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Moznosti funkéniho pohybového vysetieni
dospélych pacientu se spinalni svalovou atrofii

Motor function measures in adult paients with spinal muscular atrophy

Souhrn

Zlepsenim a zvysenim dostupnosti celkové péce se doba dozitl pacient( se spinalni svalovou atrofif
vyznamneé zvysila. S tim vyvstaly i nové otazky a vyzvy pro odbornou vefejnost pecujici o dospélé
pacienty s neuromuskularnimi onemocnénimi.V dnesni dobé rozvoje novych Ié¢ebnych postupd,
modifikujicich prdbéh onemocnéni, i dalsich symptomatologickych intervenci se zvyrazriuje
pozadavek na méfitka schopnd sledovat pfirozené trajektorie pribéhu nemoci, pfipadné efekt
terapeutické snahy. K tomu je dllezZité mit velmi senzitivni, spolehlivy a klinicky vyznamny nastroj
pro zohlednéni celé siroké skaly motorickych funkci. Je vyzvou najit metody hodnoceni, které
dokézou zachytit potize velmi slabych pacientl a zérovert smysluplné aspekty funkce pacient(
s fadové mnohondsobné vétsi silou. Vysetieni by proto meélo zahrnovat rizné prostredky
testovani sily, rozsahu pohyb( v kloubech, relevantni motorické funkéni skaly a casované testy pro
zaznamendanf téch stranek funkce, které reflektuji moznost pacienta zapojit se do aktivit denniho
zivota.

Abstract

Along with the advance in wholesome/overall care and its availability to patients with spinal
muscular atrophy, longevity in this population has increased. This, however, brings up new
questions and challenges to professionals in the neuromuscular field. Nowadays, with the
development of therapeutic strategies modifying the course of the disease, and with availability
of other symptomatic interventions, the need of outcome measures, which can follow the natural
trajectory of the disease, and the effect of the therapy is emphasised. To observe the whole spectrum
of motor functions, a very sensitive, reliable and clinically meaningful tool is necessary. However, it
might be challenging to find suitable assessment methods which can capture complaints of very
weak patients and, at the same time, meaningful aspects of much stronger individuals. That's why
the overall assessment should consist of tools measuring the muscle strength, range of motion in
joints, relevant motor function scales and timed assessments reflecting patients’ activities of daily
life.
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Uvod

Spindlni svalova atrofie (SMA) je obecné po-
vazovana za pomalu progredujici onemoc-
néni. Nejnovéjsi poznatky zdraznily réiznou
miru progrese vzhledem k véku pacienta
a k funkci. U nechodicich pacient( se hruba
motorika vyViji, a tedy zlepSuje, do véku 5 let.
Dale do 15 let nasleduje zhorseni, po kte-
rém prichazf relativnf plateau v pozdni ado-
lescenci a v dospélosti [1]. U chodicich pa-
cientl se SMA se schopnost chlize zlepsuje

do véku 6 let. Nasleduje pomalé zhorsovani,
po kterém prichazi prudsi prepad v obdobi
puberty az do véku 20 let. Dalsi faze pozvol-
ného zhorsovani se objevuje v dospélosti [2].
V nésledujicim textu uvadime baterii testd
a metod hodnocen, které jsou vyuZitelné
i pro dospeélé pacienty se SMA. Tyto testy
se snazi zachytit vyse uvedené postupné
a velmi pomalé zhorSovani klinického stavu
v dospélém véku, pfipadné mohou slouzit
k zaznamenavani efektu lécby.

Testovani svalové sily

arozsahu pohybu

Progresivni ztrata svalové sily je hlavnim kli-
nickym pfiznakem viech onemocnéni mo-
toneuronu. Pravé pokles svalové sily byva
divodem ztraty pohybovych funkci, jako
jsou schopnost chdze a provadéni béznych
dennich aktivit, nebo byva pficinou respi-
ratnich potizi. Existujf rdzné zptsoby pro
kvantifikaci svalové sily. Jako vsechny tech-
niky maji i tyto své vyhody a nevyhody, nic-
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méné vsechny prokdzaly spolehlivost a citli-
vost pro zjisténi progrese nemoci ¢i Ucinku
lécby [3].

Svalovy test (manual muscle testing;
MMT) je metodou hodnocenf svalové sily,
kterd je vyuzivana jiz od roku 1912. Nejuzi-
vanéjsi skalou udavajici stupné svalové sily
se stala britskd Medical Research Coun-
cil scale (MRC scale). Plvodni forma skaly
hodnoti silu svall od stupné 0 po stupen 5,
pricemz stupen svalové sily 0 se pfifazuje
svalu bez zadné funkce a stuper svalové sily
5 znamena plnou, resp. pfimérenou svalo-
vou sflu. Stupném 1 je hodnoceny sval, ktery
je schopen pouze zaskubu, stupném 2 je
hodnoceny sval schopny vykonat kontrakci
a pohybovat segmentem v plném rozsahu
pohybu s eliminaci gravitace. Stupen sva-
lové sily 3 znamend, Ze sval je schopen pro-
vést pohyb v segmentu v plném rozsahu
v gravita¢nim poli zemé, a stupen svalové
sily 4 se pfitazuje svalu, ktery je schopny pre-
konat stfedni odpor v plném rozsahu po-
hybu daného segmentu téla [3]. Pro efek-
tivnéjsi vyuziti v klinickych studifch Ize tuto
skalu expandovat pouzitim znamének plus
a minus nebo ekvivalentnim pfevedenim do
desetistupnové $kaly s moznosti zazname-
nat diskrétnéjsi odchylky [4].

Ackoliv svalovy test dokdzal svou spoleh-
livost u pacientd s onemocnénim motoneu-
ronu, existuji i dalsi metody meéfeni svalové
sily, které jsou jesté méné zatizeny subjekti-
vitou vysetfujictho a vykazuji dokonce vyssi
senzitivitu pfi rozpoznavani odchylek sva-
lové sily v ¢ase. Takovou metodou je dyna-
mometrie, kterd mefi aktivitu svalu v jed-
notkadch sily. Tato metoda je vyuZivdna
v mnoha klinickych studiich pro méfeni sily
koncetin, pfipadné trupu [5]. Jeji nevyho-
dou v3ak je, Ze v nékterych pfipadech do-
chazi k takzvanému ,podlahovému efektu”
(,floor/basement effect”), kdy svaly slabsi
nez stupen 3 nejsou vzdy schopny prekonat
spoustec méreni [6].

Pro méfeni sily dechovych svall se v kli-
nické praxi nejcastéji vyuziva spiromet-
rie. Ziskanad hodnota usilovné vitalni kapa-
city (forced vital capacity; FVC) je u pacient(
s neuromuskularnim onemocnénim véeo-
becné uzndvanym méfitkem globalni sily
dechovych svald, jelikoZ jsou pfi tomto ma-
névru pouzité obé skupiny dechovych
sval, nadechové i vydechové [7]. Méfeni
FVC vleze na zadech se jevi jako senzitivni
metoda odhalujici slabost branice, pficemz
pokles naméfené hodnoty o vice nez 25 %
oproti méfeni ve vzpfimeném postaveni in-

dikuje zavazné oslabeni branice, a to dfive
nez samotné mefeni FVC ve vzpfimeném
postaveni [8]. Jinou metodou zjistén{ sily de-
chovych svall je méreni maximélnich Ust-
nich tlakd (nddechového a vydechového)
a nadechového nosniho tlaku, vse méreno
v jednotkachcm H,0 [9]. U pacientd se SMA
byvé branice usetifena a dechové obtize, ze-
jména neefektivni kasel, vyplyvaji z oslabenti
muskulatury trupu. Az v pribéhu c¢asu do-
chézi k poklesu sily i samotné branice [4].

K méreni rozsahu pohybu, pasivniho i ak-
tivniho, se standardné pouzivd goniome-
trie. Existuje nékolik metodik goniomet-
rického meéfeni, v nasich pomérech je vsak
zauzivanou metodou SFTR, kterd zazna-
mendva rozsah pohybu v roviné sagitélni,
frontalni, transverzélni a v rotacich [10]. Pfi
rutinnim vysetfeni nenf nezbytné méfit po-
hyblivost kazdého kloubu téla, ale pouze
téch, u kterych chceme zdtraznit pfftomnost
kontraktur, pfipadné sledovat jejich progresi.
K naméfenym hodnotdm je vhodné zazna-
menat, zda byly pohyby provedeny aktivné,
pasivné nebo jde o nulové postaveni [4].

Funk¢ni testovani

Testovani pohybu s ohledem na jeho funkci
v béZném Zivoté pacienta je v dnesni dobé
¢asto pouzivany pfistup k hodnoceni. Pro
ucely klinickych studif i pro béZnou praxi
jsou americkou regula¢ni agenturou Food
and Drug Administration (FDA) a britskou
Medicines & Healthcare products Regula-
tory Agency doporucovéana klinickd hodno-
ceni zaloZzena na perspektive a sebevnimani
pacienta (patient-centered outcome mea-
sures) [11]. V nasledujici ¢asti textu uvadime
nejpouzivanéjsi klinické nastroje pro hod-
noceni pohybového stavu pacientll se SMA,
které se snaZi sledovat jejich schopnost pro-
vadeét aktivity dennfho Zivota.

Motor Function Measure (MFM) je $kdla
vytvofend pro potfeby hodnocenf pacientd
s neuromuskuldrnim onemocnénim. Skala
se sklada z 32 ukond, které hodnoti pohy-
bové funkce ve trech dimenzich. Kazda
uloha je hodnocena ¢tyfmi stupni, od 0 do
3, podle schopnosti splnit zadani. Cim lepsi
je predvedend funkce, tim vyssim stupném
je hodnocena. Prvni dimenze (13 UkonU)
hodnoti funkce spojené se stojem a presuny.
Druhd dimenze (12 Ukond) hodnoti axidlnf
a proximalni funkce v poloze vleze na za-
dech, vsedé na Zidli nebo Zinénce. Ttetf di-
menze (7 ukond) je zaméfena na akralni mo-
toriku zejména horni koncetiny, s jednim
Ukonem adresovanym distalni ¢asti dolnich

koncetin [6,12]. Nevyhodou této skdly je, ze
ne viechny Ukony, zejména ty, které testujf
distalni oblasti koncetin, odrazeji schopnost
vykondvat aktivity dennfho Zivota pacienta.

Hammersmith Functional Motor Scale
Expanded (HFMSE) je Siroce vyuzivana
skala motorickych funkci specificky vytvo-
fené pro pacienty se SMA. Ukony, které za-
hrnovala pdvodni Hammersmith Func-
tional Motor Scale a které nyni zahrnuje
jeji rozsitend (expanded) verze, byly zvo-
leny odborniky po didkladném a dlouho-
dobém sledovani pacientl se SMA tak, aby
verné hodnotily hrubou motoriku pacienta
a pfitom vykazovaly funkéni smysluplnost.
V klinické praxi se HFMSE ukdzala byt vy-
znamnou vysetfovaci metodou a rehabi-
lita¢nim nastrojem. Je uzite¢nd i pro Ucely
klinickych studii a pro sledovéni progrese
onemocnéni [11,13,14].

Tato skéla se sklddé z 33 ukonl hodnoti-
cich schopnost pacientl provadét rlizné ak-
tivity. Kazdy Ukon je hodnocen tfibodovym
systémem, pficemz dvéma body je hod-
noceny samostatné splnény vykon, jednim
bodem je hodnoceny spinény vykon, ktery
potfeboval asistenci, a nulou je hodnoceny
nesplnény ukon. Vysledné skore se muize po-
hybovat od 0 do 66 bodU. Ve je testovéno
bez vyuziti ortéz ¢i korzetd [15].

HFMSE je vSeobecné uzndvana jako ro-
bustni vyslednd skéla pro klinické studie,
a to nejenom proto, ze kazdy Ukon se jevi
byt smysluplny pro pacienty a jejich peco-
vatele, ale také proto, Zze i mald zazname-
nand zmeéna je pro né ve vysledném skore
relevantni [11].

Funkce a sila hornich koncetin byva u pa-
cientd se SMA méné oslabena nez sila
a funkce trupu a dolnich koncetin. Nejvice
zachovana sila byva ve svalech flektujicich
lokty a v distdlnich svalech hornich konce-
tin [4,16,17]. Testovani jemné motoriky tak
mUze o dennich aktivitdch nechodicich
pacientl vypovidat Iépe nez 3kaly hrubé
motoriky.

Funkce horni koncetiny se v ramci klinic-
kého sledovani a pro Ucely studii hodnotf jiz
od roku 1980 Brookovou skalou pro horni
koncetinu (Brooke Upper Limb Scale).
Tato skdla urcujici stadium postizeni hornf
koncetiny je zaloZena na tom, zda je pacient
schopen zvednout ruku, predlokti a paZi
proti gravitaci. Pozlstava z Sesti stupnu, které
jsou pacientovi pfifazovany na zakladé ob-
tiznosti Ukond, pficemZ stupen 1 znamena
nejlepsi a nejvyssi funkénost a stupen 6 nej-
niz3i Uroven funkce. Skala prokézala dobrou
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spolehlivost a je ¢asto vyuzivana k validaci ji-
nych, novych funkcnich skal. Prestoze je jed-
noduse proveditelnd a poskytuje rychlou
a jasnou predstavu o zru¢nosti pacientovy
horni koncetiny, neni schopna zhodnotit
zru¢nost vsech pacientt se SMA. U velmi sla-
bych pacientl dochazi k stropovému efektu
a naopak, u silnych jedincl, neni mozné za-
znamenat drobné odchylky v case. V dnesni
dobé je proto pouzivana spise ke klasifikaci
a zafazenf pacientl dle funkce horni konce-
tiny, nez k samotnému hodnoceni [6].
Mezinarodni spolupraci odbornikd poz-
déji vznikla skéla Upper Limb Module, kterd
byla navrzena pro hodnoceni funkce horni
koncetiny u pacientl se SMA neschopnych
chtize. Nové skéla byla nésledné validovana
v mezindrodnim prostredi, byla vyuzivana
vklinické praxia pro Ucely pravé probihajicich
studif [15]. Pro redukci mozného stropového
a podlahového efektu, které byly zazname-
nany pfi jejim pouziti v riznorodé kohorté
pacientd, déle vznikla dnes pouzivana skéla
Revised Upper Limb Module (RULM).
Tato skéla se sklada z 19 ukonU a vstupniho
Ukonu (Brookovy 3kaly), ktery slouzi pro za-
fazenf do funkenf skupiny a nezapocitava se
do findIniho vysledku. Ostatni Ukony odrazeji
razné funkeéni okruhy a jsou hodnoceny tfi-
bodovym systémem, kde 0 odpovida ,nenf
schopen’, skére 1 znamena ,schopen s mo-
difikaci” a skére 2 ziskdva pacient, ktery je
,schopen bez problémd”. Pouze jeden tkon
je bodovan schopen / neni schopen s ma-
ximalnim skore 1. Pfi plné funkeni zdatnosti
tak pacient ziskava 37 bodu. Vysetfenf Ize
provést na obou hornich koncetinach, pa-
cient ovsem urci koncetinu, kterou pouziva
dominantnéji, a ta je hodnocena pfi kazdém
dalsim vysetfeni. Skéla je bezpec¢na a jed-
noduse proveditelnd, pro pacienty nebyva
spjatd s negativni emoci. Cas provedeni se
pohybuje od 5 do 20 min [18]. NejdUlezitej-
$im aspektem je, Ze pacienti a jejich pecova-
telé byli schopni pfiradit ke kazdému Ukonu
ve skdle smysluplnou aktivitu ze svého den-
niho Zivota. Proto vznikl konsenzus, Ze RULM
je findIni nejrobustnéjsi skala pro monitoro-
vani funkce horni koncetiny u pacientd se
SMA. Pro Siroké spektrum vysetfovanych
zru¢nosti je vyuzitelnd jak u nechodicich pa-
cientd, tak u chodicich pacientt se SMA [19].
Egen klassifikation (EK skala) je skéla
zalozena na funkénich schopnostech vyuzi-
vanych pfi béznych dennich ¢innostech pa-
cientll neschopnych chtize s Duchennovou
svalovou dystrofif a SMA. Jejf rozsitend verze
(EK2) byla primdrné vytvofena pro necho-

dici pacienty se SMA a v mezindrodnim pro-
stfedi byla ovéfena jeji spolehlivost a vali-
dita [20,21]. EK2 se sklad4 ze 17 Ukon(, kazdy
z nich je hodnocen ¢tyfmi moznymi stupni
od 0 do 3 bodd, a je zaloZena na rozhovoru
s pacientem. Maximalni EK skore predstavuje
minimalni funkci a naopak, minimalni az nu-
lové EK skore predstavuje nejvyssi funkeni
schopnost [6]. Tato skéla zatim nebyla valido-
vand v ¢eském jazyce. Pro dospélé nechodici
pacienty, ktefi skoruji v HFMSE minimalni az
zadny pocet bodU, se Egen kassifikation jevi
byt dobrym doplnkem skély RULM jakozto
daldi, na pacienta orientované méitko, vzta-
hujici se na odlisny okruh funkenich aktivit.

Proximalni svalova slabost zptsobuje po-
tize s chlzi, béhem, chdzi do schodd, zve-
danim se ze Zidle, piipadné ze zemé. Kromé
proximalni slabosti je i Unava vyznamnym
a Castym symptomem a mUze se podilet
na poruse funkce a vytrvalosti. Unava byvé
vyznamnéjsi u pacientl se SMA typu Ill nez
u vaznejsich forem onemocnéni [22]. Vyse
uvedend vysetfeni testuji sice pohybovy
stav, ale nezohlednuji Unavu, unavitelnost
a vytrvalost.

Sestiminutovyminutovy test chiize
(Six Minute Walking Test; 6MWT) byl
plvodné vytvofen pro sledovani fyzické
zdatnosti pacientl s kardiopulmonainim
onemocnénim. Pozdéji byl modifikovén
a validovan pro pacienty s neuromusku-
[arnim onemocnénim kvdli limitované do-
stupnosti jinych obdobnych testl [23]. Vy-
setfeni chlize, rovnovahy a vytrvalosti se zda
byt nejsmysluplnéjsim doplrikem k vysetfenf
svalové sily a hrubé motoriky u chodicich
pacientll se SMA, nebot chlize je zakladnim
atributem dennich ¢innosti [24]. Schopnost
kvantifikovat funkenf vytrvalost a jeji senzi-
tivita pro zmeény ve vytrvalosti délaji tento
test jedine¢nym [25]. Regula¢ni agentury jej
taktéz uznaly za klinicky vyznamny a smyslu-
plny vystup. 6MWT pozitivné koreloval s ma-
ximalni rychlosti spotfeby kysliku (VO, ), se
skalou hrubé motoriky HFMSE, s naméfenou
silou svalt dolnich koncetin a dynamometrif
mérenou silou flexord kolen, invertné potom
koreloval s 10m testem chize/béhu [26].

Pacientovym Ukolem je chodit (ne klusat
ani béZet) po rovné dlouhé chodbé s vyzna-
¢enou 25m trasou. Tuto trasu ma pacient ab-
solvovat co nejvice krat béhem 6 min. Na
zemi leZi metr a na kazdém konci stojf kuzel,
kolem kterého se pacient pokazdé otaci
a testujici osoba zaznamendva pocet obra-
tek. Ta pacienta celym testem doprovazi, aby
ho motivovala a dohliZzela na bezpecnost.

Pacient mUZze zastavit a odpocinout si, ale
nemél by si sedat. Unavitelnost pak Ize vy-
pocitat jako rozdil mezi vzdalenosti uslou
v prvnia v posledni minuté vyjadreny v pro-
centech, pficemz pozitivni hodnota vyjad-
fuje Unavu [25]. Jediné 6MWT rozlisil zavaz-
nost symptomatologie a potvrdil, Ze pacienti
se SMA typu llla a lllb maji rozdilny vykon
a dosahuji jinych vysledkl, na rozdil od
HFMSE, kde tyto dva subtypy dosahuji stej-
ného skore [26]. Otazkou viak je, zda je tento
koncept testu ,vzdéalenost za dany ¢as” po-
chopitelny a vhodny pro pacienty, ktefi ne-
jsou zvykli na vytrvalostnf aktivitu a védomé
rozdéleni svych sil tak, aby udrzeli konstantni
tempo [27].

Veskeré terapeutické snahy ve svém ko-
ne¢ném duisledku sméfuji k tomu, aby se pa-
cientovi zilo Iépe. Proto je vhodné se kromé
samotného méreni pohybovych funkci pa-
cienta ptdt, jak vnima kvalitu svého zivota.
K tomuto Ucelu slouZi dotazniky kvality zi-
vota, resp. se zdravim souvisejici kvality Zivota
(Health-related quality of life; HRQol).
V dnesni dobé nemame dotaznik kvality Zi-
vota specificky pro pacienty se SMA, ktery
by zohledrioval potiZe, jaké se mohou v Zi-
voté pacienta objevit. Proto se zatim pro
Ucely klinického sledovanf a studif vyuziva
standardizovany dotaznik HRQol, pfipadné
jeho zkracend forma Short Form 36 (SF36).
Ten se sklada z 36 otdzek, které se fadi do
8 domén. Cty¥i domény se tykajf fyzického
zdravi a daldf ¢tyfi mentdiniho. Je zajimavé,
Ze pacienti s pozdéjsim nastupem a leh¢im
pribéhem nemoci hodnoti kvalitu svého Zi-
vota jako horsi nez pacienti s t&z8im prlbeé-
hem. To se mozna déje i proto, Ze na sebe
kladou vyssi ndroky a maji tendenci se po-
rovndvat se zdravou populaci [28]. Z toho
vyplyva, Ze klinicky stav nemusf vzdy korelo-
vat s kvalitou Zivota a je vhodné monitorovat
oba dva aspekty.

Zaveér

Z dlouhodobého sledovani mnoha autord
vyplyva, Ze doba nutna pro zaznamenani
vyznamnych zmén v sile a funkénich schop-
nostech pacientl se SMA musi byt dosta-
te¢né dlouhd, a to v fadu 5-10 let [5], pokud
okolnosti nevyzaduji jiny postup. Testovani
motorickych funkci by vsak mélo byt v ka-
7dém pfipadeé bézné provadéno a opako-
vano zaskolenym zkousejicim kazdych 6 mé-
sict [29]. Pfi srovnavani vysledkd testovani je
nutno brat v Uvahu mozné modifikujici fak-
tory, jako napt. dennf dobu, jednorazovou
Unavy, ale i akutnf infekce [5]. Pravidelné za-
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znamenavani motorického stavu pacienta
umoznuje presnéjsi rozpoznani funkénich
pohybovych zmén v case, identifikaci stavt
vyzadujicich intervenci nebo posouzeni od-
povedi na intervenci. Vystupy testovani déle
umoznuji porovnavat individudlni vysledky
s jiz zndmymi trajektoriemi progrese ne-
moci. Pro sbér a vyhodnocovani klinickych
dat slouzi v CR Projekt REaDY (REgistry of
muscular DYstrophy). Ten zahrnuje registry
zamérené na nékolik typl nervosvalovych
onemocneni, z nichz jednim je i SMA [30].
Udaje z registru umoznuji vysledovat sou-
vislosti mezi jednotlivymi subtypy pacient(
a pomahaji vytvéret nové strategie péce.
V neposledni fadé ndm umoznuji sledovat,
zda se multidisciplinarni Usili odrazi v kvalité
Zivota pacientd.
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