit pitefe v padskupindch podle jednotlivich genovych poruch v souboru 81 pacienti s HMSN.

Genovid porucha Paodet pacient Skolidza Kyfoskolioza Pacet pacienta
a kyvfoskolioza (dominantni s deformitou pitere
(dominanni hyperkytoza celkem
skolioza) hrudni patefe)
CMT 1A duplikace 43 8 2 1023 %)
HNPP delece 4 - -
Mutace Cx 32 s R
Mutace v PO | Fenotyp CMT 2 2 2 20100 %)
Fenotyp Dejerine-Sottas sy 4 | 3 4100 4
CMT genotyp dosud neupiesncn 20 1 i S84
Celkem by 14 8 22027 %
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