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SLOVO CTENARUM ¢ A WORD TO READERS

Vazeni ¢tenari, autori a inzerenti,

radi bychom Viam podékovali za Vasi pomoc pfi tvorbé mezioborového odborného
casopisu ,, Pohybové tistroji - pokroky ve vyzkumu, diagnostice a terapii“. Na podzim roku
2006 Vam s potésenim piedkladime dvojcislo ¢asopisu 3+4/2005 vénované Zivotnimu
jubileu pana profesora MUDr. Eugena Strouhala, DrSc., svétové zndimého egyptologa a dvoj-
¢islo 1+2/2006 vénované Zivotnimu jubileu pana profesora MUDr. Jaromira Koldre, DrSc.,
jednoho z nejvyznamnéjSich ¢eskych radiolog.

V roce 2007 plinujeme opozdéné vydani dvojcisla 3+4/2006 a dvé dvojcisla 1+2/2007
a 3+4/2007, ktera budou obsahovat i Supplementa z planovanych akci Spole¢nosti pro
pojivové tkané, a to ,12. Kubatova podologického dne“ a ,The 8™ Prague-Sydney Symposia“.
Obé akce se opét budou konat v Lékaiském domé (Sokolskd 31, 120 26 Praha 2) pfiblizné
ve stejnych terminech jako roce 2006. V roce 2006 se nam podafilo zkritit zpozdéni ve
vydavani casopisu piedevsim zasluhou Spolecnosti pro pojivové tkané CLS JEP, ktera od
roku 2004 pokracuje v ¢innosti Spole¢nosti pro vyzkum a vyuZiti pojivovych tkani.

Vydavani casopisu Pohybové ustroji by vSak nebylo mozné bez dalSich spoluvydavateli,
a to Odborné spolecnosti ortopedicko-protetickd CLS J. E. Purkyné, Ambulantniho centra
pro vady pohybového aparatu v Praze a Katedry antropologie a genetiky clovéka, PfF UK
v Praze. Na vysoké odborné grafické a technické tirovni ¢asopisu md nezastupitelnou tilohu
odpovédny redaktor ¢asopisu pan Ing. Pavel Lorenc, ktery tuto funkci prevzal v roce 2003.

Predmétem a hlavnim posldnim casopisu je publikovani praci vychdzejicich z vyzkumu
pojivovych tkdni, price orientované na biochemickou, morfologickou, genetickou a mole-
kularni diagnostiku, kostni metabolismus u vrozenych poruch i ziskanych vad. Déle klinické
prace, tykajici se symptomatické 1écby primdrnich i sekundarnich metabolickych kostnich
chorob, osteoporozy, osteo(spondylo)artrozy, kostnich dysplazii, konc¢etinovych anomalii,
kombinovanych (dismorfickych) vad pohybového aparatu a genetickych syndrom, ale
i jinych chorob, které ve svych dusledcich negativné ovliviiuji pohybové ustroji v priibéhu
lidského Zivota. Zvlastni pozornost je vénovina pracim z oblasti biomechaniky, a to neuroa-
daptivnim zméndm skeletu, fizené remodelaci pojivovych tkdni v zavislosti na 1écebnych
metodach (rehabilitace, ortoticko-protetické a operacni 1écCeni), studiim muskuloskeletal-
nich a neurondlnich interakci, v neposledni fadé sdélenim antropologickym, paleopatolo-
gickym a pod. Cenime si pfedevsim interdisciplindrné zaméfenych pfispévku. V anglickém
jazyce jsou publikovany price zahrani¢nich i naSich autorti. Cennym doplnénim obsahu
casopisu jsou zpravy ze sjezdi a konferenci. V rubrice zpravy zvefejiujeme ozndmeni o Zi-
votnim vyroc¢i ¢lenti RR, prioritnich pozorovanich, ze studijnich a poznavacich cest aj.

Jako kazdoro¢né€ uvadime smérnice pro autory prispévkua. Piivodni price a kasuistiky
doporucujeme publikovat v anglictin€ s cilem zvysit zdjem o nds$ ¢asopis i ve statech EU.

Souhrny praci publikovanych v c¢asopisu jsou excerpoviany v EMBASE / Excerpta

anglické souhrny s klicovymi slovy.

Redakc¢ni rada
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OBRAZEK NA TITULNI STRANE CASOPISU DEMONSTRUJE

Obrizek na titulni strané casopisu demonstruje charakteristické RTG priznaky
Achondroplazie (Achp): Lebka je velka s vypouklym Celem, baze lebni kritkd, foramen
magnum zuazené. Lopaty kycelnich kosti jsou malé, zakulacené, nékdy ctverhranné (,usi
slona®), acetabula jsou horizontilni plochd, sakroischiadické zifezy jsou kritké a uzké.
Dlouhé kosti jsou zkridcené, masivni, prominuji svalové upony. Epifyzarni osifikace je opoz-
déna, riastové epifyzy kolennich kloubt maji zafezy ve tvaru ,V¢. Metafyzy jsou rozSifené
nepravideln€ ohranic¢ené, krcky femurt jsou kritké. U kojenct se prokazuje ovalné projas-
néni v proximalnich metafyzich femurt a humert. Obratlova téla jsou kratkd a plochd, na
bederni patefi se kaudilnim smérem zmensuje (zuZuje) interpedikularni vzdilenost, pedik-
ly jsou kratké, kandl patefni Gzky. Zebra jsou kritkd s konkdvnimi ventralnimi konci.

Na obrazku jsou vyobrazeny typické radiografické dysplastické zmény pozorova-
né na lebce, ruce, pateri, bérci, panvi a kyclich u pacientti s Achp v rizném véku, ktefi
jsou sledovini a 1é¢eni v Ambulantnim centru pro vady pohybového aparatu v Praze.

Lebka

Lebka v AP projekci u 18 mési¢niho batolete ukazuje rozsifeni postrannich komor,
makrocefalii, zpisobenou komunikujicim hydrocefalem, jezZ je nasledkem zvySeného intra-
kranidlniho venosniho tlaku. Nekomunikujici hydrocefalus vznika pfi stenéze aquaeductus
mesencephali. (V téchto pfipadech je nutné véasné neurochirurgické léceni - ventrikulo-
peritonedlni drendz, i kdyz logi¢téjsi je chirurgicky vykon uvolfiujici venoézni tlak).

Ruka

Kratké Siroké a konické ¢lanky prsta zvlasté proximalni a stfedni falangy. Nalevo obraz-
ku jsou pod sebou RTG levé ruky ve véku 4 roky - ruka ve tvaru vidli¢ky ¢i trojzubce (3. a 4.
prst nelze ani pasivné zcela priblizit), 12 a 15 let (tubularni kosti ruky jsou kratké a iroké).
Na RTG snimku predlokti ve véku 12 let je subluxace hlavicky radia, coZ omezuje extenzi
v loketnim kloubu (flek¢ni kontraktura 45°), diafyzy obou kosti predlokti jsou prohnuty
radidlné, kratky distilni konec ulny je pricinou Madelungovy deformity ruky a instability
zapésti. Distalni konce radia a ulny jsou nalevkovité rozsifeny.

Pater

V bo¢né projekci na snimku nahofe (4 roky) zobrazuje vyraznou dorsolumbilni kyfézu
zpusobenou klinovitym tvarem obratlovych t€l L1 a Th12. Na snimku dole (5 let) je abnor-
malni hyperlordéza LS krajiny, sakrum je zakfiveno dorsoproximilné. Na obou snimcich
se prokazuje pfedozadni zkraceni pedikld. V AP projekci LS patefe neni sacrum zobrazeno
(RTG snimek na obrizku vpravo dole). Na snimku Th-L a L patefe v AP projekci (6 let) je
niapadné zuzovani interpedikulirni vzdilenosti kaudalnim smérem.
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Kycle a panev

U kojenct a batolat je panev nizkd a Siroka, kycelni kosti mirn€ hranaté (kvadratické),
kfizové zatezy jsou uzké.Uprostfed dole na obrazku vlevo je RTG pravé dolni koncetiny ve
véku 3 mésice, vpravo L polovina pdnve a proximdlni femur v 1 roce. Vpravo obrizku je
zobrazena leva polovina panve a proximalni femur ve véku 2 roky, vpravo nahofe leva kycel
v axidlni projekci ve véku 14 let - kratky Siroky kréek je valgosni a v anteversi.

Vpravo obrazku uprostfed je leva dolni koncetina v AP projekci (7 let), varosni zakfiveni
kolena, bérce a hlezenniho kloubu je projevem rychleji rostouciho distdlniho konce fibuly.

Achp je nejcastéji se vyskytujici kostni dysplazii, vyznacujici se kritkou disproporcio-
ndlni postavou, relativné dlouhym trupem a kriatkymi koncetinami. Soucasné epidemiolo-
gické studie uvadéji incidenci achondroplazie 3 : 100 000 Zivé narozenych déti (1 : 26 000-
1: 15 000). Odhaduje se, Ze achondroplazie tvofi asi 80 % z celkového poctu velmi vzicné
se vyskytujicich kostnich dysplazii.
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Dédic¢nost

Dédi¢nost je autosomalné dominantni (AD), v 80-90 % vznika jako spontinni novd muta-
ce (vy$$i vék otctl - nad 37 let) na kratkém raménku 4. chromozému (v oblasti 4p16.3).

Etiopatogeneze: Vice nez 99 % pfipadd vznikd bodovymi mutacemi (G-A nebo G-C)
v nukleotidu 1138 v transmembrinové doméné genu pro receptor 3 fibroblastu, vizici ris-
tovy faktor (FGFR-3 - fibroblast growth factor receptor 3). Vysledkem obou téchto mutaci je
substituce glycinu argininem v codonu 380. FGFR-3 se uplatfiuje pfi vyvoji chrupavky a v CNS.
Detekce béZznych mutaci 1138G-A nebo 1138G-C jsou pfimé a snadno proveditelné. Detekce
mutaci FGFR-3 byla v CR zavedena v prenatdini diagnostice jiz pted vice neZ 10 lety.

Klinicka symptomatologie

Typicka facies s vpacenym kofenem nosu, makrocefalie s vypouklym ¢elem, porodni
délka kolem 47 cm, porodni hmotnost se nelisi od praméru. Kojenci jsou hypotonicti
a opozduji se v motorickém vyvoji, chodit zacinaji aZ mezi 24. a 36. mésicem. Nisledkem
hypotonie a kloubni hypermobility vznika torakolumbalni kyféza, panev je dopredu skloné-
nd, prominuji hyzdé a bficho. Hrudnik je plochy s malym objemem. Typické je dispropor-
ciondlni rizomelické zkriceni hornich a dolnich koncetin. Horni koncetiny u novorozenct
dosahuji k pupku, u dospélych k tfisliim.Vyska dospélych je v rozmezi 106-142 cm (muZi
dosahuji pramérné vysky 130 cm, Zeny 123 cm). S rlistem casto progreduje varozita bércu.
Trup roste na dolni hranici normy, zkrat dolnich koncetin byva v dospélosti v rozmezi
25-40 cm. Primérnd hmotnost dospélych muzi je 55 kg, dospélych Zen 46 kg, vétSina ma
sklon k obezité. Inteligence byva normadlni.

Pro kostni dysplazie obecné plati, Ze pro urceni diagnozy je diagnosticky cenné hodno-
ceni dysplastickych zmén epifyz, metafyz a obratlii na RTG snimcich zhotovenych v obdo-
bi rustu. Dysplastické zmény skeletu u pacientii s Achp jsou pro potvrzeni diagnozy typic-
ké od narozeni do dospélosti (existuji paleopatologické ndlezy Cdsti Roster achondroplazie
staré vice nez 5 000 let). U kojencii a batolat je RTG ndlez metafyzdrnich dysplastickych
zmeén podobny Hypochondroplazii, pro rozliseni je vyznammny snimek Rycli a panve a be-
derni pdtere v predozadni projekci.

Doc. MUDr. Ivo Marik, CSc.

Ambulantni centrum pro vady pohybového aparitu
Olsanskd 7

130 00 Praha 3

E-mail: ambul_centrum@volny.cz
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SOUBORNE REFERATY e REVIEWS

INFORMACE O DRIVEJSIM (NESPRAVNEM)
REHABILITACNIM LECENI IDIOPATICKE
SKOLIOZY PATERE. VYSLEDKY NOVE
REHABILITACNI TERAPIE. PRAVIDLA
NEO-PROFYLAXE

INFORMATION ABOUT OLD (WRONG)
REHABILITATION TREATMENT OF IDIOPATHIC
SCOLIOSIS. OUTCOME OF NEW REHABILITATION
THERAPY. RULES OF NEO-PROPHYLAXIS

KARAKUCKI J., KARSKI J., KARSKI T., KANDZIERSKI G.,
MADE] J., DLUGOSZ M.

Chair and Department of Pediatric Orthopaedics and Rehabilitation
Skubiszewski Medical University of Lublin, Poland

University Pediatric Hospital, Chodzki St. 2, 20-093 Lublin, Poland

SUMMARY

The article provides overview of previous and present rehabilitation exercises in the-
rapy of the so-called idiopathic scoliosis. Till discovery of biomechanical etiology of spine
deformity (T. Karski 1995-2006) the “strengthening-extension exercises for spine” were
popular in many countries. The enlargement of curves was suggested as “natural history”
of scoliosis. The discovery of biomechanical etiology allowed to introduce new rehabilita-
tion therapy and rules of causal neo-prophylaxis. The new conservative therapy of scoliosis
should be now the main aim for every doctor.

Key words: rehabilitation exercises, so-called idiopathic scoliosis
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INTRODUCTION AND
EXPLANATION OF THE
PRINCIPLES OF NEW
REHABILITATION
EXERCISES

Thanks to discovery of the etiology of
the so-called idiopathic scoliosis (T. Karski
1995) we have changed in our Department
the concept of the rehabilitation treat-
ment. This took place mainly because of
“the fall of the theory concerning the
weakening of the extensor muscle at sco-
liotic patients”. The so-called idiopathic
scoliosis develops because of the biome-
chanical malfunctions during the growth
of child and especially during the spurt of
the growth and not because of the weake-
ning of the muscles (Karski 1995-2006 [2,
3]). The malfunctions leading to scolio-
sis are connected with the asymmetry of
loading of both lower limbs during gait
and the specific pathogenic habit of “stan-
ding at free”. The long-lasting observations
prove that in scoliosis does not exist, at
least at their initial stage, any weakening of
muscles - especially the group of extensors
(Malawski [6], Karski [4]).

The primary aim of the new exerci-
ses at patients with so-called idiopathic
scoliosis is - to eliminate the contracture
of the right hip, which is the etiological
factor. The second aim is to remove the
contractures on the concave side of each of
curves that means contractures of paraver-
tebral tissues, fasciae, ligaments, tendons,
muscles and capsules which fix and enlar-
ge the scoliosis. The strengthening of back
muscles, which from the orthopaedic point
of view is also important, takes place in the
second phase of each “new Lublin reha-
bilitation exercise” that is: while coming

back from bending to the straight position
of the spine. What is more, the everyday
active life and practising of various kinds of
sports also strengthens the muscles.

THE HARMFUL EFFECTS
OF THE OLD EXERCISES

Since the etiology of idiopathic scoliosis
was unknown, the rehabilitation treatment
took place on the basis of the following,
seemingly logical, concept:
® Sudden appearance of curves of the

spine and rib hump on the right side

of the thorax at a “healthy child” - the
doctors tried to counteract them.

® The parents (and doctors!) usually did
not see the obliquity of os sacrum,
tilt of pelvis, the left lumbar scoliosis,
which always is the primary deformity

® The phenomenon of the scoliotic
deformity was perceived as “weake-
ning of the spine and of the spine
musculature”

® The strengthening exercises for the
spine were suggested to make the
muscles stronger and to make the so-

-called “muscle jacket”.

Which exercises could be the best in
this situation? - Obviously the strengthe-
ning exercises performed in the prone
position on the abdomen, the weak muscles
should be strengthened. Unfortunately
the old exercises fixed the extensors con-
tracture (Malawski [6], Adams&Meyer in
Tomaschewski&Popp [8], Karski [5], Kadas
[1]), while this extension contracture is the
first sign of the beginning of scoliosis in
the I-st and III-rd etiopathological group of
scoliosis (Karski 2001, 2004 [2]). A whole
range of harmful exercises performed on
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the abdomen was developed, for example:
“breast stroke swimming in the air” often
with some weights at the limbs, holding
the feet with the hands and swinging on
the abdomen, lifting of the upper part of
the body form hanging up to the level of
rehabilitation table.

Although this treatment (performed
for many years) did not bring any effects,
although the scoliosis kept getting big-
ger, the doctors did not stop recommen-
ding it since nobody dared to think that
this treatment makes the scoliosis bigger.
The parents expecting some improvement
witnessed constant enlargement of the
deformity (Fig. 1a, Fig. 1b). Because the
etiology of the scoliosis was unknown,
the enlargement of the deformity was trea-
ted as a characteristic feature of especially
“dangerous kind of spinal deformities”.
These enlarging scoliosis were called pro-
gressing and ‘malicious’. No parents suppo-
sed that the progression of the deformity
is the consequence of the performance of
the wrong and harmful exercises. Only the
children who were unwilling to exercise,
or did not perform exercises very carefully
or regularly were saved from the progressi-
on of the deformity. So the severe scoliosis
developed among Polish children who per-
formed the wrong exercises intensely and
for a long time.

IMPORTANT ROLE
OF SPORT

The scoliotic patients or those with
the danger of development of scoliosis
should be encouraged to physical activi-
ty and should practise sports. Especially
it is important to actively do a sport in
school. Yet, the best exercises are these

in Karate (the so-called warming up exer-
cises), Taekwon-do, Aikido, Judo, Tai chi,
Yoga, Kung-fu and other. Because of the
stretching elements, artistic and acrobatic
gymnastics, modern and ballet dancing are
also beneficial.

On the other hand, “prohibiting the
children threatened with scoliosis or with
an early stage of scoliosis from taking part
in the physical education classes at school”,
which was constantly done by orthopaedic
surgeons in many countries, also in Poland,
is very harmful! Each child needs to be
active, practise sports and some exerci-
ses perfectly eliminate the development
and advancement of scoliosis and many
physical education teachers noticed this
but the orthopaedic surgeons in past time
were never informed about it (Walczak &
Urbanik [9]).

NECESSITY OF ACTIVE
EXERCISES IN ACCELE-
RATION PERIOD

OF GROWTH

The children with scoliosis are threate-
ned especially in the spurt of growth, that
is at the age from 6 to 8 and from 12 to 15.
They should be encouraged to perform the
new rehabilitation exercises systematical-
ly and actively. This period of life is very
important in scoliosis treatment since it is
related to biomechanical etiology - bones
grow but contractures do not grow and
enlarge curves and rib hump. Therefore
this observation confirms biomechanical
etiology of the so-called idiopathic scoliosis
and explains the long-lasting question “why
scoliosis progress in acceleration period of
growth”.
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Fig. 1a, 1b. Girl - history number 880529: before (1a) and after (1b) wrong “strengthening” exerci-
ses performed for 3 years - fast enlargement of curves.
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NEW REHABILITATION
EXERCISES

The new exercises were developed to
remove the contractures in the region of
hips, especially right hip, to remove the
contracture on the concave side of both
lumbar left and thoracic right curves and
to enable the free flexion movement of
spine. (Fig. 2). Details on “new Lublin
rehabilitation exercises” can be found in
Pohybove Ustroji 2002 R. 9 ¢. 1/2, s. 41-
44 - Rehabilita¢ni cviceni jako terapie

i profylaxe tzv. idiopatické skolidzy by
Tomasz Karski - prepared in Czech by
MUDr. Olga Marikova.

DISCUSSION TO REHABI-
LITATION EXERCISES

If we take in consideration “the bio-
mechanical etiology of scoliosis” it is clear
for orthopedic surgeons and for rehabili-
tation doctors what is “correct” and what
is “wrong” in conservative treatment and

g

Fig. 2. (two x-rays). Girl - history number 940705: visible improvement after “new Lublin rehabili-
tation treatment” (It epg).
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in prophylaxis of scoliosis. To understand
the proper rehabilitation therapy of the
so-called idiopathic scoliosis we must first
remind the wrong exercises: a) Standing
position with weight of child only on the
right leg constantly for many years, b)
All active exercises when the muscles are
actively contracting if the child is on the
stomach (in prone) position, ¢) especi-
ally all exercises when the child is lying
in prone position and lifts the body up
for many days, weeks or many months,
d) Sitting up straight, e) Sleeping on the
stomach (in prone position), f) lack or
not enough sports. Correct exercises: a)
Standing position with weight of child
only on the left leg, b) All active exercises,
while standing, with legs apart, with two
phases, *bending to the left leg and then
to the right leg for 5-8 seconds and then
**returning to the upright position. The
first phase is stretching of the soft tissues
- muscles, ligaments, capsules of the right
and left side of the spine. The second phase
is the active action of muscles. Here, we
can explain that all exercises in standing
position are more efficient than in sitting
position. ¢) The child can also do exercises
while lying on the back and lifting the legs
as far as one can towards head, d) Sleeping
on one side with spine and legs flexed
as in “foetal position”, e) Sitting in a rela-
xed position, not upright, f) Active sport
exercises - school exercises, ballet, soccer,
tracking, tackwondo, tai chi, kung fu, kara-
te, yoga, etc (Malawski, Karski, Walczak,
Urbanik, Kadas [1, 3, 6, 9]).

CONCLUSIONS

1. We try to gradually change the reha-
bilitation program for scoliotic patients in

our country. We eliminate the commonly
applied earlier wrong (!), extension exer-
cises. We have introduced the new stret-
ching-flexion asymmetric exercises and
a special sports program for the children
endangered with scoliosis or with already
beginning scoliosis.

2. In our Department we prepared the
check-out tests for prophylactics of scolio-
sis. We elaborated new clinical test for dis-
covery of danger of scoliosis or oncoming
scoliosis. The screening program com-
prises “the new examination techniques
important for prophylactics”.

3. “The new therapy” stops the deve-
lopment of scoliosis. The small curves
(Lumbar 5-10-15 degrees and Thoracic
5-10 degrees) can be stopped and in
some children cured. The bigger curves
(Lumbar 15-20 degrees and Thoracic 15-
20 degrees) can be stopped or even dimi-
nished. The double “S” shaped scoliosis
(It epg) requires long and difficult treat-
ment, so only early prophylactics could be
effective at these children. The therapy of
“C” shaped scoliosis (II" epg) is easy but
these children also require prophylactic
programs. The therapy of “stiff spine” at
young children is also important since at
older age these patients have large “back
pain” (III*Y epg).
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SOUHRN

Lékaiska a klinicka genetika pfedstavuji obory potiebné nejen pro §irsi lékafskou
vefejnost, ale i pro laboratorni pracovniky v pfirodovédnych a zdravotickych oborech.
Souborny referit je zdkladem a repetitoriem pro vyuku studentti 1ékafskych fakult a bio-
logickych obort pfirodovédeckych fakult. Je sepsin na zakladé dlouholetych zkuSenosti
autora s vyukou studentd magisterského studia i bakalarskych sméra (fyzioterapie, sto-
matologické genetiky, antropogenetiky, 1€karské genetiky, zdravotnich a radiologickych
laborantt, studujicich oSetfovatelstvi a optometrii), ale i dalSich. Ve tfech kapitolach jsou
uvedeny zaklady pravidel mendelovské, polygenni dédi¢nosti a vyklad struktury chromozo-
mit jako podstaty chromozémadlni dédi¢nosti.

Klicova slova: obecna a formalni genetika - mendelovskd dédi¢nost - polygenni
dédicnost - genealogie -cytogenetika - chromozomalni struktura

SUMMARY

Medical and clinical genetics is very important for fysician and other medical wor-
kers (e.g. fysiotherapy, stomatology). This overwiev talk about mendelian inheritance,
polygenic trait of inheritance, genealogy and about chromosomal structure.

Key words: classical genetics - mendelian inheritance - polygenic trait of inheritan-
ce - genealogy and pedigree - cytogenetic - chromosomal structures
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1. OBECNA GENETIKA
NEBO TAKE FORMALNI
GENETIKA

Obecna genetika nebo také formal-
ni genetika je cast genetiky zabyvajici
se zakonitostmi dédicného pfenosu jed-
notlivych vloh, znakti a chorob. Pracuje
zpravidla se statistickymi zakonitostmi,
které byly v poslednich desitiletich potvr-
zeny poznatky cytogenetiky a molekularni
genetiky. Formalni genetika se zabyva
jak tzv.monogennimi onemocnénimi, tak
i polygennimi (polyfaktoridlnimi) vlohami
a chorobami. Pracuje s urcitymi terminy
a pojmy, jejichZ pochopenti je nezbytné pro
dalsi vyklad.

Jednotkou genetické informace je gen.

Ve skutecnosti kazdy znak lidského
¢i jiného organismu je podminén jednak
sloZzkou genetickou a také slozkou vnéjsiho
prostredi. Jako vlastni genetické znaky jsou
pak zpravidla oznacovany pravé ty, které
jsou mdlo ovliviiovany vnéj$im prostfedim,
napf. morfologické znaky.

1.1 Zakladni pojmy obecné genetiky

Dédi¢ny materidl je zaloZen pdrové
(binarné) v podobé tzv. homolognich chro-
moz6émi. Podstatnou slozkou tohoto mate-
ridlu, ktery je uloZen v jadfe kazdé buiiky, je
DNA (desoxyribonukleova kyselina), jejiz
struktura urcuje pfepis jednotlivych pro-
teinti v kone¢né podobé organismu. Geny
jsou tudiz parové zaloZeny v podobé tzv. a |
e 1, které jsou u konkrétniho jedince vzdy
v parové podobé (vyjimku tvofi heterolo-
gni segmenty pohlavnich chromozému X
a 'Y, jak bude jest¢ dile zminéno a vysvét-
leno). Kazda alela ma na prislusném chro-
mozoému svij lokus. Stru¢né feceno, jeden

chromozém pochazi z organismu otcovské-
ho a druhy z organismu matetského.

Geny se predavaji ovSem v procesu
rozmnozovani v podobé jednotlivych alel.
V procesu vzniku pohlavnich bunék, tzv.
meiozy dochizi totiz k redukci poctu chro-
mozOomu na polovinu (z diploidniho poctu
na haploidni) a tim se zachovava v jednot-
livych generacich stile stejny pocet chro-
mozoml a mnoZzstvi dédi¢ného materialu.
Pokud by k redukci poctu chromozému
nedochizelo, v ndsledujicich generacich
by se zvétSoval pocet chromozému o celé
jejich ndsobky sad, coz je jev s Zivotem
nesluditelny u vétsiny organismui (vyjimky
jsou pouze u nékterych tzv. polyploidnich
forem rostlin).

U konkrétniho jedince se nachdzi vidy
dvé alely v interakci. V populaci se vSak
setkdvime s mnohotnou alelii, tj. jevem,
kdy na daném lokusu muze byt kombinace
vétsiho mnozstvi alel. Nejzndméj$im a po-
mérné jednoduchym pfipadem jsou napf.
krevni skupiny ABO systému.

Rizné geny uloZené na rtznych chro-
mozomech se predivaji nezavisle podle
pravidel kombinatoriky. Geny umisténé na
stejném chromozomu se pfedavaji spolec-
né, jsou v tzv. genové vazbé. Tato vazba vsak
neni iplna, i u téchto genti mize dojit k re-
kombinaci, kterd je zdvisla na vzdilenosti
téchto dvou genovych lokust.

1.1.1 Interakce alel

Kazdy pdr alel je ve vzdjemné interakci,
kterd muaze byt definovana bud biochemic-
ky nebo nepfimo morfologicky ¢i jinymi
funk¢nimi vlastnostmi organismu, Tento
koreldt genu je oznaCovan jako fén. Tento
vyraz se vSak prili§ neujal.

Alely jsou zpravidla ve vztahu dominan-
ce a recesivity. Jsou-li dvé alely stejnych
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vlastnosti, mluvime o homozygotnim
stavu, jsou-li riiznych vlastnosti, mluvime
heterozygotnim stavu.

Alela, jejiz ucinek pfevlada, potlacuje
ucinek alely parové - je tzv. dominantni.

Recesivni alela je naopak ta, jejiz Ui
nek je alelou dominantni potlacovan, takze
se muzZe projevit pouze v homozygotnim
stavu.

Pojem dominance a recesivity je oviem
znac¢né relativni, je din stupném naSeho
pozndni, drovni na jaké jsou sledovany pro-
jevy interakce alel.

Zejména nékteré biochemické ukazatele
se mohou pfi laboratornim vySetfeni jevit
jako autosomalné dominantni znak, z klinic-
kého hlediska pak jako autosomdlné rece-
sivni, protoze ke klinickym obtizim dochi-
zi zpravidla jen u homozygotniho jedince.
Prikladem muZe byt krevni onemocnéni,
srpkovitd anémie, kterd ma mj. jednim z pro-
jeva atypickou formaci erytrocyt pfipomi-
najici srpecek. I u heterozygotti bez vétsich
klinickych obtizi se setkivime se srpkovity-
mi erytrocyty u ¢asti jejich populace, presto-
Ze jde o chorobu autosomaln€ recesivni.

1.1.2 Mendelovska dédic¢nost

Choroby, jejichZz vznik je podminén
interakci jednoho paru alel uloZenych na
stejném lokuse (mistu) chromozému, se
nazyvaji monogenni choroby (vady) nebo
téz mendelovsky dédi¢nd onemocnéni.

Z hlediska vyse uvedené interakce
alel muUZeme schematicky rozliSit néko-
lik typu dédi¢nosti monogennich chorob.
Zakladnimi Kritérii zastava, zda chorobna
alela - zodpovédnd za vznik onemocn¢-
ni - ma charakter recesivni nebo domi-
nantni. Pro zpusob dédi¢ného prenosu je
také duleZzité, zda alelicky par je umistén na
autosomech - pdrovych chromozémech,

které jsou zastoupeny stejné¢ u obojiho
pohlavi nebo na heterochromozoémech
(pohlavnich chromozémech).

1.1.2.1 Autosomalné dominantni
dédic¢nost

Pavodné se predpoklidalo, Ze vétSina
chorob mendelovsky dédi¢nych je podmi-
néna autosomalné dominantné. S rozvojem
klinické genetiky a vySetfovacich labo-
ratornich a klinickych metod vsak podil
autosomdlné dominantnich chorob relativ-
né, nikoli vSak absolutné poklesl. Zdanlivé
Castéjsi vyskyt autosomalné dominantnich
chorob je také subjektivné podminén z hle-
diska pozorovatele jejich pfenosem z jedné
generace na druhou.

Autosomilné dominantnim zputso-
bem se dédi pfevazné morfologické vady
a anomalie.

Neplati to vSak zcela absolutné, timto
zpusobem mohou byt dédény i nékteré
funk¢ni poruchy, biochemického ¢i imu-
nologického charakteru. Pro autosomilné
dominantni dédi¢nost plati urcité zikonitos-
ti, které se zde pokusime stru¢né jmenovat.
1. Postizeni (nemocné osoby, nosite-

1€ znaku) jsou zpravidla heterozygo-
ti. K manifestaci choroby postacuje
pfitomnost patologické, dominantni
alely, zdrava obvykla alela v alelické
interakci jeji i¢inek pouze brzdi (v ale-
lické interakci vedouci k realizaci ve
fenotypu se jedna vzdy o oboustranny,
obousmérny vztah). Vzhledem k frek-
vencim danych onemocnéni v popu-
laci je pravdépodobnost vzniku homo-
zygotnich nemocnych mald a proto
nedochidzi k podstatnému zkresleni
pod vlivem tohoto pfedpokladu.

Vyjimkou jsou ovSem tzv. vybérové siiat-

ky dvou stejné nemocnych osob.
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2. Znak nebo choroba jsou pfedava-

ny v rodin€ z generace na generaci.
Mluvi se o tzv. vertikdlnim typu dédic-
nosti. Vertikdlni pfenos plati oviem
u chorob, které své nositele neomezuji
a nebrani v reprodukci. Z historického
hlediska je tfeba pfipomenout, Ze byly
popsiny rodokmeny autosomailné
dominantnich onemocnéni jesté pred
poznanim Mendelovych zikont a pfed
zavedenim pojmu autosomilné domi-
nantni dédi¢nosti.

Dominantni choroba, kterd je nesluci-
telna se zivotem (letalni ¢i subletalni),
tj. vede k mrtvérozenosti ¢i k ¢asnému
umrti, popf.znemoZiuje reprodukci,
je sice z populace eliminovina, ale na
strané druhé je jejich vyskyt obnovo-
van mechanismem cerstvych mutaci.
Dochizi k ustaveni rovnovihy jejich
vyskytu v populaci. Jakékoliv snahy o je-
jich vymycenti, o tzv. eugenickou preven-
ci jsou zde nemozné a nesmyslné, nebot
se neustdle obnovuji cerstvymi, spon-
tannimi mutacemi. Castéji se vyskytu-
jici choroby dominantniho charakteru
jsou lehc¢iho charakteru, pfinejmensim
neletdlni nebo zacinaji v pozd¢jsim, i
vyssim véku. Umoziiuji tedy svym nosi-
telim reprodukci anebo se reprodukce
odehravd jesté pred jejich propuknu-
tim. U chorob s nizkou frekvenci v po-
pulaci znac¢nou ¢ast pfedstavuji cerstvé
mutace. U takovych chorob se pak casto
vyskytuji izolované neboli solitirni pfi-
pady, kdy postizeny ma zdravé rodi-
ce - je zakladatelem rodokmenu (foun-
der, ancester, rodonacalnik) a vzhledem
k selek¢nim mechanismiim se setkava-
me jen ziidka s postiZzenim 3 generaci,
vse je dano tizi choroby. V takovych
rodindch je pfic¢inou choroby relativné
neddvna mutacéni udalost.

4. V rodiniach, kde poskytujeme gene-

tickou konzultaci a je nemocny jeden
z rodicl, je otec stejné cCasto posti-
Zen jako matka. Zpravidla je postiZe-
na pouze jedna osoba. Pomér pohlavi
nemocnych i jejich potomkd je 1:1.
Heterozygot vytvari a produkuje na
zakladé mendelovych zikont dva typy
gamet - jeden typ obsahuje chorobnou
vlohu, druhy typ normdlni, obvyklou.
Na zédkladé téchto tzv. stépnych pomé-
ra je pak v rodindch s 1 postiZzenym,
nemocnym rodi¢em postizeno 50 %
déti identickou chorobou (bez ohledu
na pohlavi, poradi porodu a pocet jiz
postiZenych jedinctt). Tento typ dédic-
nosti nema pamét, riziko ziistava stile
stejné - 50 % .

Zdravi pfislu$nici rodu (po vylouceni
minimdlnich projevil, tzv. mikrosym-
ptomatologie) maji jen zdravé déti.
Vzhledem k tzv. variabilni penetranci
a expresivit€ je nutno vzit v ivahu i mi-
nimilni projevy onemocnéni. Pojem
penetrance je v této souvislosti pomoc-
nym pojmem kvalitativniho charakte-
ru, zménény gen muze do fenotypu
penetrovat nebo také ne (podle naSich
subjektivnich ¢i objektivnich poznat-
k). V pfipadé Ze penetrance genu je
pfitomna, mluvime o stupni vyjidfeni
projeva v terminologii exprese genu,
expresivity, jde o ukazatel kvantitativni.
Za dtkaz autosomidlné dominantni
dédicnosti se povazuje pfenos v rodo-
kmenu z otce na syna, protoZe vime,
Zze Y chromozom, ktery je predavian
Z otce na syna je tzv. geneticky prazd-
ny, resp. nese jen malé mnoZzstvi vloh
pro geneticky podminéné choroby ci
znaky. I kdyZ jde jen o relativni genetic-
kou prazdnotu (jsou zde lokalizovany
napf.geny pro rust chlupt z usi, znak
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10.

vyskytujici se charakteristicky u muzq,
SRY - HLA-Y antigen aj.), z praktického
hlediska pro diferencidlni diagnostiku
mezi autosomdlné dominantni dédic-
nosti a X dominantni dédi¢nosti mutiZe-
me toto kriterium prijmout a pouZit.
Vzicné se muzZeme setkat s pripady,
kdy u zdravych rodicu se setkdvime
s opakovanymi porody ditéte nesou-
ciho znamky jasné znamého autoso-
malné dominantniho onemocnéni, 1ze
uvazovat o tzv. gonadalni mozaice, kdy
se predpoklida vyskyt mutace ve vét-
$im poctu zdrodecnych bunék, zpravi-
dla u matek. Vysledné genetické riziko
pak zavisi (ovSem teoreticky) na poctu
(podilu) mutovanych bunék a bude se
pohybovat v rozmezi 0 az 50 %.
Vzacné se muzeme setkat se situaci,
Ze oba rodi¢e jsou postiZeni stejnou
chorobou autosomilné dominantniho
charakteru. Potom riziko pro potomky
je 75 % postizenych (pokud se ovsem
nejednd o heterogenii nebo homozy-
gotni stav). Heterogenie je jev, kdy
klinicky zdanlivé identickd choroba
je podminéna zcela rdznymi geny.
Homozygotni stav pfipadd v uvahu
pouze u nechorobnych stavi, které
neomezuji jedince, jde spiSe o neutral-
ni stav jako pfitomnost urcité krevni
skupiny (napf. konfigurace AA nebo
BB), kdy je jisté, Ze potomci budou
identi¢ni se svymi identickymi rodici.
V homozygotni sestavé choroby se
muze projevit dominantni letdlni efekt
nebo té75i postiZeni. Casto se projevu-
je homozygotni sestava s dominantnim
letalnim efektem v podobé¢ spontin-
nich abortl ¢i mrtvérozenych ploda
(s urc¢itymi vadami). Homozygotni
sestava choroby je dusledkem tzv.

vybérového snatku dvou identicky

nemocnych, a to v 25 % ptipadu.

11. Vétsina chorob autosomailné domi-
nantné¢ dédi¢nych je nepravidelné
dominatnich - tzv. irregularni domi-
nance, kdy gen se charakterizuje jen
nékdy, takZze se muze stit, Ze néktera
generace je preskocena, tj. postizeny
jedinec muZe mit oba rodice zdravé.
V této souvislosti se hovofi o pojmech
penetrance a expresivity, zminénych
vySe a s kterymi se budeme setkdvat
i nadale.

12. Zna¢na cast téchto chorob je tzv.
neuplné dominantnich, kdy u homo-
zygota se znak projevuje intenzivnéji
neZz u heterozygota - tzv. intermedi-
arni typ dédicnosti. V této souvislosti
existuji plynulé prechody ve fenotypu
k tzvkodominantni dédi¢nosti.

1.1.2.2 Kodominantni dédi¢nost
Jedna se o typ dédi¢nosti, kdy obé

zucastnéné alely na paru homolognich

chromozému se uplatiiuji stejnou mérou.

Prikladem mohou byt krevni skupiny MN

nebo krevni skupiny AB.

Kodominantnim zptisobem se dédi také
geny pro tzv. HLA systém, urcujici povrcho-
vy antigenni systém bunék. Alelickd interak-
ce se zde uplatiiuje vyviazenym zpusobem.
V botanice se stkdvime s timto zptisobem
dédicnosti v determinaci barvy kvéta u né-
kterych rostlin.

1.1.2.3 Autosomalné recesivni
dédic¢nost

V lékarské, lidské a klinické genetice
se jednd o casty typ dédicnosti. Tyka se
tézkych chorob s ¢asnym zacitkem, pfe-
devsim metabolickych vad, ale také nékte-
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rych malformac¢nich syndromu sdruZe-

nych vyvojovych vad, ¢asto letalnich nebo

subletdlnich.

Absolutni vyskyt téchto chorob je v po-
pulaci fidky nebo vzicny. Vzhledem k cha-
rakteru dédi¢nosti téchto chorob nds musi
zajimat téZz frekvence prenaSect, kterd
u nékterych chorob neni zanedbatelnd. Je
tomu tak napf. u choroby cystickd fibroza
¢i adrenogenitalni syndrom.

Pozoruhodné je, Ze skupina recesivnich
chorob s mirnym prabéhem je v populaci
¢astéjsi, nez u chorob s t€Zsim prabéhem.
1. PostiZzené osoby jsou z definice cho-

roby homozygoti. Jsou nositelé dvou

stejnych, popf. pfibliZzné stejnych rece-
sivnich, rozhodné vsak patologickych
alel v homozygotni sestavé.

2. Znak nebo choroba jsou prezentovany
ob jednu nebo vice generaci. Samotna
patologicka alela je vSak pfedavina
kontinudln€. Vzhledem k charakteris-
tice téchto chorob v rodokmenu se
mluvi o horizontdlnim typu dédi¢nosti
(srovnej s vertikdlnim typem dédic-
nosti u autosomalné dominantniho
typu dédi¢nosti).

U autosomilné recesivni dédicnosti
se ponckud lisi charakteristiky vzacnych
a castych chorob. Je proto z didaktického
hlediska vhodné tyto dvé skupiny samostat-
né charakterizovat:

1.1.2.3.1 Autosomalné recesivni
dédi¢nost vzacnych
chorob

1. S familidrnim vyskytem se setkavi-
me prfedevsim u sourozencu. To plati
samozfejmé i pro choroby s castym
vyskytem.

Déti nemocného jsou zdravy, pokud se
nejednd ovSem o pfibuzensky siatek,
nebo o efekt pseudodominance, kdy
nemocny(a) ma potomka s pfenasSecem
(pfenaseckou). Efekt pseudodominan-
ce se vzhledem k vzicnosti prenaSe-
¢a vyskytuje u vzdcnych autosomdlné
recesivnich chorob méné casto nez
u castych.

Sourozenci postiZeného probanda pfi
uaplné penetranci (viz dile) a bez exis-
tence fenokopii (viz dile) jsou v 25 %
téZ postizeni. Nezilezi na pohlavi,
poctu jiz postizenych a poradi porodu,
¢i v€ku matky. To plati samoziejmé
i pro choroby s castym vyskytem.
Jsouli rodice nemocného (postizené-
ho) probanda nemocni oba, pak budou
mit nemocné vSechny déti (sourozenci
probanda). To plati samoziejmé€ i pro
choroby s Castym vyskytem.

Jelli nemocny jenom jeden z rodich
nemocného probanda, bude postiZeno
50 % sourozencu jiz nemocného pro-
banda. Je to tzv. efekt pseudodominan-
ce, vySe zminény.

Pomér pohlavi postiZenych je 1:1, coz
plati stejné u vzacnych a ¢astych auto-
somalné recesivnich chorob.

Zasadni rozdil od autosomdlné domi-
nantni dédi¢nosti spocivd v tom, Ze
se setkavame se zvySenou frekvenci
pfibuzenskych stiatk(i. Cim je choroba
v populaci vzacnéjsi, tim ¢astéji nacha-
zime u rodi¢a probandt piibuzenské
sfatky.

U autosomdlné recesivnich chorob se
Casto jedna o chybéni enzymu nebo
poruseni enzymatické funkce. Tuto
odchylku lze zjistit i u zdravych rodica,
popft. sourozencu ¢i dalSich pfibuznych,
obecné heterozygotll ovsem v kvantita-
tivné men$im stupni (tzv. odkryvini,
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detekce heterozygot). Na této urovni
se pak vétSina autosomalné recesivnich
chorob jevi jako nedplné recesivni.

1.1.2.3.2 Autosomalné recesivni
dédicnost castych chorob

1. Sourozenci probanda jsou postiZzeni
vyrazné Castéji neZ rodice. Ve studijnim
materialu takovych rodin prevlddaji
jasné€ rodiny bez postizenych rodict.

2. Pozitivni rodinnd anamnéza s vysky-
tem identického onemocnéni budou
u obou rodictl stejné casta (obé vétveé
rodokmenu).

3. Vyssi frekvence pribuzensky siatkil
nebude zaznamenina, vzhledem k re-
lativni Castosti heterozygotti v populaci
neni k vzniku i homozygotni sestavy
szapotifebi“ pfibuzenského siiatku osob
s podobnou genetickou vybavou a iden-
tickou vybavou patologickou alelou.

1.1.2.4 Dédi¢nost vazana
na pohlavi

Zpravidla se hovofi o dédi¢nosti Gplné
pohlavné vizané. Geny lokalizované na
pohlavnich chromozémech (heterochromo-
zomech X aY) se znacné lisi v genealogickém
schématu podle toho, zda jsou lokalizoviny
na X chromozomu v ¢asti, kterd nepodléhd
rekombinaci s Y chromozémem = dédi¢nost
aplné pohlavné vazani nebo v nerekom-
binujici se ¢dsti Y chromozému - sporni
holandricka dédi¢nost, nebo v téch ¢astech
X a'Y chromozoému, které se rekombinuji =
dédicnost neuplné pohlavné vizana.

Nizev heterochromozémy vychazi
zejména z jejich morfologické odliSnosti,
kdy X chromozom je podstatné vétsi a Y
chromozom podstatné mensi (rozdilnost
je jest€ vyraznéjsi co obsahu gend, kterd je

u'Y chromozému vyraznéjsi nez by odpovi-
dalo pouhé morfologické komparaci). Oba
pohlavni chromozémy obsahuji vyrazné
mnoZzstvi heterochromatinu, coz je dalsi
diivod pro jejich nazev.

U c¢lovéka a u saved dva chromozoémy X
pfitomny u Zenského (samiciho) pohlavi,
u muze je X a Y chromozom. X chromo-
zOm je oznacovin jako Zensky, Y chromo-
zOm jako muzsky (obecné samici a samci).
Tento zptsob determinace pohlavi neni
ovSem z obecné biologického pohledu jedi-
ny. Setkdvime se i s jinymi zpuasoby uspo-
fadani pohlavnich chromozému. Pohlavi
které ma stejné chromozomy je oznacovi-
na jako homogametni, pohlavi, které ma
razné chromozomy jako heterogametni.
Podrobnéjsi informace budou poskytnuty
v Casti cytogenetické.

Veskeré uvahy o dédicnosti vazané na
pohlavi vychdzi z faktu, Ze muZ ma jeden
X chromozém v tzv. hemizygotni sestavé,
dostava jej od matky a Y chromozom, ktery
dostava od otce. U muze se geny lokali-
zované na X chromozému projevi vzdy,
protoze schazi alela na druhém chromozo-
mu X, ktery se za normdlnich obvyklych,
fyziologickych podminek u muZe neeexis-
tuje. Vyjimkou jsou ovSem geny vizané
v té cCasti X chromozému, kterd podléha
rekombinaci s Y chromozoémem, protoze
zde maji alely X chromozomu protéjSek
v alelich na Y chromozoému. Projev recesiv-
ni alely u muZe pfi Gplné pohlavné vazané
dédic¢nosti je podminén jen jednou alelou,
kdezto u Zeny vznika tento projev jen v ho-
mozygotnim stavu, nebo-li v pfitomnosti
dvou alel. AvSak u ¢asti bunék Zeny se muze
projevit recesivni alela podle hypotézy
Lyonové (nihodnd inaktivace jednoho ze
dvou X chromozému pritomnych v kazdé
somatické bunice u Zenského ¢i samiciho
sav¢iho pohlavi).
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1.1.2.4.1 X vazana recesivni
dédic¢nost

Ziakladni charakteristiky a zakonitosti,
které plati pro tuto dédi¢nost, se zde poku-
sime vyjmenovat:

1. Postizené, nemocné osoby jsou zpra-
vidla muzi, nesouci patologickou alelu
na X chromozému. Tato patologicka
alela se projevi, nebot nema homolo-
gicky protéjSek na Y chromozému.

2. Manifestace onemocnéni, choroby
¢i vady muze byt u Zen m.. podmi-
néna chromozomailni aberaci (napf.
Turnerav syndrom 45, X), popft. deleci
X chromozému. MlzZe byt také roz-
por mezi pohlavim chromozémilnim
a fenotypickym. Teoreticky pficha-
zi v uvahu téz efekt lyonizace nebo
homozygotni sestava alel na obou X
chromozomech. teoreticky pfichdzi
v uvahu téz snatek nemocného s pre-
naSeckou. Problematika lyonizace X
chromozoému, tj. inaktivace jednoho
ze dvou X chromozémt, fungujici
i u pfenasecek podle statistické naho-
dy, muze vést teoreticky u malé casti
pfipadi k inaktivaci jen jednoho typu
ze dvou X chromozoému, zpravidla
vSak je u kazdé bunky v jiné podobé€.
Inaktivace je nazvana tak podle objevi-
telky Mary Lyonové, bude podrobnéji
vysvétlena v cytogenetické Casti.

3. Zeny jsou zpravidla pfenasecky one-
mocnéni (pokud se nejednd o tzv. Cer-
stvou mutaci). U izolovanych pfipada
nelze bez testii rozhodnout, zda se
jedna o pfenasecku ¢i ne. Riziko pro
potomky pifenasecek je 50 % postiZe-
nych synu. 50 % dcer jsou opét prena-
Secky choroby.

4. Nemocny muZ nema riziko pro své
potomky, ale je 100 % dcer je pfena-

Seckami onemocnéni s dusledky z to-
ho vyplyvajicimi. Problémy ze zpu-
sobu pfenosu X vazané dédic¢nosti
vyplyvaji azZ pro jeho vnuky v néasledu-
jici generaci.

5. Riziko pro potomky prenasecek nezi-
lezi jiz na poctu postizenych a poradi
porodu ¢i véku matky. V tomto ohledu
jsou pravidla pravdépodobnosti bez
paméti analogicka stejné jako u auto-
somdlnich typa dédi¢nosti, dfive uve-
denych.

6. V piipadech, kdy se mtize jednat o chy-
béni enzymu ¢i poruSeni enzymatické
funkce, lze tuto odchylku zjistit nekon-
statné€ i u zdravych prenasecek, ovSem
v kvantitativné mensim stupni ( v zavis-
losti na pfedpokladané inaktivaci jedno-
ho z X chromozému, kdy ovSem zilezi
na nahodé¢, zda je inaktivovian X nesouci
patologickou ¢i normadlni alelu).

7. 'V pfipadech, kdy se jedna o vicecetny
vyskyt v rodokmenu, je podstatné sle-
dovat matefskou ¢dst rodokmenu a za
urditych situaci je mozno rozpoznat
prenaSecstvi u Zen i bez biochemic-
kych ¢i molekularné biochemickych,
biologickych ¢i genetickych testu.

Situace kdy Zena nejen miuiZze byt pie-
naseckou X vazané recesivni choroby, ale
musi ji byt podle rodokmenové logiky jsou
napfiklad: Zena ma dvé€ postizené déti muz-
ského pohlavi - musi byt prenaseckou nebo
vzicné nositelkou gonaddlni mozaiky (stej-
na situace gonaddlniho mozaicismu byva
vzdcné i u autosomalné dominatni dédic-
nosti). Zena je jistou pienaseckou, pokud
ma bratra a syna s jasnym gonozomdalné
recesivnim onemocnénim. V rodokmenu
c¢etného vyskytu gonozomailné recesivni-
ho identického onemocnéni u muzu, které
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mohou indikovat stav pfenaSecstvi nejen
u jedné Zeny, ale i u jeji matky, sestry apod.
Tak napf. vyskyt onemocnéni u syna a stry-
ce z matefské strany (bratra matky) ukazu-
je na pfenaSeCstvi nejen u matky nemoc-
ného syna. ale i u jeji matky. PostiZeni synt
dvou sester ukazuje na stav prenaSecstvi
nejen u jejich matek, ale i u jejich spole¢né
matky (babicky nemocnych). Dalsi podrob-
nosti jsou uvedeny v kapitole o béZnych
vypoctech v genetickém poradenstvi - na
konkrétnich pfikladech, dile o vyznamu
rodokmenového vySetfeni v 1ékarské a kli-
nické genetice a v kapitole o detekci hete-
rozygotu, prenasecu.

Prikladem X-recesivni dédi¢nosti mizZe
byt napfiklad svalova dystrofie Duchen-
neova typu, podminénd jednim z nejvetsi
genu v lidském genomu, popf. hemofilie
typu A ¢i B.

1.1.2.4.2 X vazana dominantni
dédicnost

Tento zpusob dédi¢nosti je z hlediska
genetického poradenstvi a vyskytu dédic-
nych znakl nejméné pocetny, zdkonitosti
pfenosu vyplyvaji opét ze zvlastnosti X a 'Y
heterochromozomu. Musime vSak rozliSo-
vat rodiny, kde je postiZenym probandem
(pacientem) muz a kde Zena, ziskame tak
z hlediska genetickych rizik dva odlisné
typy rodokmenti:

Studium X dominantni dédi¢nosti u ro-
diny s postizenim muzZského probanda:

1. Empirické pozorovini, Ze jsou postize-
ny vSechny dcery nemocného proban-
da lze teoreticky zdavodnit pfedinim
X chromozomu s patologickou vlo-
hou dominantniho charakteru. Otec
predava svym dcerdm chromozom X
(o Zenském pohlavi rozhoduje sper-
mie s X chromozémem) a tudiz cho-

robu. Z otce na syna neni mozny pre-
nos X-dominantni choroby, nebot syn
dostava od otce Y chromozom (obsaze-
ny ve spermii s Y chromozémem). Tyto
poznatky jsou dulezité pro rozliSeni
autozomilné dominantni dédi¢nosti
od X vazané dominantni dédi¢nosti,
kdy vertikdlni pfenos z matky na déti
pfipousti oba typy dédi¢nosti, kdeZto
prenos z otce na syna pouze moznost
autozomilné dominantni dédic¢nosti
(viz drive). Jasno v této véci miiZze byt,
pokud mame alespon tfigeneracni
rodokmen (viz dile kapitola o vyzna-
mu rodokmenového vySetieni v 1ékar-
ské a klinické genetice).

2. Choroba se vzhledem k dominantni-
mu charakteru alely pfedava z genera-
ce na generaci. Dojde k stfiddni pohla-
vi postizeného chorobou v prubéhu
generaci.

3. U muz1, kde je choroba v hemizygot-
ni sestavé alel, je casto prub¢h téZzsi,
nez u Zen, kde je heterozygotni sesta-
va je ucinek dominantni alely ales-
poil ¢astecné kompenzovan recesivni,
yZzdravou“ alelou na homolognim X
chromozému. MutZeme uvést vlastni
pozorovani u metabolické choroby
vitamin D rezistentni rachitidy, kdy
u otce bylo té€z8i postizeni dentdlni
a skeletdlni neZ u jeho stejné nemocné
dcery, ktera chorobu od ného zdédila.

4. Muzi mohou chorobu zdédit pouze od
své matky, od které dostivaji X chro-
mozém.

Studium X dominantni dédi¢nosti
u rodiny s postiZenim Zenského probanda
(pacientky):
1. PostiZend matka muZe chorobu pfe-
davat jak dcerdm, tak syntm. Riziko,
pravdépodobnost onemocnéni pro
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potomky je 50 % pro oboji pohlavi, bez
ohledu na pofadi porodu, vék matky
a pocet jiz postiZzenych potomku.

2. U synl se setkdvame s téZ8im prubé-
hem, nékdy dokonce se muZe proje-
vit dominantni letdlni efekt hemizy-
gotni alely jiZz v intrauterinnim vyvoji
v podobé spontinniho abortu. Takové
choroby se pak paradoxné nevyskytuji
vibec u muzského pohlavi v postnatal-
nim obdobi ! Je to napf. urcity typ tzv.
orofaciodigitalniho syndromu.

3. Choroba se vzhledem k dominantni-
mu charakteru choroby pfediva z ge-
nerace na generaci.

4. Zeny mohou chorobu zdédit jak od své
matky, tak od svého otce. Je-li postiZe-
na matka, nepozorujeme uplné stiida-
ni pohlavi postiZzeného jedince v dalsi
generaci, ale nemocni jsou stejnou
mérou zastoupeni jak u dcer tak u sy-
nG nemocné matky. To muze nékdy
¢init potiZe s rozliSenim od autozomal-
né¢ dominantniho zptisobu pfenosu
(viz vyse).

Z vyse uvedenych poznatku vyplyva, Ze
v populaci se vyskytuje typicky X dominant-
né vazana choroba dvakrat Castéji u Zen nez
u muza. MiZe byt ovSem situace, kdy cho-
roba je X neuplné dominantné vizana, kdy
u muzu jsou tézsi projevy a u Zen zadné
nebo mirné.

Mnohdy je opét obtiZné vést ostrou hra-
nici mezi dominanci a recesivitou i u d¢-
di¢nosti pohlavné X vizané.

1.1.3 Interakce genu a zevniho
prostiedi

Geny se realizuji ve fenotypu za spo-
luptisobeni nejen ostatnich gent, ale i ze-
vniho prostfedi. Za extrémnich podminek

zevniho prostfedi se nemusi gen realizovat
vibec (na tomto principu jsou zaloZeny
nékteré dietni lé¢ebné postupy u meta-
bolickych onemocnéni a vad nebo tzv.
substituc¢ni terapie, kdy je genovy defekt
obchizen a chybéjici produkt je arteficiel-
né dodavan).

Interakce genti a zevniho prostfedi se
uplatiiuje u tzv. polygenni (polyfaktoridlni)
dédic¢nosti, této problematice je vénoviana
nasledujici samostatna kapitola. Vlivy pro-
stfedi zasahujici v embryogenezi rozhoduji
o stupni a tizi genetického postizeni ve
smyslu vrozené vyvojové vady na zakladé
geneticky dané dispozice (viz dile). Nékdy
se setkavame s tzv. mikrosymptomy (viz
dale).
1.1.3.1 Polygenni dédi¢nost

Tento zptsob dédi¢nosti byva nékdy
oznacovan jako polymerni zpusob dédic-
nosti nebo jako dédi¢nost multifaktoridlni
¢i polyfaktoridlni. Zatimco u mendelovské
dédic¢nosti jsme hovofili o distinktnich zna-
cich kvalitativniho charakteru vyplyvaji-
cich z interakce monogennich alel a jejich
segregacnich pomért, kdy jsme diskonti-
nuilné hodnotili dva nebo tfi fenotypy, je
zde skdla sledovanych znaki mnohem S$ir$i,
kontinudlni, vyplyvajici z vétsiho mnozstvi
zucastnénych genu a vyznacuje se urcitymi
charakteristikami, které se pokusime ve
strucnosti v nasledujicich bodech shrnout:
1. Polygenni dédi¢nost je diana kombi-

naci vétsiho poctu tzv. malych genu,

resp. genu s malym aditivnim uc¢inkem.

Nékdy nemuiZeme z matematického

modelu zjistit, zda se jednd o kombina-

ci vétsiho poctu genu ¢i vlivl zevniho
prostiedi.

2. Polygenni dédi¢nost se tykd prevaz-
né kvantitativnich znaka, antropome-
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trického, biometrického charakteru,
mluvi se nékdy o tzv. kvantitativni
dédi¢nosti.

Pro polygenni dédi¢nost je typické,
Ze se nachazi kontinuilni pfechody
od normy po patologii a s tim souvisi
i pojem prahového efektu, kdy kvan-
titativni nahromadéni urcitého, kritic-
kého poctu genu vede ke kvalitativni
zméné - vzniku patologického znaku,
projevu choroby.

Vyskyt frekvence patologického znaku
(choroby) u pfibuznych prudce klesia
se stupném piibuznosti. Obvykle je sle-
dovan a zajima nas I, IL. a III. stupen pfi-
buznosti. Prvni stupenl pribuznosti se
tykd rodic¢t a déti ¢i sourozenct (50 %
spole¢nych gent), druhy stupen pii-
buznosti je napf. vztah probanda praro-
dica (25 % spolecnych genu), tfeti stu-
pen pfibuznosti je napf. vztah prvych
bratrancti (12,5 % spole¢nych gent).
Stupen pfibuznosti je urc¢ovan poctem
kroktl v rodokmenu (viz kapitola a ¢ast
tykajici se rodokmenu). Pokles vysky-
tu frekvence choroby ¢i znaku byva
rychlejsi, nez je tomu u autosomalné
dominantni dédic¢nosti.

Frekvence polygenné dédi¢nych cho-
rob je pomérné vysokd. Predstavuji
tak znacnou cast problematiky gene-
tického poradenstvi. Tykd se to napf.
castych chorob oznacovanych v anglo-
saské literatufe jako common diseases.
Patii sem napf. né€kterd onemocnéni
alergického okruhu, jako pollinéza, ast-
hma, atopicky ekzém, dermorespiracni
syndrom, hypertenze. U izolovaného
vyskytu v rodokmenu je pravdépo-
dobnost vyskytu choroby (znaku)
u pfibuznych probanda (pacienta)
v 1. stupni pfibuznosti ( vlastni souro-
zenci, rodi¢-dité) dana druhou odmoc-

ninou frekvence této choroby v popu-
laci. Mluvime o tzv. Edwardsovu vzorci.
Z toho je ziejmé, Ze riziko pro potomky
a pfibuzné 1. stupné je dino populac-
nim vyskytem, ktery je v riiznych popu-
lacich rizny a proto rizika polygennich
chorob a vrozenych vyvojovych vad
polygenné podminénych budou v rtiz-
nych populacich rizna. Nelze proto
jednoznacné prendSet empirickd rizi-
ka pro jednotlivé choroby mechanicky
z jedné populace na druhou. Vyskyt
polygenné dédi¢nych chorob v jednot-
livych populacich také kolisd v Case.

U polygennich chorob a u polygenni
dédic¢nosti jsou zaznamenavany rozdily
ve vyskytu choroby u muzského a Zen-
ského pohlavi. Plati to napf. zejména
pro rozstép rtu a patra, kdy v nasi popu-
laci je frekvence postizeni muza a Zen
je 3 : 2 ve prospéch muzt, tj. z 5 pa-
cientli jsou nemocni 3 muzi, dile pro
medidnni roz$tép patra, kde frekvence
postiZeni 2 : 1 ve prospéch Zen, tj. ze 3
pacientl jsou nemocné dvé Zeny, pro
pylorostenézu, Hirschprungovu cho-
robu - megacolon congenitum apod.
Z toho vyplyva i zpfesnéni empirickych
rizik podle postizeni u jednotlivych
pohlavi (viz dile). Tato rozdilnost vysky-
tu polygennich vad a chorob podle
pohlavi rozhodné nemuze vést k zi-
méné s dédi¢nosti vazanou na pohlavi,
ale je vyrazem podilu X chromozomu
v polygennim systému zucastnicim se
na manifestaci choroby (znaku).
Stanoveni genetickych rizik je odlisné
od monogenni dédi¢nosti. Pfi jejich
stanoveni se vychazi z empirickych
rizikovych cisel. Zatimco monogen-
ni dédi¢nost v urcovani rizik danych
kombinatorikou nemd pamét, u po-
lygenni dédi¢nosti je tomu naopak.
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Empirickd rizika miOZeme stanovovat
ze znalosti frekvence dané choroby
(vady) v populaci u izolovanych pfi-
padili, nebo presnéji s korekci podle
pohlavi (viz vySe - incidence u jednot-
livych pohlavi byva nestejnd). Na roz-
dil od mendelovské dédi¢nosti nelze
stanovit obecna rizika ve statistickém
slova smyslu. Rizika je vZdy nutno kori-
govat ve vztahu ke konkrétni situaci.
Polygenni dédi¢nost ,ma pamét* pfi
stanovovani empirickych rizikovych
Cisel, protoze neznime podil genové
vybavy a provokujicich, vyvolavajicich
¢initeltl zevniho prostfedi (= perista-
zy), proto pfi stanoveni empirickych
rizik se zvySuje toto cislo s poctem jiz
postiZzenych jedinct.

Diskordance (rozdilnost) v postizeni
a zdravi obou jednovaje¢nych a dvou-
vaje¢nych dvojcat je vétsi neZ u men-
delovské dédicnosti. Uvadi se, Ze dis-
kordance vétsi nez 4 : 1 svéddi pro
polygenni dédi¢nost. U monogenni
dédi¢nosti autosomalné dominantni,
v pfipadé pfenosu od jednoho z rodi-
¢ musi byt obé€ jednovaje¢na dvojcata
postizena, u dvojvajecnych (dizygot-
nich) dvojc¢at je shoda dina St€pnymi
poméry jako u sourozencu (50 %).
RozliSeni polygenni dédi¢nosti a auto-
somalné recesivni i autosomalné domi-
nantni dédi¢nosti je v mnoha pfipa-
dech obtizné, protoZe i u mendelovské
autosomilné dominantni dédic¢nosti je
znim efekt genového pozadi. Mluvi
se o genech tzv. malého ucinku a na
druhé stran€ i u polygenni dédi¢nosti
se nejedna vzdy jen o ucast genti malé-
ho tucinku, ale i o podil tzv. velkych
gend s dominantnim charakterem
dédicnosti. U nékterych chorob v této
souvislosti (asthma bronchiale ¢i esen-

cidlni hypertenze) je proto lépe mluvit
pouze o polygennim modelu dédic-
nosti. Z hlediska shody a rozliSeni je
spole¢nou charakteristikou s autoso-
malné recesivni dédi¢nosti vyssi podil
pfibuzenskych snatkd, ktery nachdzi-
me i u polygenni dédi¢nosti.

10. Jestlize v konkrétni rodiné€ je postizen

11.

12.

13.

jedinec pohlavi, jehoZ incidence v po-
pulaci je nizsi, pak empirické riziko
jeho potomku je vyssi, nez kdyz je
postiZzen jedinec pohlavi c¢astéji v po-
pulaci postizeného. V téchto konkrét-
nich pfipadech lze pfedpokladat vEtsi
podil genové vybavy v etiologii one-
mocnéni a mensi podil faktora zevni-
ho prostiedi (peristazy), jakoZto vyvo-
lavajiciho momentu.

Riziko postizeni potomku postizeného
jedince (popf. dalSiho pfibuzenstva)
Ize snizit na rozdil od mendelovsky
dédi¢nych onemocnéni pomoci tzv.
perikoncepcni péce, kdy se optimali-
zuji vSechny peristatické vlivy, zdravot-
ni stav matky a to zejména, ale nejen
v tzv.kritickych vyvojovych periodich,
které jsou podstatné pro vznik kon-
krétni vady.

Poznatky o polygenni a polyfaktoridlni
dédic¢nosti umoziuji 1é¢ebné preven-
tivni opatfeni. Perikoncep¢ni péce je
zde pojimana Sifeji nez s ohledem na
jednu konkrétni vadu (viz dile).
Nékdy byva rozliSovina polygenni
a polymerni dédi¢nost. Polymerie =
oligogenie, dani menSim poctem
genu, misto Gaussovy kfivky rozdéle-
ni variability znaku dostaneme potom
diskontinualni varianty mnoha fenoty-
pU, jejichZ pocet je din poctem gentl
v podobé¢ rozvinutého polynomu.

U polygenni dédic¢nosti lze variabili-
tu znaku od normy aZz po prahovou
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hodnotu vzniku patologie vystihnout
Gaussovou kfivkou - tj. kfivku s dvé-
ma okraji, tzv. dvouvrcholovou. Tuto
Ize podle Edwardse prevést na kiivku
jednovrcholovou. Prahovy efekt sou-
visi s vy$i empirického rizika, schema-
ticky si miZzeme tuto situaci znizornit
pomoci Gaussovy ktivky, kdy prah roz-
déluje Gaussovu kfivku na postiZené
a nepostiZzené jedince. Prekoncepcni
a perikoncepcni péce muze ovlivnit
priznivé polohu prahu, rozdilna pozice
pomysleného prahu plati pro piibuz-
né L, II. a IIL. stupné, policka vymezena
prahem pfedstavuji jako plochy podil
postiZzenych a nepostiZzenych jedinct
v procentech.

Polygenné determinované znaky souvi-
si s Gaussovskym rozdélenim - pfikladem

je napf. inteligence, kde muZeme rozli-
§it dvé prahové hodnoty odliSujici se od
normy, dile u nékterych kvantitativnich
dermatoglyfickych znaku, které jsou vSak
spiSe supercharakteristikami a jejich distri-
buce se Gaussové kiivce spiSe blizi.

1.3 Pismenkova schémata
a modelové situace
v mendelovské dédicnosti

Pro rychlé odvozeni rizik u jednotli-
vych typu dédicnosti je vhodné vychazet
z tzv, pismenkovych schémat. Dominantni
alela A je v interakci s recesivni alelou a.
Schématicky si muZeme zndzornit jed-
notlivé typy dédic¢nosti a rizika postiZeni
potomku pfi znalosti meiotickych procesu.
Uvedend schémata nepftihliZi k zanedbatel-
nym moznostem cerstvych mutaci.

1.3.1 Autosomalné dominantni dédi¢nost

Klasické schéma vychdzi z rodiny, kde postizenym heterozygotem je jeden z postiZe-

nych rodict. Rizika nezavisi na pohlavi:

Parentalni generace: Aa D¢ aa
Meioza a nezavisld volna kombinace vloh: A a a a
Prvni filidlni generace Aa aa Aa aa

Pomér postizenych a zdravych

1:1 -1¢j. 50 % nemocnych

Vzacné muze dojit k situaci sflatku dvou nemocnych:

Parentalni generace: Aa b'q Aa
Meioza a nezavisld volna kombinace vloh: A a A a
Prvni filidlni generace Aa aa AA Aa

U tohoto typu silatku je riziko postiZzeni potomstva 75 %. Pomér postiZenych k neposti-
Zenym je 3 : 1. T€Z3i postiZzeni bude u homozygott s dominantnimi alelami, takZe vzniknou
tfi fenotypové kategorie 1: 2 : 1, jak odpovidd genotyptim. U dominantnich homozygott se
mitiZe ovSem projevit dominantni letdlni efekt, ktery zkresli tyto $st€pné poméry (spontinni

nebo zamlklé aborty).
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Teoreticky charakter maji dva ndsledujici typy siatka (uvedeny z didaktickych davodi):
Snatek dominantniho homozygota se zdravym jedincem:

Parentilni generace: Aa b'q aa
Meioza a nezavisld volna kombinace vloh: A A a a
Prvni filidlni generace Aa Aa Aa Aa

V pfipadé choroby budou vsichni potomci postiZeni, ovsem mirnéjSim stupném choro-
by neZ rodic¢. V praxi tento typ silatku nepfichazi v ivahu, nejen pro moznost dominantniho
letalniho efektu, ale i pro nemoZznost reprodukce postiZenych jedincti. Mohla by se ovSem
tato situace vyskytnout pfi studiu neutrdlniho dominantniho znaku v lidské genetice.

Snatek dominantniho homozygota s heterozygotem:

Parentilni generace: AA b'q Aa
Meioza a nezavisld volna kombinace vloh: A A A a
Prvni filidlni generace Aa aa AA Aa

Op¢€t vsichni potomci budou postiZzeni, pomér mirnéjsich a tézsich forem postiZzeni by
byl 1:1. V praxi tento typ sflatku nepfichdzi v tivahu z diivodl shora uvedenych, teoreticky
pfichazi v tivahu v experimentu pfi studiu nékterych neutrdlnich znakd dominantniho
charakteru.

1.3.2 Autosomalné recesivni dédi¢nost
Klasické schéma vychazi z rodiny, kde oba rodic¢e jsou z definice choroby nepostize-

nymi heterozygoty - viz téZ dile detekce heterozygotli (minimdlni projevy mohou byt ve
smyslu laboratorniho syndromu).

Parentilni generace: Aa b'q Aa
Meioza a nezavisla volna kombinace vloh: A a A a
Prvni filidlni generace Aa aa AA Aa

Pomér postizenych k nepostizenym v potomstvu je 1:3. Nepostizenych heterozygotu
s identickym genotypem jako u rodict je polovina, ¢tvrtina potomstva je patologické vlohy
zcela prosta.
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Nékdy se setkdvime v genetickém poradenstvi s jinym typem snatku, kdy jsou neo-
davodnéné obavy z postiZzeni potomstva. Jde o siatek nemocného autosomalné recesivni
chorobou (napf. adrenogenitilni syndrom) se zdravou osobou. Pokud se nejednd o pribu-
zensky snatek, mizeme predpokliadat toto schéma:

Parentilni generace: aa b'q AA
Meioza a nezavisla volna kombinace vloh: a a A A
Prvni filidlni generace Aa Aa Aa Aa

Vsichni potomci jsou pak zdravymi heterozygoty, tedy z klinického hlediska zdravi.

Pokud by se jednalo o pfibuzensky siatek, je ovSem vys$si pravdépodobnost setkani
homozygota s hetereozygotem a muze dojit k vzniku vysokého rizika i u onemocnéni auto-
somalné recesivniho s tzv. efektem pseudodominance:

Pismenkové schéma efektu pseudodominance

Parentilni generace: aa b'q Aa
Meioza a nezavisla volna kombinace vloh: a a A a
Prvni filidlni generace Aa Aa aa aa

Frekvence postiZzenych k nepostiZenym i u zjevné autosomailné recesivné dédi¢ného
onemocnéni bude 1:1, tj. 50 % postizenych bez ohledu na pocet jiZ postizenych nebo
nepostizenych potomku. Tato situace muze nastat tam, kde nemocny autosomalné rece-
sivné dédic¢nou chorobou je schopen reprodukce a mize se setkat s heterozygotem (bud
v duasledku pfibuzenského snatku nebo nihodné tam, kde je vysokd frekvence hetero-
zygotll v populaci). Z hlediska genetického rizika je to stejna situace jako u autosomalné
dominantni dédi¢nosti, tj. z hlediska fenotypu, avSak genotypicky je situace zcela jind. Zde
je prakticky demonstrovan fakt, pro¢ nejsou doporucovany pribuzenské snatky v rodinich
s autosomalné recesivni dédi¢nosti choroby. Pfi vypoctu rizika pfi konkrétnim typu sfiatku
je jesté tfeba vzit v uvahu koeficient pfibuznosti (viz dile).

Pismenkové schéma pro snatek dvou homozygotii vede v potomstvu opét k odvozeni
vzniku homozygotl a neni tfeba jej dile rozvadét (neexistuje jiny typ kombinace).
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1.3.3 X vazana recesivni dédi¢nost

Klasickym schématem je zde situace, kdy matka je XX pfenaSeckou této choroby, kli-
nicky zdravou, ale s laboratornimi znimkami syndromu nebo klinickymi mikrosymptomy.
Chromozom X nese mutovanou, ,patologickou“ alelu.

Parentilni generace: XX XY
Meioza kdy matka pfedavi jeden z X: X X
Otec predivd X neboY: X Y
Prvni filidlni generace: XX XY XX XY

Polovina dcer je opét pfenaseckami, polovina synua je nemocnych X recesivné dédi¢nou
chorobou. Dominantni alela na zdravém X chromozému potlacuje vliv alely patologické. Za
normdlnich okolnosti se choroba projevuje u pohlavi muzského.

K projevu choroby u Zenského pohlavi by teoreticky mohlo dojit pfi snatku pfenasecky
s hemofilikem ¢i nemocnym pfislusnou X recesivné vazanou chorobou.

Parentalni generace: XX XY

Meioza volna a nezavisla kombinace vloh:
X aY chromozému: X X X Y
Prvni filidlni generace: XX XY XX XY

Vsechno potomstvo bude klinicky zdravé. Muz predava svym synim Y chromozoém,
ktery je tzv. geneticky prazdny. Proto pfenos z otce na syna je povazovan za dikaz autoso-
malné dominantni dédi¢nosti. VSechny dcery jsou ale pfenasecky a pro daldi generace plati
pfedchozi schéma.

Tento typ silatku nemusi byt zcela teoreticky, u nékterych X vazanych chorob jako je
barvoslepost je frekvence vady dosti vysokad (7 az 8 % muzské populace) a proto by mohlo
dojit k snatku heterozygotky - pfenasecky s postizenym muzem.

Teoreticky zbyva jeSté schéma sfiatku nemocné Zeny s nemocnym muzem:

Parentilni generace: XX XY
Meioza volna a nezavislda kombinace vloh:

X aY chromozoému: X X X Y
Prvni filidlni generace: XX XY XX XY

Tento typ sfatku se opravdu prakticky nevyskytuje a jeho moznost je jen teoreticka.
Frekvence postizeni potomstva je 100 %.

32 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 13, 2006, No. 1+2



Snatek Zeny postizené X-recesivni chorobou se zdravym muZem vede ke 100 % posti-
Zenych muza:

Parentilni generace: XX XY
Meioza volni a nezavisla kombinace vloh:

X aY chromozomu: X X X Y
Prvni filialni generace: XX XX XY XY

Tento typ sflatku predpoklada, Ze u Zeny doslo k projevu choroby homozygotni sesta-
vou vloh, nikoliv tzv. lyonizaci.

1.3.4 X vazana dominantni dédi¢nost

Pfi sledovini rodokment musime rozlisit dva typy rodin:

1. probandem je Zena XX - zpravidla heterozygot, nebot zde muze doji k dominantni-
mu letdlnimu efektu, a u tohoto typu dédi¢nosti je vzhledem k frekvencim téchto
chorob v populaci podle Hardy - Weinbergova zakona (viz didle) vyskyt homozygott
zanedbatelny:

Parentalni generace: XX XY

Meioza volna a nezavisla kombinace vloh:

X aY chromozoému: X X X Y
Prvni filidlni generace: XX XY XX XY

Polovina potomstva je podobné jako u autosomilné dominantni dédi¢nosti postizena
chorobou. Dominantni letdlni efekt vS§ak muzZe vést k umrti muzskych postiZenych
potomku (napf. orofaciodigitilni syndrom). Dojde pak k odchylce od uvedenych teo-
retickych Stépnych pomért a k vyskytu choroby paradoxné jen u Zenského pohlavi.
Vyskytne-li se choroba u muzského pohlavi, je tézsiho pribéhu, ¢asto ¢asné letdlniho.

Podobné u homozygott Zenského pohlavi se projevi t€zsi afekce.

Zena jako homozygotni proband je Cisté teoretickym schématem:

Parentalni generace: XX XY

Meioza volna a nezavisla kombinace vloh:

X aY chromozému: X X X Y
Prvni filidlni generace: XX XY XX XY

Tento typ prenosu by se mohl uplatnit pouze tam, kde by homozygotni sestava umoz-
nila alespofi u ¢asti nemocnych preZziti do reprodukéniho véku. Dcery by byly mirnéji
postizené (heterozygotni sestava u vSech, u synt by byl tézky prubéh jako u jejich
matek).
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2. probandem je muz:

Parentalni generace: XX XY
Meioza volnd a nezavisla kombinace vloh:

X aY chromozomu: X X X Y
Prvni filialni generace: XX XY XX XY

Postizeny budou pouze dcery, synové jsou zdravi. Pfipadd v avahu pro choroby, kde se

neprojevuje dominantni letalni efekt.

Cisté teoreticky pfipada v iivahu, Ze by si nemocna Zena vzala nemocného muze:

Parentalni generace: XX XY
Meioza volni a nezavisla kombinace vloh:

X aY chromozému: X X X Y
Prvni filidlni generace: XX XY XX XY

Polovina Zen by byla téZce postizena (event. se vyskytuje eventudlné dominantni letdlni
efekt), zbyvajici Zeny by byla postiZena stejné jako jejich nemocnd matka. Polovina synt je

postiZena.

Poslednim typem schématu je snatek homozygotni Zeny a nemocného muze, tedy dvou
nemocnych. Tento typ schématu byl jiZ demonstrovan a prezentovin u X - recesivni dédic-

nosti a vede k 100 % postiZzeni potomki.

2. VYZNAM RODOKMENU
V GENETICKEM
VYSETRENI

Obecné je rodokmenové vySetfeni je
roz$ifena forma rodinné anamnézy zakla-
dem genetického vysetfeni. Genealogické
vySetfeni spocivd v fizeném rozhovoru
a sestaveni genealogického schématu
standardni metodou za vyuZziti dohodnu-
tych a mezinirodné uznivanych znacek.
Zalezitosti sestaveni rodokmenu jsou zakla-
dem lékarské genetiky a podminkou klinic-
ké genetické price. Sebelepsi znalost syn-
dromologie a symptomatologie nenahradi

rodokmenové vySetieni. Z rodokmenového
vySetfeni vychdzi molekulirné - genetic-
kd diagnostika, kterd jej dopliluje, nikoliv
vsak nahrazuje. Pfi jeho sestaveni pomdha
rodokmenovy dotaznik, na riiznych pra-
covistich rdznou, avSak podobnou formou
pfizplisobeny laickym znalostem vySetfova-
nych, ktefi jej za spoluprice rodiny a pfibu-
zenstva vypliuji. Tyto informace je nutno
pfevést do podoby lékarfské terminologie.
Pfi fizeném interview, trvajicim pii dobré
informovanosti rodiny (probandid) asi
1 hodinu, lze zpravidla obsihnout pouze
4 generace. Mizeme dojit tam, kam aZ saha
pamét rodiny. Pfi dobré zkuSenosti vySet-
fujiciho lze snadno transponovat udaje
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vySetiovanych, predavané casto v zkresle-
né podobé¢ do exaktnéjsi 1ékarské termino-
logie. Nestaci proto ze strany vySetfujiciho
lékare pouze pasivné vyuZzit rodokmenové-
ho dotazniku, ale zapsané udaje konfronto-
vat s cilenymi otdzkami a tak pfipadné vice
¢i méné chybné informace korigovat.

Spravné sestaveny rodokmen je zakla-
dem genetické porady (konzultace). Je
zakladem genetického poradenstvi obecné.
Mai byt dostate¢né hluboky a dostate¢né
siroky, obsihnout dostate¢ny pocet genera-
ci, ale také postranni vétve rodokmenu. Ma
obsdhnout i sourozenecké linie v raznych
generacich.

Z mnoha davodl nestaci tedy pouhi
literarni znalost zptisobu dédic¢nosti urci-
té choroby (napf. existence heterogenie,
situace kdy klinicky téméf stejnd choroba
se v riznych rodinach dédi rliznym zptliso-
bem, existence fenokopii kdy vrozené vady
mohou byt zplGsobeny zisahem zevniho
prostiedi do realizace genetické informace
a vysledek je k nerozeznini od samotné
genetické mutace), ale je vzdy tfeba zvazit
konkrétni situaci rodiny na zdkladé rodo-
kmenového vySetfeni a vyuZit znalosti tzv.
rodokmenové logiky dédi¢nych chorob
(vertikdlni zplisob prenosu, horizontdlni
zpusob pfenosu, zdtéZ v matefské casti
rodokmenu apod.).

Cast rodokment nemusi byt ovsem
informativni, zejména u izolovanych pfi-
padl. AvSak ne u kazdého izolovaného
pfipadu se mluvi o tom, Ze rodokmen je
neinformativni.

Pravidla a znacky pfi sestaveni
rodokmenu a otazky sestaveni genealogie
jsou zdkladni problematikou lidské, 1ékaf-
ské a klinické genetiky.

Rodokmen je sestavovan zpravidla Iéka-
fem - genetikem, popf.jinym odbornikem
pracujicim v genetické ambulanci a ma byt

sestaven pfi zachovani urcitych pravidel,
o kterych se zde stru¢né€ zminime:

Zacina se kreslit od nejmladsi generace,
zleva doprava dle poradi sourozencu. Kresli
se vlastn€ zdola nahoru. Jde o soustavu
horizontalnich a vertikalnich ¢ar (viz dale).
Pouziva se znaceni pohlavi dle mezindrod-
nich biologickych znacek pfi zachovini
poradi porodu (kolecko Zena, Ctverecek
muZ, pracovné se pouziva téz biologickych
znacek). Peclivé sestaveny rodokmen infor-
muje nejen o poctu sourozenct, ale také
o neplodnosti a samovolnych potratech,
mrtvérozenosti, casném umrti v novoroze-
neckém, kojeneckém véku a event. v dalSim
détstvi. Proto nestaci napf. jenom udaj, Ze
v manZzelstvi nebyli potomci, ale standardné
se ptame na délku trvani manzelstvi.

Pfi sugestivné kladené otazce o poctu
sourozencu (kolik mate sourozencu ?) se
zapomind jiZ na zemfel€. Je proto tfeba zdl-
raznit, ze zaznamenavame i ¢asné zemfelé
a potraty, kdy je tfeba rozliSit spontinni
potraty od umélého preruSeni téhoten-
stvi, u samovolnych potratl rozlisit pfi¢inu
a dobu kdy k abortu doslo atd.

V rodokmenu je jeho dileZitou soucisti
legenda (viz dale). V legendé€ kromé zédklad-
nich dat tykajicich se narozeni, véku, popf.
umrti nesmi chybét tdaje jako jsou sebe-
vrazdy, nemocnost na béznd onemocnéni,
ale také psychickd onemocnéni.

Studium rodokment tak neznamend
jenom mozné urceni zpusobu dédi¢nosti
sledované choroby, ale rodokmeny pfed-
stavuji cenny materidl o zdravotnim stavu
populace vibec, o véku umrti v jednot-
livych generacich i o jeho (nejcastéjsich)
pfic¢indch. Na dostate¢né velkém materidlu
tak miiZeme pozorovat trend k prodluzu-
jicimu se véku doziti. Pro zajimavost je
tfeba predeslat a uvést, ze nejednd-li se
pfimo o umrti na urcitou méné castou
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¢i vzacnou chorobu, zjiSujeme nejcastéji
amrti na nékterou chorobu oznacovanou
v anglosaské literatute pod skupinou com-
mon disease jako jsou srde¢ni a cévni
choroby vcetné ictd a infarktd, mnohdy
s nelécenou hypertenzi, dile pak nidorova
onemocnéni. U Zijicich osob se vyskytuji
Casto napft. zlu¢nikové obtize, Casto spoje-
né s viedovou chorobou Zalude¢ni a du-
odenilni a s pankreatitidou. V rodokmenu
nachdzime tyto choroby casto v nékolika
generacich, plati to i pro alergickd one-
mocnéni jako ekzémy, asthma bronchia-
le, sennd ryma (pollinosis, vasomotoricka
ryma, dermorespiracni syndrom aj.). Pfi
srovndni jednotlivych generaci se zdd, Ze
alergickych onemocnéni pfibyvd, coz by
zasluhovalo samostatny vyzkum. Nejedna
se 0 zménu genetické vybavy v populaci,
jako spiSe o negativni zmény v Zivotnim
prostiedi.

Udaje v rodokmenu si dopliiujeme
exaktnimi 1ékafskymi zpravami ¢i cileny-
mi vySetfenimi internimi, laboratornimi

dokumentaci popf. pitevnim ndlezem.

21 Poznamky k nékterym
rodokmenovym
charakteristikam

2.1.1 Neplodnost a samovolné

potraty

Obou zminénych jevi pfibyva, zatim-
co frekvence vrozenych vyvojovych vad
osciluje kolem konstantnich hodnot. Podle
nékterych ndzort to svédc¢i o zhorSujicim
se Zivotnim prostfedi.

2.1.2 Novorozenecka a kojenecka
umrtnost

O jednu ¢i dvé generace nazpét byla
castéj$im jevem. Souvisi se zlepSenou l1ékar-
skou péci a objevem a pouzivinim antibio-
tik a fady dal$ich novych léku a 1écebnych
postupu.

2.1.3 Uméla preruseni téhotenstvi

Udaje byvaji netplné, zejména jdeli
o zdkroky provedené pred manzelstvim
nebo mimo manzelstvi. Pro uplnost udaja
je vhodné promluvit s kazdym z partnert
zvlast. Tato charakteristika souvisi s dal$imi
psychologickymi problémy genetického
poradenstvi. Ne vzdy je vsak pozadavek
samostatného pohovoru v genetickych
ambulancich respektovan.

Je to bud pro nedostatek casu, ktery
muze 1€kaf pfi konzultaci vénovat rodiné
probanda, nebo jsou pfi¢inou prostorové
problémy zdravotnickych zafizeni a v ne-
posledni fadé neochota zucastnénych spo-
lupracovat s lékafem. Také nevhodnym
zpuisobem organizovand vyuka medika
muze n€kdy v procesu genetické konzulta-
ce pusobit rusive.

2.1.4 Zamlcovani udaju
v rodokmenu

Miuze byt védomé ¢i nevédomé (zimér-
né ¢i nezdmérné = zpusobené pouhou
neznalosti). Cast tidaji v rodokmenu muize
byt z nejraznéjsich diavodt zamlcovina.
Svou roli tu hraje i faleSny stud pfed lékaf-
skou vefejnosti. Se zamlcovanim udaja se
setkdvame i u sebevrazd, ¢asto ve spojitosti
s alkoholismem a duSevnimi chorobami.
Také pocet déti byl v dfivéjSich generacich
znacné vyssi - a tak se setkdvime o dv¢ az
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tf'i generace dfive i s deseti aZ patnacti sou-
rozenci v jedné rodiné. Tehdy nemohla byt
ani fe¢ o planovaném rodicovstvi, stejné tak
tomu bylo s antikoncepci. K tomu musime
pricist fakt, Ze velkd ¢ast populace umirala
na nejraznéjsi infek¢ni choroby v ¢asném
véku, takzZe dospélosti se dozivala jen ¢ast
potomstva. Dnes jeSté pokracuje trend ke
sniZovani poctu déti v rodiné a jsou zazna-
mendavany rozdily podle profese rodicu,
vzdélani a socidlniho zafazeni. Pozorujeme
tak posun od prumérného poctu dvou
déti v rodiné k jednomu ditéti - porodnost
a stav populace u nds nezadrzitelné€ klesaji.

2.2 Zakladni rodokmenové
znacky

2.2.1 Sourozenecka c¢ara

Sourozeneckd cira se kresli pfi vysky-
tu sourozencu v rodin€, tedy tam, kde se
nejednd o jedindcka, ale kresli se také pri
vyskytu potratt, at spontinnich ¢i umélych.
Z této cary rozd€luje kolmice oznaceni jed-
notlivého kazdého téhotenstvi samostatné,
a to dle pofadi zleva doprava

2.2.2 Rodicovska c¢ara

Rodicovskd cdra je spojena jednou kol-
mici s ¢arou sourozeneckou. V pfipadé
pfibuzenského snatku je tato ¢ara dvojita.
Pribuzenské siatky predstavuji samostat-
nou problematiku a v urcitych jinych geo-
grafickych oblastech se s nimi setkivime
castéji. Jsou to napf. arabské zemé, izolova-
né oblasti malych populaci napf. na nékte-
rych ostrovech, v horich. Pfibuzenské
snatky mohou vést k manifestaci latentni
genetické zatéze, napf. autosomalné rece-
sivniho charakteru ¢i polygennich chorob.
Napf. v Irdnu ¢i Pakistinu se setkdvime

s cCast€j$i manifestaci nékterych autoso-
malné recesivnich chorob. Jesté dnes se
setkdvame napf. se snatky I. a II. bratranct
a sestfenic. V takovém pfipadé dochazi ke
yzkratovani“ rodokmenového schématu.
V pfipadé nelegitimniho spojeni se tato
rodicovska ¢dra kresli ¢arkovaneé.

Dalsi zptisob zakresleni nemanzelskych
déti je analogicky.

Zacate¢nici pfi kresleni rodokment
zapominaji zejména na c¢iaru sourozenec-
kou, ktera chybi lege artis pouze tehdy,
jedna-li se o 1. téhotenstvi vzniklé z daného
spojeni.

Kromé zikladnich znacek existuji spe-
cifické symboly pro monozygotni a dizy-
gotni dvojcata (monozygotni dvojcata jsou
vzdy stejného pohlavi, dizygotni dvojcata
mohou byt, ale nemusi byt rizného pohla-
vi). Existuji specifické symboly pro zemfelé
jedince, spontanni aborty.

Oznaceni symbolu uvnitf Srafovinim
napf. je pro nemocné sledovanou choro-
bou. Teckou uvnitf symbolu nebo polovic-
nim Srafovinim se vyznacuje prenasec(ka)
neboli heterozygot(ka). Tykd se to pfena-
Secu (heterozygotl) autosomilné recesiv-
nich onemocnéni ¢i prenasecu X vazanych
onemocnéni.

V nékterych pfipadech je mozno zvolit
zkracenou formu rodokmenu, kdy se zazna-
mendva vztah a souvislost pouze pokrevné
ptfibuznych jedinch. Zkraceni forma se
pouziva zejména v postrannich vétvich
genealogie.

Osoba, které podivi informace o rodo-
kmenu, od které se vychazi je oznacoviana
jako proband neboli propositus a oznacuje
se ve schématu Sipkou. MtiZe byt ale nemu-
si byt totoZznd s postiZenim, které sleduje-
me, miZe ale nemusi se jednat o pacienta.
PostiZena osoba, zpravidla proband, stejné
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tak dalsi postizeni piibuzni se oznacuji
Srafovanim.

PostiZzeni jinou nemoci u jinych c¢lent
rodokmenu je tfeba rozlisit jinym Srafova-
nim a legendou.

Legenda je nezbytnou souddsti rodo-
kmenu - zdkladni (bazilni) udaje piSe-
me zpravidla napravo od pfislusné znacky.
Pokud se pro pfislusné udaje nedostiva
misto - lze doplfiujici adaje pripojit pod
rodokmen.

Pfi psani rodic¢ovskych linii v jednotli-
vych generacich je tfeba zachovavat pravi-
dlo, Ze otcové se pisi vlevo. Toto pravidlo
ma urcité vyjimky, kdy mtZe plisobit potiZe,
napf. kdyZ se jedna o opakovand manzelstvi
nebo vétsi pocet téhotenstvi urcité Zeny
s riaznymi partnery. Pak je nutno z davodi
prehlednosti od tohoto pravidla upustit.

Jednotlivé generace se Cisluji fimskymi
Cislicemi od nejmlad$i po nejstar$i. Jde
spiSe o formalni pozadavek, aby byl mozny
dohovor v pisemném styku o konkrétnich
osobdch. Pro exaktni popis pak lze zvolit
¢islovani jednotlivych ¢lentt rodokmenu
arabskymi ¢islicemi zleva doprava. Celkové
urceni urcitych osoby v rodokmenu je pak
I, 4, 1L, 1 atd. coz usnadiiuje orientaci pfi
slovnim popisu rodokmenu ve védeckych
pracech (popf. v 8irsi legendé). Nékteré
rodokmenové znacky se mohou psit i jinak,
zalezi na konkrétnich zvyklostech dané-
ho pracovisté. Je znamo, Ze u rozsihlych
rodokment se provadi kruhové zaznamy
(diagramy) pro dsporu mista, pro pra-
covni zhotoveni jsou vSak méné vhodné
(pouzivaji se v publikacich).

2.2.3 Historické poznamky
Rodokmenovd metoda je klasickou

metodou genetiky. Studium rodokment
prispivi k poznini zptsobu dédi¢nos-

ti jednotlivych dédi¢né podminénych
chorob, které jsou pak katalogizoviny.
Z historického hlediska je tfeba uvést, Ze
pivodné se rodokmeny provadély vice-
méné obdobnym zpusobem, ale z jinych
davodu napft. u starych Slechtickych rodu.
I dnes jsou v soucasné dobé vyznacnym
zdrojem pozndni genealogie z dfivejSich
dob, nékdy s vyzna¢nou genetickou zatézi.
Genealogie spojend s heraldikou je pfibuz-
nym odvétvim s lékarskou genealogii, Casto
jako vedlejsi produkt genealogického usili
bylo zdokumentovini vyznacné genetické
zatéze. Je to napft. vyskyt X-recesivné vaza-
né hemofilie A v rodu krialovny Viktorie,
ktera byla jeji pfenaSeckou, nebo vyskyt
autosomilné dominantné dédi¢ného sym-
falangismu (kloubni onemocnéni c¢lanka
prsta rukou) v anglické rodiné Talbotu,
sledovaného od doby Shakespeara az po
dnesek v fad€ generaci. V téchto rodokme-
nech je pozoruhodné jak se udrzuji nékteré
charakteristické antropogenetické domi-
nantni znaky neutrdlniho charakteru v né-
kterych rodech po fadu staleti (napf. tzv.
habsbursky ret v rodu Habsburkt), nebo
nékteré orofacidlni charakteristiky v rodu
sv. Zdislavy z Lemberka az po soucasnost
(vlastni pozorovani).

Ve stiedovéku i pozdéji byly a jsou
znamy heraldické rodokmeny, sledujici jen
muzskou ¢ast rodokmenu. Slovo erb a erb-
lich (némecky dédi¢ny), popf. Erbgang
(dédi¢ny pfenos) md zjevnou souvislost
s heraldikou.

V soucasné dobé€ je nutno se zminit
i o genealogickém ustavu v Salt Lake City
v USA shromazdujicim rodokmenové udaje
z celého svéta az do minulych staleti. Tento
astav je podporovin mormonskou cirkvi,
ktera se domniva, Ze muze obratit na viru
i zemfel€ predky.
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Tento ustav ma i své webové stranky,
komunikace je mozna v fadé svétovych i ji-
nych jazyku.

V soucasné dobé mnohé pojiStovaci
spolec¢nosti, které se zabyvaji uzavirdnim
Zivotnich pojistek se zajimaji o rodokmeny
svych zadatelt, a podle konkrétni zatéze je
stanovena vySe a podminky pojistky (napf.
ve Velké Britanii). Empiricky je znamo, Ze
z rodokmenovych studii koreluje do znac-
né miry v€ék doziti (ve statistickém slova
smyslu, na dostate¢né velkém materidlu).
Tato Setfeni vedou tézZ k zjiStovani nejcas-
t&jSich pficin umrti v populaci.

Znalost rodokmenu, znalost o svych
predcich by méla patfit k znalostem civi-
lizovaného clovéka. Téz 1ékari by méli
naslouchat vice svym nemocnym, patrat
vice v rodinné anamnéze nebot to muze
velice vyrazné usmérnit lékafskou dia-
gnostiku (,naslouchejte vice nemocnému,
nebot vim vyklada svoji chorobu®), usetfit
¢as a finance a prispé€t k ¢asné adekvitni
1é¢bé, mnohdy i k zachrané pacienta.

Vzhledem k tomu, Ze na rozdil od experi-
mentalni genetiky Zivoci$né i rostlinné neni
mozny cileny experiment na clovéku ve
smyslu reprodukce, zstiva studium rodo-
kmena studiem necileného experimentu
lidské reprodukce. Necilenym experimen-
tem je vlastné kazdé klinické pozorovani.

3. ZAKLADY
CYTOGENETIKY

Klasickd bunécnd genetika se zabyva
zejména zakladnimi charakteristikami chro-
mozomu a pokroky v jejich poznani. Lidsky
karyotyp je druhové specificky jako ostatné
u vSech ostatnich zZivocisnych a rostlinnych
eukaryotickych druht. Eukaryotni orga-
nismy maji pravé jadro, které se v prubéhu

bunécéného déleni méni na distinktni jader-
né utvary - chromozomy.

Dédi¢né znaky se pfenasi stejnou mérou
od matky jako od otce na déti. Genetické
spojeni mezi rodi¢i a détmi probihd ziro-
dec¢nymi bufikkami (gametami, vajicky
a spermiemi). V gametich obou pohlavi je
vyznac¢nou slozkou bunéc¢né jadro a chro-
mozomy. Rozdil v zirode¢nych burikich je
v obsahu cytoplazmy: zatimco spermie jsou
ténéf bez cytoplazmy, vajicka jsou cha-
rakterizovana piedevsim cytoplasma-
tickym obsahem. Cytoplazmaticky obsah
vajicka urcuje zpusob a smér budouciho
ryhovani vajicka, z tohoto hlediska jsou
znima vajicka mozaikova a regulacni.
Lidskd vajicka patii k vajickim regulacnim,
tzn. butiky blastoméry jsou si rovnhocenné,
coz ma dnes vyznam i v klinické genetice
pfi transferu embryi - experimentilnim
vytviafeni monozygotnich dvojcat.

Rozdilny obsah cytoplasmy v zarodec-
nych burikich je jejich podstatnou pficinou
morfologické nejednotnosti, coZ je patrno
napf. na schématech vajicek a spermii.

V pribchu Zivota organismi muiiZeme
sledovat stfidani haploidni a diploidni faze
v jednotlivych generacich. Na rozdil od
nizsich organismu vSak trva haploidni fize
u ¢lovéka velice kritce.

Z rovnovihy dédi¢nych vloh otce
a matky vyplyva, Ze dédi¢nd substance lezi
pfeviiné v jadfe buiky. Cytoplazma jako
nositel dédi¢nych vloh pro nemoci nebo
normilni znaky nehraje podstatné vel-
kou roli. Tato otazka vSak neni s kone¢nou
platnosti definitivné dofeSena, v podrob-
nostech odkazujeme na problematiku cyto-
plasmatické dédi¢nosti mitochondridlni
a plastidové.

Dédi¢né vlohy ulozené v mitochodri-
ich, se pfedivaji mechanismem tzv. matro-
klinni dédi¢nosti z matky na dceru a i na
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syna. Pfeddni mitochondrii obsahujicich
pfipadné Cerstvé mutace muiiZze byt zna¢né
nepravidelné a muZe zpusobovat znacné
kolisdni vyjadfeni dédi¢ného znaku (vari-
abilni exprese). Od muzi na potomstvo
se nepredivaji, nebot v hlavicce spermie
nejsou mitochondrie. U muzského nositele
znaku je tudiZ riziko pfenosu na potom-
stvo nulové, a to i pro nasledujici generace
(srovnej s X vazanou dédi¢nosti), zatimco
u matek nosic¢ek znaku je az 100 % pravd¢-
podobnost postizeni potomkii (pokud se
nejedna o mitochondridlni mozaicismus).

Chromozoémy se zdvojuji a déli podle
urcitych pravidel. Dédi¢né vlohy jsou sou-
¢asti chromozomu. Chromozomy jsou sou-
¢asti bunécného jadra a jsou tvoreny bilko-
vinou (histonem) a desoxyribonukleovou
kyselinou.

Chromozoémy se objevuji v procesu
déleni bunék nebo-li mitézy (viz dile).
Mitézou rozumime déleni somatickych
bunék. Somatickymi bunkami nazyvime
pfeviznou ¢ist télesnych bunék. S vyjimkou
¢ervenych krvinek maji jidro. Maji stejny
pocet chromozomu.

Chromozomy miiZeme pozorovat v dé-
licich se bunkach (bud v Zijicich bufikich
neobarvenych nebo na prepariatech ruz-
nym zpusobem barvenych).

V prabéhu déleni se jadro pfe-
tvafi na standardni barvitelnd téliska.
Morfologickému zdvojeni chromozomu
pfedchazi zdvojeni DNK na drovni bio-
chemické. Duplikace DNK probéhne jesté
dfive, nez se stanou chromozémy v pro-
fazi viditelné. Chromozoémy maji urdcitou,
obecné platnou morfologii. Jsou to tmavé,
dvojité prouzky, jejichz poloviny, tzv. chro-
matidy jsou spojeny v jednom misté,
v centromére. V metafazi se fadi zkriacené
a ztlusténé chromozoémy do ekvatoridlni
(rovnikové) roviny bunky. Zde je patrna

zndma symetrickd, obricenému V nebo X
podobna figura (¢i dalsi pfechodné formy)
s rozlicnou ¢i stejnou délkou ramének
(chromatida je centromerou rozdélena na
raménka). Naposledy se rozd€li centromé-
ra a rozestoupi se sesterské chromatidy. Do
kazdé dcefinné buiiky odchazi jedna chro-
matida. Déleni bunék je tak nedilné spjato
s bunéénym cyklem (v podrobnostech viz
kapitolu mit6zy a meiozy).

2.3 Znazornéni mitotickych
chromozéomu

Provadi se riiznymi barvicimi technika-
mi, které byly vyvinuty pfedvsim v 70. le-
tech minulého (dvaciatého) stoleti. Maji
velky vyznam v diferencidlni diagnostice
a v upfesnéni o ktery chromozom se vlast-
né€ jednd. Lze tak rozlisit jednotlivé chro-
mozomy a jejich abnormality. Tyto techni-
ky, zvané ,prouzkovaci®, znazorfiuji vzory
svétlych a tmavych pruht, které vznikaji
diferencidlnim obarvenim raznych casti
chromozomui. Jsou vysoce charakteristické
pro kazdy chromozom. Vymezeni pri¢nych
pruht umoziuje identifikaci vice nez 300
specifickych oblasti lidského genomu.

Karyotypova technika potfebuje pro
vySetfeni chromozoému zpravidla maly vzo-
rek heparinizované krve. Je nutno pouzit
nesrazlivé krve. s vyuZzitim heparinu, nikoli
jinych ,neSetrnych® preparat proti sraZe-
ni krve, které by ovSem poskodily buiiku.
Specidlnim agens, pfipravkem z rostlin-
nych lektinua se indukuje mitotické déleni
u cerstvé ziskanych lymfocytd - pfidava
se ke vzorku po kratké dobé po odbéru.
Pfidanim fytohemaglutininu se docili
tzv. blastické transformace, ,omlazeni“
jiz zralych lymfocyta a jejich preméné na
nezralé, dé€lici se lymfoblasty. V tzv. krit-
kodobé tkanové kultufe kde je pfitomno
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vyzivné medium nahrazujici vnitfni pro-
stiedi organismu (bilkovinné krevni deri-
vaty, teleci serum, aminokyseliny, Ziviny,
vitaminy, antibiotika a dalSi ptisobky, vcet-
né barevného indikiatoru pH zivného roz-
toku). Buriky jsou kultivovany v inkubdtoru
pfi teploté 37 °C. Déleni bunck se zastavi za
65 - 72 hodin v metafizi pfidanim alkaloi-
du kolchicinu, coz mitoticky jed narusuji-
ci a vyfazuji z ¢innosti vlakna d¢liciho vfe-
ténka a tim zastavujici mitézu v metafizi.
Kolchicin se ziskava z rostliny Colchicum
autumnale, coZ je v Ceské terminologii kvé-
tina ocun. Kolchicin se pouziva téz jako 1ék
pfiléceni dny (urikosurické ucinky, snizuje
mnozstvi hladiny kyseliny mocové a urych-
luje jeji vyluCovani z organismu, nevyho-
dou je relativni toxicita).

Specifickymi postupy jako je Setrnd
hypotonizace bunék, jejich Setrna cent-
rifugace k oddéleni od erytrocytu, fixace
metanoloctovou kyselinou a suseni pre-
pardtq, jejich dalsim zpracovini (viz dile)
a nasledném barveni. Nejcastéji se vySet-
fuji lymfocyty krve a fibroblasty kutzZe, ale
mohou se pouzit pro akutni, tzv. statimo-
va vysetfeni i buniky kostni dfené. Bunky
kostni dfen¢ maji vyhodu v tom, Ze jde
o buriky mladé, spontinné se délici, nevy-
zadujici stimulaci fytohemaglutininem.

K snadnému rozpoznini chromozomii
pfisp€l nahodny omyl pouziti hypotonic-
kého roztoku T.C. Hsu v Univerzité Texas,
coz vedlo k rozestupu chromozému v mi-
totické bufice a jejich snadné rozpozna-
znacné€ urychlilo karyotypizace.

Chromozomy jsou puvodné rozptyleny
v shlucich buné€k v hypotonickém roztoku.
Buiniky pro preparity jsou fixoviny meta-
nolocotovou kyselinou (roztok metanolu
a ledové kyseliny octové v poméru 3 : 1,
nakapdny nejlépe na namrazend ¢i jinak

upravena sklicka, tato sklicka jsou susena
a barvena, podrobena pusobeni ruaznych
chemickych agens (viz dile),jsou vybrany
reprezentativni bunky a fotografovany pod
mikroskopem.

Mikroskopické fotografovini je nyni
spojeno s vypocetni technikou usnadiiu-
jici sestaveni do paru ve formé karyotypu
neboli idiogramu.

Kultivované fibroblasty mohou byt
také pouzity pro cytogeneticka vySetfeni,
ale jejich technika je mnohem obtiZnéjsi
se vyuZivaji i v tzv. prenatidlni diagnosti-
ce - ziskavaji se z amniové tekutiny a gene-
ticky patfi plodu. Hovofi se o tzv. dlouho-
dobych tkianovych kulturdch, je tézZ nutno
pouZzivat vymény zZivného media a pfemis-
téni do nového kultiva¢niho media - tzv.
pasaZovani.

Pouziti kultivace fibroblasti je nejen
pro cytogenetickd vySetfeni, ale i pro bio-
chemicka vySetfeni. Fibroblastické kulti-
vace se obecné pouzivd, kdyz vysledky
z kratkodobé krevni kultury jsou nejasné
a je nezbytné testovat tzv. mozaicismus Vv ji-
nych tkdnich.

V r. 1956 byl ucinén objev, Ze lidsky
karyotyp sestiva z 46 chromozom, dfive
se predpokladalo Ze je to 48 chromozomu.
Nespravny pocet byl stanoven proto, Ze
bylo pouzivano pfi zpracoviani bunék izoto-
nického roztoku a sledované chromozémy
se navzijem znacné kfizily.

Brzy po objeveni karyotypu byly zjiSté-
ny i dfive jen hypoteticky predpoklidané
odchylky v lidském karyotypu. Tak v r. 1959
byl objeven nadpocetny 21. chromozém
u Downova syndromu. Pozdéji to byly dalsi
cytogenetické choroby. Pro rozpoznani jed-
notlivych poruch byla vyvinuta a zdokona-
lena fada prouzkovacich technik.
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PROUZKOVACI TECHNIKY
DIFERENCIALNIHO
BARVENI CHROMOZOMU

3.1.1 Fluorescencni technika - tzv.
Q banding

Svédsky badatel Caspersson a jeho
spolupracovnici byli prvni, kdo znazor-
nili chromozémy touto technikou (pozo-
ruhodné byly zejména price se psenici).
Chromozémy obarvené fluorescencni bar-
vou vytvareji typické fluorescencni prouzky
na chromatidach. Je mozno pouZzit nékolik
variant barev a k identifikaci chromozémi
se nejcastéji pouzivaji barviva Quinacrin,
quinacrin mustard. Timto barvenim mohou
byt spolehlivé rozpozniny 1., 2., 3. a 16.
chromozom. Caspersson a spol. prokaza-
li, Ze nékteré, tzv. heterochromatinové
oblasti maji schopnost se spojovat s fluo-
reskujicimi derivaty akridinu. Tento jev
Caspersson a spol. teoreticky a prakticky
rozpracovali pfedevs§im v letech 1968-
1972.

Experimentalné byla prokazina vysoka
specifita jednotlivych tsekti chromozomu
ve stupni fluorescence. Pro vSechny chro-
mozoémy jsou na tomto principu sestaveny
mapy, takze se podle fluorescence mohou
identifikovat jednotlivé tseky patrné
i u pfestaveb chromozomu.

Fluoreskujici useky byly pojmenovany
Q pruhy. Stupei fluorescence téchto usekt
je ale proménlivy od jednotlivce k jednot-
livci. Nejjasnéjsi fluoreskujici svételné zare-
ni se nachazi v lidském karyotypu ve 3 use-
cich: a) centromerickd oblast chromozému
¢. 3, b) kratkd raménka chromozému 13
a na ¢) distalnim konci dlouhého raménka
chromozému Y.

Celkem maximdlné fluoreskujici useky
tvofi 1-2 % veSkeré délky lidskych meta-
fazickych chromozomi. Nékteré z téchto
usektl se nachazi také v podobé intenziv-
né fluoreskujicich granul v interfazickych
jadrech. Kvalitativni hodnoceni a analyza
pruhovych vzort se provadi také v profazi
a prometafizi, kterd je vhodna pro rozliSo-
vani periferni oblasti chromozému.

RozliSuje se 5 stupi fluorescence:

1. negativni - Zadna fluorescence,
bleda - pale

3. stfedni - jako na Sirokém pruhu dlou-
hého raménka chromozoému ¢. 9

4. intenzivni - jako na distilni poloviné
dlouhého raménka chromozomu ¢&. 13

5. brilantni jako na distdlni ¢dsti chromo-
zO6mu Y.

Pro pochopeni tématiky je nutny teore-
ticky vyklad moznych mechanismu vzniku
fluorescence po obarveni akridinem a jeho
derivaty.

Dosud neexistuje né€jakd obecné platna
a urcita teorie, kterd by vysvétlovala podsta-
tu ukazu fluorescence chromozému v ul-
trafialovém svétle po obarveni akridinem.
Obecné se uplatiiuje tzv. delokaliza¢ni
efekt, kdy c¢ast energie absorbované na jed-
nom misté DNA se projevi na misté vzdile-
ném. Jde o schopnost pfenosu absorbované
svételné energie ultrafialového svétla podél
fetézce makromolekuly. Je pomérné dost
zndmo o ucincich ultrafialového svétla na
strukturu DNA: baze, nukleotidy i nukleové
kyseliny absorbuji pfi vlnovych délkich
300 nm. Absorp¢ni maximum 255-270 nm
vede za fyziologickych podminek k excitaci
pi elektront. Energie pohlcena jednou bazi
nukleové kyseliny muZe migrovat podél
polynukleotidového fetézce, pravdépodob-
né za ucasti tripletniho stavu elektront
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bazi, coz je minéno ve fyzikdlnim slova
smyslu elektronovych konfiguraci, nikoliv
ve smyslu genetického kodu. Energie tri-
pletnich stavii klesa v fad€ cytosin - gua-
nin - adenin - thymin. Thymin je konec-
nym akceptorem elektronu. Purinové baze
jsou stabilnéjSi po ultrafialovém zafeni
nez pyrimidinové, casta je u nich fluores-
cence i fosforescence. V polynukleotidech
probihad interakce mezi bazemi, kterd téz
ovliviiuje jejich excitaci. Cim je struktura
usporddanéjsi, tim jsou vyraznéjsi zmény
v ni navozené.

Predpoklada se, Ze intenzivni fluores-
cence urcitych asekt heterochromatickych
oblasti miiZze svédcit o lokdlni tandemové
duplikaci. Tato fakta souhlasi s biochemic-
kymi a cytogenetickymi poznatky v celé
fad¢é vyzkumt, Ze totiz Cloveék, Simpanz
a gorila maji spole¢ného predka a Ze doslo
v evoluci k jejich divergenci. Jednotlivé
druhy divergovaly jeden od druhého v epo-
$e ranného miocénu nebo pozdéji, tj. pied
20 miliony let. Pfedpoklad o jakémkoliv
dédi¢ném spojeni clovéka s orangutanem
se zdd malo pravdépodobny praveé na zakla-
dé analyzy schopnosti akridinové fluores-
cence. JestliZze jsou spravné tyto predpo-
klady, znamena to podstatné obohaceni
znalosti o mechanismech evoluce.

3.1.2 Poznamky k znazornéni
Y
jednotlivych chromozému
pomoci fluorescence

Metoda ma vyznam hlavné pro urcova-
ni Y chromozému a Y chromatinu, X chro-
mozému a chromozému skupiny B a G.
Podstatnd cast informaci o zvlaStnostech
X a Y chromozoému byla ziskina pomoci
fluorescence. I u autozomli muizZe prispét
k fad¢ pocetnich a strukturalnich odchylek
a k lokalizaci mista zlomu u deleci. Prouzky

intenzivni fluorescence se nachazi u vSech
chromozomu lidského karyotypu v typic-
kych lokalizacich.

3.1.3 Y chromozom aY chromatin

Intenzivni fluorescence distilniho seg-
mentu dlouhého raménka Y chromozo-
mu umozZnila prikaz tohoto chromozému
v interfazickych, nedélicich se jadrech.
Urcité obtize zpusobuje fakt, Ze v inter-
fazickych jadrech fluoreskuji téz centro-
merické useky chromozému ¢. 3 a kratka
raménka chromozomu ¢. 13. Fluorescence
téchto useku je vyjadifena znacné slabéji
nezuY chromozému. FaleSnd Y chromatin
negativita muaze byt vyjadfena kratsim Y
chromozémem. Pro diagnézu muzského
pohlavi jsou vyznamné ndlezy Y chroma-
tinu u vice nez 10 % jader. Praimérné je
mozno zjistit tento jaderny pohlavni znak
u 44 % sledovanych jader, coz urcuje maxi-
milni moZnou mez spolehlivosti urceni
muzského pohlavi na 88 %. VySetfenim
amniovych bunék lze dosihnout urceni
pohlavi vyvijejiciho se plodu. V 1€ékarské
genetice to mélo dfive specificky vyznam
pfi selektivni volbé pohlavi u chorob vaza-
nych na muzské pohlavi, dnes je presnéjsi
vySetieni pomoci karyotypu, popf. urceni
konkrétni diagnézy pomoci molekularné
diagnostickych metod (napf. u hemofilie
A a B, Duchenneovy myopatie).

VySetfeni Y chromatinu je tudiZz pouze
pomocnou metodou. Objev Y fluorescence
se pripisuje Pearsonovi, 1970. Ve stejném
roce Barlov a Vosa vypracovali test rozliSu-
jici muzské spermie s pohlavnim chromo-
zOmem Y od Zenskych spermii s chromo-
zOmem X. Zjistili, Ze oba typy spermii jsou
ve vzorku spermatu zastoupeny pfiblizné
stejnym dilem. VySetfeni muze byt pou-
Zito jako kontrola metod rozdéleni X a Y

POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 13, 2006, ¢. 1+2 43



spermii centrifugaci ¢i pohybem v elek-
trickém poli. Tento teoreticky pfinos pro
umélé oplozeni spojené s cilenou volbou
pohlavi se zatim nevyuZiva. Y fluorescence
ma vyhodu pouzitelnosti u tkani, které se
jiz nedé€li, napf. u neuront.

Schopnost Y chromozému fluoresko-
vat je podminéna druhové. Fluorescencni
metodou se napf. nepodafrilo rozliSit sper-
mie bykd. Neni moZzné rozlisit X a Y sper-
mie fluorescenci u krysy a mySi, berana,
psa a kralika, atd.

Na zdklad¢é objevu Pearsona a spol. byla
v r. 1971 provedena prenatdlni diagnostika
plodt muzského pohlavi (Cervenka et al.).

Y chromozom se v interfazickych bus-
kdch ukazuje jako ovilny jaderny tutvar, gra-
nuldarniho charakteru, pronikavé fluoresku-
jici. Fluorescence pronika na slabsim pozadi
jadra, velikost je ohrani¢ena 0,3-0,4 mi. Pro
praxi je dulezity statisticky prukaz zaficich
jader z vice preparitll. Vyhody Y fluores-
cence spocivaji i v pouziti u tkiani v dobé,
kdy jiz neni mozna postmortdlni kultivace,
napf. v soudnim lékaistvi. Uspésné tak lze
sledovat Y chromozém v bunkich epitelu
sliznice dutiny ustni, v bunkach parietal-
niho peritonea, fibroblastech tkafovych
kultur, v bunkich plodové vody, v testiku-
larni tkdni. Interfizova jadra lze ziskat také
z vlasovych cibulek nebo z endocervikalni-
ho hlenu, v némz je mozné najit choriové
buniky plodu.

Byly providény také pokusy o denzito-
metrii F téliska, jak byva také Y chromozom
nazyvan. Urcuje se automaticky denzita F
téliska s vykreslenim denzitometrické kiiv-
ky, v jejimz rozsahu lze urcovat také velikost
F téliska a tim rozpoznavani patologickych
a normalnich bunék. V odliSeni typt F téli-
sek a jejich presné urceni méfenim auto-
matickymi technikami se zaslouzila opét
Casperssonova Skola. Robinson a Buckton

provedli pfedbéznou analyzu rtiznych vari-
ant a strukturnich zmén Y chromozému za
pouziti akridinového barveni.

Dokazali, ze distilni konec dlouhého
raménkaY chromozému je velmi variabilni.
Fluorescencni analyza 8 pfipadi presta-
veb struktury Y chromozomu jim umoznila
stanovit isochromozém dlouhého raménka
Y, inverzi Yp+, Yq-, dva rizné dicentrické Y
chromozoémy a ring chromozém Y.

Distalni konec dlouhého raménka Y
chromozému intenzivné fluoreskuje ve
vSech stadiich meidzy a spermatogenezy,
pocinaje od spermatogonii az ke spermiim.
Ve vSech bunkich v diakinezi a bivalentu
X Y intenzivné fluoreskuje distalni konec
Y a tvofi volny konec bivalentu a nikdy se
nepozoruje v intersticidlnim uloZeni. Proto
se predpoklada (a dnes je to jeden z mnoha
duikaz(), Ze s X chromozoémem v meidze se
spojuje kratké raménko Y chromozomu.
Podle starSich pfedpokladt se mél spojovat
X chromozom v meidze s dlouhym ramén-
kem Y chromozému.

3.1.4 X chromozom a X chromatin

Fluorescence X chromozomu muzZe
mit rozhodujici diagnosticky vyznam u sle-
dovani cytogenetickych charakteristik
Turnerova syndromu. Tak napf. izochromo-
z6m dlouhého raménka X se nelisi morfolo-
gicka od chromozému 3 - pokud nepouZi-
jeme diferencidlnich metodik barveni.

Srovndvaci analyza fluorescencnich
asekt téchto dvou chromozoémi umoziiuje
spolehlivé rozliSeni a identifikaci izochro-
mozomu. Izochromozém 3 ma intenzivni
fluorescencni pericentricky usek, kdezto
chromozém X v tomto useku nefluores-
kuje (viz dale). Izochromozom kritkého
raménka X je ,shodny“ s chromozémem
16 pfi pouziti klasického barveni, ale fluo-
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rescence téchto dvou chromozému je
také rozdilnd. Strukturdlni pfestavby u X
chromozému probihaji zejména v oblas-
tech intenzivni fluorescence, kde je loka-
lizovano misto zlomu. Experimentilné to
prokazal Caspersson et al. 1970, u pacient
s karyotypem 46,XXp -, 46,XX q - a 45,X/
406XXr.

3.1.5 Chromozomy skupiny B

Ctvrty a paty chromozom se lisi v obra-
ze fluoreskujicich aseku, coz ma pro dife-
rencidlni diagnostiku vyznam pfi hodnoce-
ni dele¢nich syndromt kriatkych ramének
téchto chromozému. Diferencidlné dia-
gnostické problémy chromozoémadlni dia-
gnostiky by zde mohly vzniknout pfi hod-
noceni syndromt a deleci - cri du chat
a Wolfova syndromu. Fluorescen¢ni ana-
lyza ukazala, ze delece kratkého raménka
¢. 5 u pacienti se syndromem kocic¢ho
kfiku probihd v useku silné fluorescence.
Oba syndromy jsou klinicky dosti rozdilné,
takze rozliSeni fluorescence by ptichdzelo
v uvahu v netypickych pfipadech.

3.1.6 Chromozomy skupiny G

Chromozoém 21 se identifikuje jako nej-
silnégji fluoreskujici chromozoém G skupiny.
Chromozom ¢. 22 je identifikovan jako
slabé fluoreskujici, Philadelphsky chro-
mozom je potom deletovany 22. chromo-
zOm vyskytujici se u vétsiny nemocnych
s chronickou myeloidni leukémii. Zde jde
o deleci téméf poloviny dlouhého raménka
chromozoému ¢. 22.

Pfesnou identifikaci Philadelphského
chromozomu provedl Caspersson et al.
1971 a O "Riordan et al. 1971. Dfive se totiz
pro identifikaci chromozém 21. paru pou-
zivala dvé dosti rozdilnd a nesoumc¢fitelna

kriteria: mély to byt nejvétsi chromozomy
skupiny G a dile mély byt ve spojeni s tri-
somii u Downova syndromu. V soucasné
dobé se téZ uznava mensi velikost 21. chro-
mozému nez 22.

3.1.7 Poznamky k mikroskopické
fluorescenc¢ni technice

Princip metody spociva v tom, Ze objekt
ktery sledujeme ma po excitaci svétlem krat-
Sich vlnovych délek ultrrafialového spektra
schopnost emise viditelného svétla o vétSich
vlnovych délkach. Fluorescen¢ni mikroskop
musi byt opatfen zdrojem ultrafialového
svétla, excita¢nim filtrem mezi zdrojem
svétla a objektem, filtrujicim svételné zafe-
ni, dile barierovym filtrem mezi objektem
a oc¢ima (fotoapardtem), filtrujicim ultrafia-
lové svétlo. Prvni filtr zabrafiuje svétlu del-
Sich vlnovych délek spoluvytviret fluores-
cenci, druhy filtr je nezbytny pro ochranu
od¢i a filmu a pro zvySeni kontrastu.

3.1.8 Vybava mikroskopu pro
fluorescencni techniku

Jednak je to svételny zdroj pfedstavo-
vany vysokotlakovou rtutovou vybojkou,
jez dava nespojité spektrum rtutovych par,
popf. xenonova lampa, kterd vytvari témér
spojité spektrum, intenzita je vSak nizsi nez
u rtutové lampy, zvlasté ve fialové a modré
oblasti.

Idedlni excita¢ni filtr by mél vSechno
svétlo odstinit od vlnové délky vétsi nez
470 nm, idedlni barierovy filtr odstifiuje
vinovou délku mensi nez 40 nm. Tloustka
filtracnich skel zavisi na svételném zdroji
a typu osvétleni (pfimé nebo nepfimé).

Ve vétsiné pripadu staci pouZit fluores-
cen¢niho mikroskopu s pfimym osvétle-
nim. VSechny nepotfebné sklenéné filtry
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a pridatné cocky osvétlujiciho systému je
tfeba odstranit, abychom dosahli maximal-
ni svételné intzenzity. Numericka apertura
kondenzoru by méla byt tak vysokd, jak jen
je moZzné. Proto je nutné pouZivat immers-
ni objektivy a kondenzory k dosazeni maxi-
malnich detaild a kontrastu. Doporucuje se
pouzit nefluoreskujiciho oleje.

Osvétleni muzZe jit shora nebo je pru-
chozi. Prvni zplsob (epifluorescence)
vykazuje v¢€tsi intenzitu, kdy obraz je bri-
lantné€jsi (s vétSim kontrastem pii malé
ztraté svételné energie). Dalsi moznost je
specidlni uprava kondenzoru umoznujici
zvyseni fluorescence.

3.1.9 Mikrofotografie

Vzhledem k tomu, Ze pracujeme
s nizkou intenzitou svétla, je tfeba dlou-
hé expozice a fotoaparat nesmi vibrovat.
Mikroskop musi byt umistén na zvlastnim
stole, kde se nesmi béhem expozice nic
jiného délat. Filmovy materidl je tfeba pec-
livé vybirat, vhodné jsou vysoce citlivé
cernobilé filmy. Jemnozrnéjsi, ale méné cit-
livé filmy vyZaduji prodlouZenou expozi¢ni
dobu - potom vznikaji artefakty zptisobené
vibraci a posunem objektu. Pfi pouZiti spe-
cidlniho kondenzoru pro osvétleni nebo
epifluorescenc¢ni osvétleni muze byt doba
expozice prodlouZena na 5 az 10 sekund,
s nejcitlivéj$imi filmy pfi nejvétSich zvétSe-
nich. Jemnozrnné filmy vyzaduji dlouhou
expozici a neumoznuji zhotovit vice nez 1-
2 fotografie z téZe buiiky. Pak dojde k ukon-
Ceni fluorescence, k tzv. uniku. Pfesto se
vSak jemnozrnné filmy pouzivaji k dosaze-
ni nejjemnéjsich detaild. Kompromisnim
feSenim je film, vyZadujici 50-60 sekund
pfi maximalnim osvétleni. Pokud pouZiva-
me mikroskop s automatickou kamerou,
nemél by se pouzivat automat regulujici

expozicni dobu, protoZe tretina svétla pro-
chazi fotometrem a dochdzi ke ztraté inten-
zity tak cenného svétla.

Analyza preparitli se provadi za rych-
Iého prohlizeni pod mikroskopem, proto-
Ze je nelze dlouho uchovavat a preparity
y2unikaji“ pfi svételné expozici. Detailnéjsi
analyza chromozomu je moznd pouze na
fotografiich zvySujicich rozdily v intenzité
fluorescence. Proto je nutné fotografovat
dostaecné mnozstvi metafizi a je to efek-
tivnéjsi, nez je pfimo dlouho prohliZet.
Jedin€é Y chromozém je mozno v inter-
fazickém jadfe hodnotit vizudlné pifimo
pod mikroskopem. ProtoZe preparaty neda-
vaji jednotné dobré vysledky, a kterdkoliv
jedna metafize neni dost informativni, je
tfeba fotografovat dostate¢ny pocet bunék.
Urcitou vyjimkou jsou anomdlie Y chromo-
zOmu, které mohou byt rozpoznany z rela-
tivné malého poctu bunék. Strukturni ano-
malie Y se projevi riznou velikosti skvrny
Y chromatinu. Vice Y chromozoému tvofi
odpovidajici pocet skvrn v interfizickém
jadfe bunek.

3.1.10 Fluorescencni barviva
a jejich pouziti

V zdsadé se pouzivaji dva zdkladni typy
barviv: akridinovd oranz a derivity qui-
nacrinu. Proflaviny a akridiny maji schop-
nost vmezereni do DNK. Akridinova oranz,
coZ je 3,6 bis - dimethyl - amino - acridi-
nium - chlorid, je méné pouZivanym typem
barviva, quinacrinova derivity mustard
a dihydrichlorid (Atebrin) jsou pouziviny
castéji.

Charakteristika akridinové oranze

Lze ji provadét diferencidlni barve-
ni dvoufetézcové a jedoretézcové DNK
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a RNK. Vazba k nukleové kyseliné zavi-
si na jeji sekundarni struktufe. S vysoce
organizovanou dvouSroubovici DNK se
akridinova oranZ spojuje jako monomer
a s méné organizovanou strukturou dena-
turované DNK (jednofetézcové) se vize
v asociacich (polymerni formé€). Spojovini
molekul akridinové oranze vede k posunu
vlnové délky fluoreskujiciho svétla - v mo-
nomerni formé fluoreskuje barvivo zelené,
v polymerni ¢ervené. Chromozomy a ja-
derny chromatin fluorerekuji Zlutozele-
né. U preparata pripravenych postupem
reverzniho pruhovini (R banding, viz dile)
fluoreskuji prouzky zelené, oblasti mezi
nimi ¢ervené. Quinacrin je ve vodé v po-
larnim stavu, kdeZto vmezefen do DNA se
nachdzi v nepolarnim stavu, coZ ma vliv na
zvyseni fluorescence.

Charakteristika akridinovych
derivata (mustard, Atebrin)

Spociva opét ve vmezefenni akridino-
vého jadra do DNK molekuly, Chinakrin
mustard je vhodnéjsi pro kvantitativni
studium pro jeho intenzivnéjsi fluores-
cenci. Chinakrin dihydrochlorid (Atebrin,
Mephacrin) je piivodné antimalaricky 1€k,
ktery poskytuje vyborné diferencidlni
barveni, i kdyZ ponékud slabsi nez pfed-
chozi. Opét je fluorescence zvySena v ob-
lastech bohatych na adenin a thymin a sni-
Zena u oblasti bohatych na guanin a cytosin.
Dochidzi téZz k vazbé postranniho fetézce
akridinu s fosfitovymi vazbami nukleovych
kyselin. V r. 1972 prokdzali Ellison a Barr
a Weissblum a Haseth, Ze Q fluorescence
je jasnéjsi u adeninovych - thyminovych
vazeb.

Atebrin je postacujici ke kvalitativnimu
vyzkumu diferenciace chromozomu a vy-
volani fluorescence Y chromatinu.

3.1.11 Barveni preparatu

Preparaty usu$ené na vzduchu mohou
byt ihned obarveny. U interfazickych jader
pro diagnostiku Y chromatinu je vhodna
vétsina histologickych metod k demonstra-
ci jadra. Nejlepsi vysledky jsou po fixaci
tkdni kyselinou octovou nebo alkoholem,
popf.smési obou. Preparity v barvicim
roztoku se omyjou vodou nebo pufrem.
Ve vodé€ ¢i v pufru probéhne proces tzv.
diferenciace, kdy je vhodné pouZit kryciho
skla. Barvi se vodnim roztokem barviva,
jehoz limitni koncentrace je 0,5 %, kdy
jiz vyzaduje dlouhou diferenciaci, spodni
hranice je 0,1 %. Roztok ma mit pH 5,5-7,
takZe se udava Ze i ¢istd voda (popf. vodo-
vodni voda) je postacujici. Doporucuje se
ale pouzit roztoku pufru, nejlepsi vysledky
jsou pti pH 6 (fosfitovy pufr Sorensentv
nebo kyselina citronova + fosfitovy pufr
podle Mc Ilwaina).

Barvici roztok muZe byt skladovin
nékolik dni v lednici. Delsi skladovani nez
tyden mutize ovlivnit barvici kapacitu roz-
toku. Rustu mikroorganismi se zabranuje
pfidanim thymolu v koncentraci 0,5 %.

Na vzduchu suSené preparaty i mra-
zené fezy musi byt nejprve ponofeny do
roztoku pufru.

Parafinové fezy se musi nejprve odpafit
(zbavit parafinu) a dehydratovat. Preparity
se barvi 5 min. Pfebytek barviva se rychle
oplachne v roztoku pufru. Pak pfiklidime
kryci sklo. Thned lze pozorovat fluores-
cen¢nim mikroskopem. Pfi prikladini kry-
ciho skla je tfeba dit pozor, aby nevznikly
vzduchové bubliny. Fluorescence je nej-
prve slabd, intenzivnéji se projevuje aZ po
10 minutdch. Pokud je i po této dobé slabai,
musi se prepardty barvit ve vice koncent-
rovaném roztoku barviva a doba diferenci-
ace se zkrati. Pokud je fluorescence prili§
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intenzivni, preparity se znovu inkubuji
v pufru a ptikryvaji novym krycim sklem.

Intenzita zbarveni zavisi pfimo umérné
na svételné expozici, Obycejné lze udélat
pouze 2-3 fotografie z jedné mitézy nebo
jadra.

Abychom zabrdnili vysuSeni prepardtu,
muiZe se kryci sklo po okrajich zalit parafi-
nem nebo Kronigovym cementem. Pfi pou-
Ziti olejové immerze nesmi pfijit do styku
olej s vodnym barvicim roztokem.

Lze zhotovovat i trvalé preparaty,
které dehydratujeme alkoholem a zalévi-
me do media.

Pfi barveni chinakrinem se sklicko
ponofi do roztoku pufru na 5 min., potom
se preparaty dehydratuji v 70 %, 96 %
a 100 % alkoholu a nakonec se daji do xylé-
nu a zalévaji do neutrdlniho media (napf.
DPX). Tato metoda je vice vhodni pro pre-
paraty z interfazovych jader, protoZe chro-
mozomy ztraceji obvykle tolik zbarveni, Ze
prouZzky jiz nejsou zfetelné patrné. Dalsi
zdokonaleni pro obarveni interfizového
jadra je dosazeno kratkou hydrolyzou v HCI
(3N HCI pfi 22 °C po dobu 2 min.).

U fluorescencniho barveni je mozné
prebarvovani dalS§imi barvivy. Preparity
mohou byt pouZity k pfimému pozorovi-
ni ve svételném mikroskopu po nékolika
hodindch. Odstranime kryci sklo (3 min,
v 96 % alkoholu, ktery zdroveil rozpous-
ti fluorescencni barvivo bez poskozeni
bun€k). Po kratkém osuSeni na vzduchu je
mozné aplikovat, kteroukoliv barvici meto-
du (napf. pro interfazicka jidra Feulgenovo
barveni). Naopak preparity barvené nckte-
rou ze standardnich metod (Giemsa, eosin,
orcein) mohou byt odbarveny alkoholem
(70 %) nebo kyselinou octovou (50 %)
nebo obéma a potom obarveny china-
krinem. (Viz dal$i podkapitola tykajici se

prouzkovacich metod na baizi denaturace
a renaturace nukleovych kyselin.

3.1.12 Prouzkovaci techniky
zalozené na bazi denaturace
a renaturace nukleovych
kyselin

Vyklad denaturace a renaturace DNK
(disociace a asociace) je nutny pro objas-
néni dalSich prouzkovacich technik. Objev
disociace a reasociace DNK pfinesl nové
informace o jeji struktufe.

Setrné izolovana DNK tvofi tzv. dvoj-
Sroubovici, nativni molekulu. Ta muaze byt
rozpojena napf. vysokymi davkami ultra-
zvuku nebo zahfivinim v roztoku o nizké
iontové sile. Za urcitych podminek mohou
rozpojend vlikna reasociovat, tzn. tvofi stilé
dvojsroubovicové molekuly, majici spirdlni
strukturu, podobnou nativni DNK. Tyto
procesy se oznacuji terminem denaturace
a renaturace, termin zavedl Britten (Britten
1967-69). Bylo dale zjisténo, Ze vysoce
repetitivni oblasti reasociuji mnohem rych-
leji nez ostatni oblasti DNK.

U species Homo existuje individualni
posloupnost nukleotidi i v téchto oblas-
tech. Vysoce repetitivni oblastu asociuji
dokonce mnohokrit rychleji, nez bakte-
ridlni DNK téZe koncentrace. Tyto oblasti
se vyskytuji i v DNK vysSich organismu,
vcetné savcl.

Ze studia kinetiky reasociace DNK vys$-
$ich organismu vyplyva, Ze jde o fadu frak-
ci, liSicich se rychlosti reasociace, kde hlav-
ni z téchto frakci je rychle asociujici.

Nejrychleji asociujici je tzv. satelitni
frakce DNK. Nazev neni pfili§ Stasténé
zvolen, nebot tato satelitni DNK nema nic
spole¢ného se satelity chromozomu (viz
dile). V genomu mysi existuje v podobé
300 az 400 paru nukleotidu a tyto oblasti
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jsou v podobé 100 000 kopii (Britten et al.
1969). Satelitni DNK tak tvoii 10 % veSkeré
DNK mysi a 70 % DNK kompaktniho chro-
matinu. Je to tzv. prvni frakce DNA.

O néco mén¢ rychle asociuje DNK, jez
je podkladem pro pfepis ribozomdlni RNK
(tzv. ribozomadlni geny). Jde opét o kopie
shodnych nukleotidovych posloupnosti.
Jako pfiklad mizeme uvést drosofilu, kdy
jde o0 130 az 200 kopii genu, u kufete jiz 600
a u zaby Xenopus laevis 2000. Ribozomalni
DNK je lokalizovina na kratkych ramén-
cich akrocentrickych chromozému lidské-
ho karyotypu.

O néco méné rychle asociuje DNK,
jez je podkladem pro pfepis transport-
ni RNK. Opét jde o pocetné kopie. Je to
podobna situace jako u ribozomalni DNA,
spole¢né s ni transportni DNK tvoii tzv.
druhou frakci

Do tfeti frakce patfi molekuly nezvyk-
le pomalu reasicujici. Byly ¢inény pokusy
sestavit tabulky asociace lidské DNK, kdy
asi 30 % genomu je tvofeno opakujicimi
se posloupnostmi nukleotida (duplikace,
triplikace, atd.).

V historii byly dinény experimen-
ty vedouci k lokalizaci opakujicich se
posloupnosti pfimo na chromozémech
a jejich DNK. SoubéZné bylo provedeno
v 1. 1969 nékolik experimenti, kdy DNK
chromozoémalnich preparata byla podrobe-
na predbéZné denaturaci. Tyto preparity
byly vystaveny radioaktivn€ znac¢ené RNK.
Tento proces tzv. inkubace vede k tomu,
Ze molekuly radioaktivni r RNK hybridi-
zuji s DNK téch chromozémalnich useku,
kde jsou geny (cistrony), kodujici r RNK.
Opakovanou radiografickou analyzou pre-
parat se znaceni vyskytovalo v téch use-
cich chromozému, kde prob¢hla hybridi-
zace r RNK a odpovidajici DNK. Ve vSech
pfipadech se radioaktivni znacka nachize-

la v oblasti jadérkového organizatoru,
vcetné sledovani obojzivelnikt a drosofily.

Konec¢né z praktického hlediska ma
nesmirny vyznam poznatek, Ze pouZziti
vysoce radioaktivni RNK, syntetizované na
raznych frakcich DNK ukdzalo, Ze bloky
DNK tvofené mnoha stejnymi posloup-
nostmi nukleotid jsou u ¢lovéka lokalizo-
vany v centromerickych a telomernich
oblastech, s platnosti pro vSechny chro-
mozomy. Jsou to pravé oblasti, charakte-
rizované jako heterochromatické (Arrighi
a Hsu, 1971, Saunders et al. 1972).

Hybridizace vysoce radioaktivni RNK
syntetizované in vitro na urcité frakci sate-
litni DNK, prokazala na lidskych chromo-
zomech opakujici se posloupnosti bizi,
soustfedéné pravé v heterochromatickych
oblastech chromozoému 1, 9, 16 a s velkou
variabilitou u 9. paru.

I u chromozému 1 je zjiStovan casty
heteromorfismus homologu.

Centromericky a pericentromericky
heterochromatin lidskych chromozému
je velmi heterogenni. Vyskytuji se v ném
frakce velmi bohaté adeninem a thyminem
az po frakce obohacené cytosinem a guani-
nem. Z tohoto hlediska je nejvice hetero-
genni pericentromericky heterochromatin
chromozému ¢. 9, ve kterém je téz zjiSténa
satelitni DNK. Na rozdil od ¢lovéka je napf.
u mysi heterochromatin obsaZen pouze
v podobé satelitni DNK.
3.1.2.1 Giemsa banding

V Sir$im slova smyslu se rozumi timto
terminem rtzné varianty zpracovani chro-
mozomu vedouci po obarveni Giemsovym
barvivem k obrazu pruht. Preparity lid-
skych mitotickych chromozom, jakoZz
i preparaty rady savct, které po renaturaci
a denaturaci byly obarveny Giemsovym
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barvivem, vykazuji zna¢né rozdily chroma-
tid na barvici se a nebarvici se ¢asti - pruhy.
Rozsah téchto pruht je pfisné specificky
pro jednotlivé chromozomy. Cytogenetici
se snaZili v této souvislosti objevit bioche-
mické diference v linedrnim prabéhu chro-
matid lidskych chromozomi.

Byla vypracovina cela fada metodik
strukturdlni diferenciace lidskych chromo-
zOmul. VSechny v principu davaji shodny
obraz pruht jednotlivych chromozomii,
odpovidajici fluoreskujicim a pozdé se
replikujicim dsektim. VétSina tzv. Giemsa
pruhu koinciduje s pruhy vidénymi s qui-
nacrin fluorescenci. Na vytvofeni pruho-
vych vzoru se v§ak podili mnoho zptisobu.

U lidskych chromozomu jsou centro-
merické oblasti intenzivnéji barvitelné
nez ostatni useky, proto existuje metoda
(viz dale), ktera muZe selektivné obarvit
jen tyto useky.

Obecné zaklad vSech metodik tvofi pro-
cesy denaturace a renaturace DNK chro-
mozoémt.

Jednotlivé metody (viz dile) se mezi
sebou lisi vyloucenim jedné, ¢i nékiolika
nasledujicich procedur, ¢i jejich modifika-
ci: zpracovani preparitu 0,2 N HCI, ribo-
nukleazou, solnym roztokem SSC, alkalic-
kym prostfedim 0,7 NaOH a zahfivinim na
60 az 80 °C. Pozdéji se ukazalo, ze stale jina
a nova agens mohou tvofit prouzkovaci
vzory, které lze obarvit Giemsovym barvi-
vem. Utahoji, 1972 demonstroval prouz-
kovaci obrazce po ucinku permanganit
potassia, Shizaiski a Josida, 1972 demonstro-
vali vznik prouzka po ptisobeni mocoviny.
V témZe roce Josida a Sagai pouZzili roztoku
sodium dodecylsulfitu. Mnohé soli, tvofici
roztoky s alkalickym pH, silné baze a povr-
chové aktivni agens jsou obecné schopné
tvofit prouzky (Kato a Moriwaki).

3.1.13 Hlavni varianty metod
s pouzitim Giemsova
barveni:

Nékolik metodik, shodné znazornuji-
cich pruhy v lineirnim pribéhu chromo-
z6mu se oznacuji jako G pruhy v uzsim
slova smyslu.

Existuje vSak moZnost zndzornéni
pouze telomerického heterochromatinu,
respektive jeho zdaraznéni, oznacuje se
jako T pruhy.

Znazornéni pouze centromerického
a pericentromerického heterochromatinu,
respektive jeho zdlraznéni se oznacuje
jako C pruhy. Pfi této metodé se zna-
zorfiuje také heterochromatin distalniho
konce dlouhého raménka Y chromozomu.
Pouziva se zpravidla Giemsovo barvivo.

Zpracovani chromozomau tak, Ze obraz
pruht barvici se Giemsovym barviovem
diva opacny obraz G pruhtl (reverzni
mapu) se oznacuje jako R pruhy. Metodu
Ize pouzit také k fluorescenci.

V soucasné dobé€ se pouziva fada meto-
dik, které stiraji ptivodni umélé vyclenéné
hranice mezi zadkladnimi postupy. Existuje
v tomto ohledu celd fada receptur.

K znazornéni jadérkovych organizatort
se pouzivia metody stiibfeni chromozomii,
selektivné€ barvicich urc¢ité oblasti akrocen-
trickych chromozomi, je to metoda ozna-
¢ovand jako N pruhy, nebo NOR.

Existuje i metoda, kterd vyuZziva jiné
fize sledovani chromozomu jesté pred
metafizii, jde o tzv. HRT techniku (high
resolution technique) s vysokou rozliSova-
ci schopnosti a s vét§im mnozstvim pruhu.
U HRT techniky pozorujeme navic na chro-
mozomalnich preparitech jesté podpruhy.
Pro sledovani pruha a podpruht je vypra-
covian jednotny ciselny a pismenkovy kod.
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U HRT techniky se pouZivaji totiz
bunky z ¢asnéjsi faze mitotického déleni.
Chromozomy jsou studovidny z profize
nebo z prometafize stejné tak dobfe jako
v metafazi. Principem metody je casnéjsi
zastaveni mitézy a umoziluje to lepsi urce-
ni jednotlivich podpruhi. V casnéjSich
mitotickych fazich jsou chromatidy pro-
dlouZené. Takovyto despiralizovany mate-
ridl za pouziti pfisluSnych prouzkovacich
metodik odhali malé detaily a podpruhy
a umozni jejich srovnivani u homologu.
U novych technik dramaticky vzriistd pocet
pruht, u HRT je pozorovano 900 pruhu.

3.1.14 Vyklad vzniku Giemsa pruhu

Veskeré predstavy o vzniku pruhu
vychdzi ze spojeni pribézné diferencia-
ce chromozémt s denaturaci a renatura-
ci blokt opakujicich se nukleotidovych
posloupnosti. Jejich podrobny vyklad by
byl zcela jisté mimo ramec této kapitoly.

V podstaté se jedna o tfi zplisoby, které
vedou k tvorbé prouzku:

1. Zmény vedouci k sméstnini celkové-
ho poctu vaznych mist na DNK pro
barvivo a tim k vzniku intenzivnéji se
barvicich oblasti ve vét§im formatu.

2. Odmaskovini vaznych mist v urcitych
segmentech, které ma stejny efekt jako
predchozi d¢j.

3. Vazba barviva na urcité oblasti DNK
chromatinu, tento mechanismus plati
pouze pro Q banding

Empiricka specifita diferenciace chro-
mozomu je morfologicky pouzitelnd k ma-
povanivsechlidskych chromozomu. Zv1asté
kombinace pouZiti jednotlivych metod
vede k pfesnému stanoveni chromozomal-
nich aberaci, zejména strukturalnich.

3.1.15 Zakonitosti ve vzniku pruhu

Oblasti chromozémi s jasnou fluores-
cenci odpovidaji G pruhum a jsou charak-
terizovany pozdni replikaci. Vyjimkou je
vSak chromozom X a useky pobliZ centro-
mer v chromozémech 1,9 a 16 a 22, které
se sice silné bravi Giemsovym barvivem,
ale zdroven slabé fluoreskuji. Proto vétSina
Q a G pruhit lidského karyotypu je identic-
kd. Pro jemn¢jsi a podrobn¢jsi analyzy se
doporucuje pouZzit obé metody.

R a T banding techniky jsou alternativ-
nimi metodami stejného puvodu a znazor-
fuji obriacené G a Q pruhy. Denaturiované
oblasti pouzité u technik Q a G se barvi sla-
béji a naopak. U R a T bandingu se konce
chromozomu barvi intenzivnéjki a proto
jsou vhodné pro diagnostiku terminal-
nich deleci.

Srovnavaci analyza Q, R a G pruht
(v€etné C pruht) a pruhli objevujicich se
po zpracovani proteolytickymi fermenty
ukazala, Ze podle pouzitého druhu tech-
niky muaze byt tentyZ pruh obarven nebo
neobarven.

Z uvedenych davodua byla vypracova-
na mezinarodni PafiZzskd nomenklatura
v r. 1971, kdy kazdy chromozém v souboru
somatickych bunék je chipin jako nepfe-
rusend serie pruhti. Pruh je chdpin a de-
finovan jako usek chromozému jasné se
barvici a odliSujici od casti sousednich.
Od roku 1971 se objevuji fakta, Ze osobity
obraz pruhti muze byt ziskin zpracova-
nim proteolytickymi fermenty (Seabright,
1971). Pfi této modifikaci lze pfi aspésné
metodice ziskat nejen typické pruhy, ale
fadu useku s razné intenzivni barvitelnosti
(neuplné pruhy). Ty vSak dodrzuji stano-
venou segmentaci, takZe jakési ,mezipru-
hové“ useky neexistuji. Na vznik pruht ma
zcela jisté vliv také spojeni DNK s bilkovin-
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nou komponentou (tj. biopolymerem des-
oxynukleoproteinu) Vyklad vzniku biopo-
lymert a DNK by se opét vymykal rimci
této kapitoly.

3.1.16 Heterochromatické oblasti

Oblasti chromozému, které maji ten-
denci k predc¢asné kondenzaci, se oznacu-
ji jako heterochromatické. (Heitz, 1933).
Béhem syntetické faze v interfazi replikuji
svoji DNK pozdéji nez ostatni euchroma-
tické oblasti.

Heterochromaticky obraz muzZe byt sta-
vem docasné funkcéni inaktivity, jako je
tomu u X chromozému v interfazickych
Zenskych bunkach,nebo jsou to oblas-
ti bez strukturdlnich gent (,prazdné®).
Heterochromatické oblasti mohou mit
ovSem vyznam regulacnich genu.

Oblast kolem centroméry je tvofena
typicky centromerickym heterochro-
matinem. Darlington jiz 1935 uvadi
jasné evolucni divody pro vyskyt centro-
merickych heterochromatinovych bloku.
Translokace chromozému, provazejici
vznik novych druht, velmi ¢asto postihuji
oblast centroméry.

Také oba konce chromozémi jsou
prevazné tvofeny telomérickym hetero-
chromatinem, ktery zabraiuje splyvani
intaktnich konct chromozomi, které by
mély tendenci spojovat se navzijem.

Metoda selektivniho barveni centrome-
rického heterochromatinu, kterou vypraco-
vali Arrighi a Hsu 1971, prokazuje existenci
centromerického heterochromatinu nejen
u clovéka, ale i u ruznych savct. Pfi této
metod¢€ je ve srovnani s pfedchozimi jasné,
Ze intenzivné se Giemsovym barvivem zna-
zorfujici distalni konec dlouhého ramén-
ka Y chromozému svymi rozméry dobfie

odpovidd stejnému dseku Y chromozomu,
majiciho intenzivni fluorescenci.

Ze vsech autozoému je nejvice hetero-
chromatinu u chromozému ¢. 1.

3.1.17 Polymorfismus strukturniho
heterochromatinu

Polymorfismus strukturniho hetero-
chromatinu se prokazuje barvenim podle
Hsu a Arrighi, 1971. VétSinou byva nestej-
nomérnost centromerického heterochro-
matinu u homolognich chromozému téze
osoby, a to u chromozému 1, 9 a 16, podob-
né jako u chromozoému D,F a G skupin.
Pavod heteromorfismu v heterochromatic-
kych oblastech je podminén nerovno-
mérnym crossing overem v usecich
tandemové se duplikujicich posloupnosti
DNK. Tomu odpovidd nejen obraz C ban-
dingu, ale i rozdilny stupen fluorescence.
Kazda metoda se vSak hodi pro jiné chro-
mozoémalni oblasti: rozdilna fluorescence
je typickd pro centromericky heterochro-
matin homolognich chromozémt 3 a 4,
pro kratkd raménka 13 a 22 a distdlni konec
Y chromozomu. S rozdilnosti homologl
souvisi i jejich rtiznd replikace v bunééném
cyklu z ¢asového hlediska.

Polymorfismus je pomuckou pro iden-
tifikaci chromozému, pro charakteristiku
jemnych chromozomailnich pfestaveb,
zejména strukturdlnich, identifikaci lid-
skych chromozomt v hybridnich bufikich
a v mapoviani chromozémi i v soudnim
1ékarstvi.
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Znazornovani polymorfismu strukturniho heterochromatinu

Metoda znazornéni Vhodna pro detekci chromozému
C banding 1,9,16,Y

Q banding 3, 4, 13, 22, distalni ¢ast Y

G banding 1,9, 16

VyuZiti jevu polymorfismu heterochromatinu:

1. Identifikace chromozomu

2. Charakteristika strukturalnich pfestaveb

3. Identifikace chromozémi v hybridnich bunkach (lidskych a Zivocisnych)

4. Cytogenetické mapovani
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SOUBORNY REFERAT S KAUZUISTIKOU
ORIGINAL PAPERS WITH CASE REPORTS

SMER ROTACE OBRATLE V TRANSVERZALNI
ROVINE V ZAVISLOSTI NA KYFOLORDOZE
PATERE - SDRUZENE POHYBY PATERE

DIRECTION OF VERTEBRAL ROTATION IN
TRANSVERSAL PLANE IN DEPENDENCE
OF KYPHOLORDOSIS - COUPLING

PALLOVA 1., KUBOVY P., OTAHAL S.

Univerzita Karlova, Fakulta télesné vychovy a sportu,
Katedra anatomie a biomechaniky, Praha

Charles University, Faculty of Physical Education and Sport Department
of Anatomy and Biomechanics, Prague

SUMMARY

The paper deals with kinematics of healthy and scoliotic spine, above all coupling pat-
tern - translation in any direction and rotation about an axis in another direction. Special
emphasis is put on magnitude and change of vertebral rotation in the transversal plane
in relation to kyphoslordosis of spine. Shape and orientation of articular facet has a fun-
damental importance for coupling around more axes in transversal, sagittal nad frontal
plane. Direction of rotation by coupling lateroflexis is influenced by the spinal shape in the
sagittal plane - kypholordosis. Flattening or disappearing of thoracic kyphosis in scoliosis
is caused by shape visual illusion, the basics of which is projection of spatially incurvate
rod in the frontal plane. Direction of rotation into lateral convexity in thoracic spine of
idiopathic scoliosis does not oppose rightfulness of spinal kinematics in case of lordosis.
Spinal lordosis influences degree of vertebral rotation.

Presented work is based on literature analysis and observation of patients with adosles-
cent idiopathic scoliosis with various examinational methods (X-ray, shadow moire, MRI).

Key words: axial rotation of vertebrae, shape and kinematics of the spine, idiopathic
scoliosis, lordosis
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SOUHRN

Price se zabyva kinematikou zdravé a skoliotické patere, pfedevsim coupling, tzv. sdru-
Zenymi pohyby obratlt. Zvlastni diiraz je kladen na velikost a zménu sméru rotace obratle
v transverzdlni roviné v zavislosti na kyfolordoze patefe. Zasadni vyznam pro pohyb sdru-
Zeny pohyb obratli kolem vice os v transverzalni, sagitdlni a frontdlni roviné ma tvar a ori-
entace kloubnich ploch. Smér rotace pfi sdruzené lateroflexi je ovlivnén tvarem patefe
v sagitdlni rovin€ tj. kyfolordézou. Ke sniZeni aZ vymizeni hrudni kyf6zy u skoliézy dochazi
tvarovou vizudlni iluzi, kterd ma podstatu v primétu prostorové zakiiveného prutu do
frontdlni roviny. Smér rotace do konvexity laterdlni kfivky v hrudni patefi u idiopatické
skoliézy neodporuje zdkonitostem kinematiky, pokud je patef v lordéze. Stupeil rotace
pitefe je zavisly na jeji lordoze.

PfedloZena price vznikala na podkladé rozboru literatury a sledovini souboru pacien-
tek s adolescentni idiopatickou skoliézou ruznymi vySetfovacimi metodami (RTG, stinova
moiré, MRI).

Klicova slova: rotace obratli, tvar a kinematika patefe, idiopaticka skoliza, lordéza

UvOD i celkova pohyblivost daného tseku patefe.
(http://biomech.ftvs.cuni.cz/pbpk/)
Gutmann: , Pdtei md byt tak pohyblivd,

Jjak je mozno, a tak pevnd, jak je nutno.“

Axialni systém clovéka predstavuje slo-
Zity, Clenity systém s rozmanitymi mate-
ridlovymi, tvarovymi a vazebnimi charak-
teristikami. Pfedstavuje komplex sloZeny
z vlastniho pdtefniho sloupce tvofeného
kosténymi obratli a meziobratlovych diskii,
vazivového a aktivniho svalového apari-
tu patefe s individudlni strategii svalové
aktivace. Meziobratlové kloubni spojeni je
tvofeno slozitou kinematickou vazbou, na
jedné strané tuhou komponentou (obratle,
meziobratlové klouby) a na druhé strané
poddajnou komponentou (kloubni chru-
pavka, meziobratlovy disk), kterd dokres-
luje kompletni strukturu. Spolu s kratkymi

Obr. 1. Axidlni rotace obratle v transverzal-
ni roviné obratle kolem osy z, na obrizku je

a dlouhymi vazy urcuji tyto pasivni spojeni
vzdjemnou pohyblivost obratlti viaci sobé
a sectenim dil¢ich rozsaht pohybu je dina

znazornén zjednoduSeny model, v redlné situ-
aci muZe byt obratel naklonén riznymi sméry
v prostoru (x,y z)
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Cilem naSeho zajmu je predevsim axidl-
ni rotace obratle v transverzilni roviné
(obr. 1). Ve vztahu ke tvaru patefe v sagital-
ni roviné a sdruZzenym pohybtim tj. iklonu
a rotace. V prici je probrina kinematika
zdravé pdtefe a zména tvaru pdtefe u jedné
z nejcastéjsich deformaci patefe - skoliozy.
Za modelovy pfiklad je uvadén nejcastéj-
i typ idiopatické skolidzy, tj. pravostran-
né hrudni a levostranné bederni kfivky
(obr. 2b).

PROBLEM (PREDPOKLAD)

- zkrouceni celistvého prutu znamena
jeho tvarové zmény a obricené - z tva-
rovych zmén lze usuzovat na deformaci

- pitef je c¢lankovitd, jsou zde mozné
korekce zakfiveni patefe diky relativni-
mu pohybu obratlil, segmentilni kine-
matika dokresluje vysledny tvar celé
patefe

- lordoza patefe zvétSuje mozZnost rota-
ce obratle v transverzalni roviné

- zména kyfolord6z ma vliv také na smér
rotace obratle

METODIKA

- vychazi z dile uvedenych teoretickych
podkladt

- ovéfeni na vzorku pacientt s idiopatic-
kou skoli6ézou

Tvar patefe u skoliozy mizeme zjedno-
duSené chdpat jako prostorové zakfiveny
prut, optickd tvarova iluze zplosténi v sa-
gitdlni roviné (boc¢ni pohled) vznika rotaci
prostorové zakfivené patefe. Nasledujici
schéma zobrazuje tvar pitefe ve tfech hlav-
nich anatomickych rovinidch. Obrizek (2a,
2b) ukazuje ,vyménu“ tvaru patefe v sa-
gitilni a frontdlni roviné u zdravé pitere
a skoliozy.

O

kyféza

v panev g

pohled zezadu pohled zboku pohled shora

Norma

konvex
lordéza — vlevo

pohled zezadu

Skolioza

konvex
vpravo kyféza

panev

pohled zboku pohled shora

Obr. 2. Schéma tvaru zdravé patefe a nejcastéjsiho typu idiopatické skoliozy v prostoru

(a) Normalni patef - pfevazné 1D zakfiveni v sagitilni roviné, pitef je symetricka ve frontalni (¢elni)
a transverzdlni roviné, symetrické obé poloviny hrudniku

(b) Skolioza - zakfiveni v 3D, zakfiveni z pohledu ¢Celniho a zplosténi z bo¢niho pohledu, asymetric-
ky hrudnik, prominence paravertebralnich vald informuje o poloze rotovanych obratlovych tél, proti

tomu opacnd rotace panve a ramen
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TEORETICKE PODKLADY

1. Kyfolordozy

Pitefni geometrie v sagitdlni roviné
(zakfiveni pdtefe zboku) miiZe byt popsai-
na jako: naklonéni kiiZové kosti dopfedu
(kfizova kyfoza, vytvofena tvarem sakra
a coccyx), bederni lordéza, hrudni kyfo-
za a kréni lord6za. Lorddza je obloukovité
zakfiveni vyklenuti (konvexni) dopfedu,
kyféza (opak lord6zy) oblouk konvexni
dozadu. Zakfiveni pdtefe neni jen zafize-
nim zvySujicim pruznost celého kosténého
sloupce, ale vyrazné€ zvySuje i pevnost pate-
fe, hraje dualezitou funkcni roli ve zvétSo-
vani sily a udrzovani rovnovahy horni ¢asti
téla, také umoznuje bipedilni stoj a chiizi
(http://biomech.ftvs.cuni.cz/pbpk/, Cihak,
1984).

Kyfolordozy se tvofi, az kdyz se clo-
vék pusti, ztrati oporu hornich koncetin.
V horizontdlni poloze (vleZe, v poloze na
¢tyfech) by mélo dojit v atitudich loko-
moce k vyhlazeni kyfolordoz tj. napfimeni
patefe v sagitdlni roviné (Cz’lpovﬁ J., Kurz
posturilni terapie na bazi vyvojové kinezio-
logie, Jimramoyv, astni sdéleni, 2004).

Podle Cihika (1984) bederni lordéza
vznika ¢innosti hlubokého svalstva zidové-
ho, roli hraje i vaha organti bfiSnich, ptiso-
bici tahem za patef dopfedu a dolf, hrud-
ni kyfoéza je zbytek puvodniho zakfiveni
a kompenzuje lordozy. Lorddzy nejsou az
do 6. roku fixoviny a vleze mizi. I pozdéji
je lze vyrovnat pfitiSténim téla k podloz-
ce. U dospélych jsou fixovany natolik, Ze
pod sijovou krajinou a pod bederni pate-
i leziciho lze podsunout ruku. Jiné ana-
tomie udavaji, Ze se kréni kfivka zacina
vyvijet ve 3 mésici, kdyz dité drzi hlavu,
bederni kfivka se vyviji, kdyz dité zacina
chodit. Kréni a bederni lordéza jsou dle

prof. Tobiase sekunddrni kfivky, mnohem
vEtsi nez u lidoopu, které jsou udrzované
Castecné ligamenty a svaly a v neposled-
ni fadé v bederni oblasti kostni adaptaci
samotnych obratlf, takZe maji individudl-
né klinovity tvar se silnéj$im primérem
vepfedu. Dopfedu konkavni kfivka sakra
a mohutného promontoria v lumbosakral-
ni oblasti se vyviji u lidi dokonce pred
narozenim (Schultz, 1936, 1950) a oproti
lidooptim je panev sklonéna. U lidi patef
vycniva do hrudni dutiny a sternum je
pomérné mnohem bliZ pdtefi nez u soud-
kovitého tvaru hrudi opic a lidoopt. Proto

dozadu a bliz k patefi (Tobias, 2003).
Klinicky se hodnoti zakfiveni patefe
pomoci metody dle Cobba ve stupnich
nebo v cm jako vzdilenost od svislice. Podle
JaroSe a Lomicka (1973) dile pak Kendall,
McCreary & Provance (1993) je normalni
drZeni definovano podle olovnice, spusté-
né ze zahlavi. Nejhlubsi misto kréni lordozy
neni od svislice vzdileno vice nez 2cm
a vrchol lordézy bederni maximalné 3 cm
(Dvofék, Varfeka, 2000). Experimentilné
je vyuZivany ,columnometer®, pfistroj pro
méfeni pdtefe, sestrojeny Dr. Tihelkovou.
Pomoci tohoto pfistroje lze méfit délku
thorakolumbalni pitefe a lokalitu vrcholu
hrudni kyfézy a bederni lordozy (Hajnis,
Suchomel, 2002). Velikost hrudni kyfézy
respektive bederni lorddzy je udavan 20-
70°/20-50° (napf. White, Pandjabi, 1990).
Velikost bederni lord6zy je zavisla na sklo-
nu panve. Sollmann a Breitenbach (1961)
na podkladé rozboru 1000 rengenovych
vySetieni celé patefe v bo¢né projekci dosli
k zavéru, Ze neexistuje platnd norma, Ze
Ize nanejvy$ uznat néco jako ,individudl-
ni normu“ (Lewit, 1990). Jak uvadi Véle
(1995), drzeni t€la je jev dynamicky, ktery
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se méni v zavislosti na vnéjsSich a vnitinich
podminkach, vyviji se od narozeni po celou
dobu Zivota a kondi smrti jedince. Kazdy
jedinec ma své€ individudlni drZeni jako
vyraz somatické a psychické osobnosti.

2. Anatomie - pohyblivost
v jednotlivych oddilech patefe

Rozsah kloubni pohyblivosti vintencich
dil¢ich stupni volnosti je vymezen intra
(inkongruence artikulujicich ploch, vazy,
stav kloubnich chrupavek, atd.) a extraar-
tikuldrnimi komponentami (vazy, kloubni
pouzdro, atd.). Meziobratlové disky vyme-
zuji prostor mezi sousednimi obratlovymi
tély (http://biomech.ftvs.cuni.cz/pbpk/).

1kdyz je celkovy rozsah pohybu pro jed-
notlivé useky pitefe relativné vysoky, dilci
rozsah pohybu mezi jednotlivymi obrat-
li (segmentalni) dosahuje hodnot znac-
né mensich, jde pfedevsim o pohyby ve
smyslu flexe/extenze, lateroflexe a rotace.
Intersegmentdlni pohyb hrudnich obratlt
flexe/extenze nepiekroci 5°, lateroflexe 4°
a méné, flexe/extenze bedernich obratli 5-
9°, lateroflexe 3°. Nejmensi moZnost rotace
je v bederni patefi (tab. 1). V horni hrudni

patefi jsou nejlep$i moznosti pro rotaci,
diky omezeni kostmi hrudniku je vSak dile-
pitef (volni Zebra). Cistd rotace se udiva
jen v oblasti mezi C1/C2 tj. bez sdruZenych
pohybti.

Kloubni plochy urcuji maximalni roz-
sah pohybu v kloubech, pocet stupiiti vol-
nosti, jinak feceno pocet os, kolem kterych
se muze pohyb dit a osové poméry celého
kloubu. Facetové klouby limituji stfihové
a torzni pohyby mezi obratli, frontialné ori-
entované hrudni facety (kloubni plochy)
rotaci podporuji, zatimco sagitalné orien-
tované bederni ji limituji. Cim vétsi ahel
sviraji facety s transverzilni rovinou, tim
jsou lepsi predpoklady pro rotaci. Tvarem
a sklonem kloubnich ploch se podrobné
zabyva napfiklad White a Pandjabi (1990).

Pohyblivost patefe zavisi nejen na sou-
hre facetovych kloubti a meziobratlové plo-
ténky, ale také na okolnich poddajnych
tkdnich, zejména na ligament6znim apara-
tu patefe a panve. Rotaci brini posterior-
ni elementy hlavné Zluté vazy (ligamenta
intercruralia), kloubni pouzdra a anulus
fibrosus. Na tvar pdtefe ma nepochybné
vliv i svaly, které se ucastni pohybu patere,

rotace [°] celkova - zprava doleva segmentalni - na 1 stranu
kréni patef, C1/C2 45-105 4-8,25-40

hrudni pater 15-20 4-9

dolni hrudni patef 30-45 2-6

bederni pater 5-10 1-3

Tab. 1. Celkovy a segmentalni rozsah axidlni rotace v transverzalni roviné ve stupnich pro jednotlivé
aseky patefe vychazejici z literarnich adaju (Kapandji, 1976; White, Pandjabi, 1990)

Omezeni rotace (pohybu)

Podpora sdruZenych pohybi

tvar a orientace facetovych kloubti, kosti
hrudniku (sternum, Zebra), ligamenta,
kloubni pouzdra, geometrie a tloustka
disku, svaly

tvar a orientace facetovych kloubu,
geometrie a tloustka disku (komprese
disku), napindni ligament, synovidlni
tekutina (sniZeni tfeni), svaly

Tab. 2. Podpora a omezeni transverzalni rotace obratle
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(Cihdk, 1984; White, Pandjabi, 1990). Kratké
svaly pfimého a Sikmého systému auto-
chotonni muskulatury spojuji jednotlivé
obratle pfimo mezi sebou nebo pfeskakuji
jeden a vice obratlt, cestou ovlivnéni nitro-
hrudniho a nitrobfiSniho tlaku kontroluji
osovy organ jako celek. Sekundirni vliv
maji i svaly trupu vcetné branice, svalstva
panevniho dna, svalstva pletencu a svalstva
periferie koncetin (Vojta, Peters, 1995).
Strucny prehled struktur ovliviiujici rotaci
obratle v tabulce 2.

3. Coupling a vliv kyfolord6z na
zménu sméru rotace (coupling)

Pohyby patefe v transverzalni, sagitdlni
a frontdlni roviné jsou sdruzeny (coupling)
dohromady, zptisob pohybu je utvifen vza-
jemnym spojenim obratlii. Coupling je tedy
sdruZeny pohyb, ve kterém rotace nebo
translace téla okolo nebo podél osy je
konzistentné sdruzena se soucasnou rotaci
nebo translaci okolo jiné osy. T¢lo se muze
vzdy pohybovat z jedné pozice do druhé
urcitym mnozstvim rotace okolo a transla-
ce podél osy v prostoru. Zasadni vyznam
pro odlisny coupling v kinematice rtiznych
oddilt pdtefe ma tvar a orientace kloub-
nich ploch (White, Pandjabi, 1990).

Pfedpoklidime, Ze kloubni plochy
svym tvarem a orientaci (,Sikmosti“ v 3D)
determinuji smér a spole¢né s vazy a svaly
velikost prostorového pohybu obratle, tj.
primarné vymezuji vzajemny pohyb, dalsi
struktury (vazy, svaly atd.) pak pohyb modi-
fikuji (doladuji) v rdmci jiz primirné vyme-
zeného. Jednotlivé elementy pdtefe pohyb
podporuji, sméfuji, stabilizuji nebo naopak
omezuji, pro zabezpeceni, ladéni, stabilizaci,
usnadnéni ale i omezeni pohybu obratlt.

V kr¢ni i bederni pitefi je axidlni rota-
ce trupu (hlavni pohyb) sdruzena s laterof-

lexi (sdruZeny pohyb) a mens$im stupném
pohybu v sagitdlni roviné (dal$i sdruzeny
pohyb). Obdobni zavislost plati i v hrudni
oblasti. Sdruzeny pohyb (tUklon a rotace)
v bederni patefi je opacny oproti hrudni
a kréni patefi. Uvazujeme, Ze coupling sou-
visi se smérem naklonéni kloubnich ploch
ve vztahu ke globdlnimu soufadnému sys-
tému vuci souradnému systému obratle.
Pfi zméné€ napf. natoceni v jedné roviné,
pak nutné v dusledku Sikmosti kloubnich
ploch dochizi k pootoceni v roviné jiné,
ktery souvisi s dalSim sdruzenym pohy-
bem. Vliv tvaru patefe v sagitdlni roviné
na smér rotace pfi soucasné lateroflexi
ukazin na nékolika pfikladech:

Mimura et al. (1989) na skupiné 20
lidi ve véku 25-31 let provedli biplanirni
RTG kréni patefe a hlavy. Hlava byla drzena
v neutrdlni pozici a maximilné rotovana
doprava a doleva. Zjistili, Ze v krcni je flexe
sdruZena s rotaci pod urovni C5-C6, exten-
ze nad drovni C4-C5. Coupling extenze
s axidlni rotaci u C0-C1, C1-C2 potvrdil
pomoci 3D MRI také Ishii et al. (2004).

SdruZeny pohyb pro bederni patef
popisuje Lovettovo pravidlo (1907), které
se zabyva vztahem skolidzy a rotace pod
vlivem sagitilniho zaktiveni patefe. Je-li
patef v extenzi (lordéze), pak pfi uklo-
nu (skoliéze) dochazi k rotaci obratlovych
tél na opacnou stranu, tedy do konvexity
(processus spinosus do konkavity). Cim
je lorddza vyraznéjsi, tim byva i vétsi rota-
ce. Pfi anteflexi (kyf6ze) je uklon naopak
spojen s rotaci obratlovych tél v opa¢ném
sméru do konkavity, tedy na stranu laterof-
lexe. Pfi lordotickém drZeni jsou kloubni
vybé&zky, které jsou z velké Casti v sagital-
ni roviné, v uzkém kontaktu, a tak kladou
odpor proti laterdlni flexi. Obratlova téla
jsou naproti tomu volné pohyblivd. Proto
se téla obratld vice odklinéji do strany nez
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oblouky a vysledkem je rotace na stranu
skoliézy. Trnové vybézky pfi tom zustavaji
(témér) ve stfedni care. Pri kyfotickém
drZeni, nejsou kloubni plosky v tésném
kontaktu a lehceji se pohybuji do strany.
Vysledkem je, Ze bederni pitef v kyfo-
ze bud nerotuje pfi tklonu vibec, nebo
dokonce v opa¢ném sméru (Lewit, 1990).

4. Idiopaticka skoli6za

Lidska dospé€ld patef je zakfivena v sa-
gitalni roviné a mirn€ i v roviné frontdlni
(jako mozné pficiny se uvadi pozice aorty
nebo zvySené pouzivani pravé ruky). Podle
Cihaka (1984) je fyziologicky skoli6za v ob-
lasti Th3-Th5. Kouwenhoven et al. (2006)
dokazal pomoci CT, Ze rota¢ni vzor u zdra-
vé pidtefe koresponduje s nejcastéj$im
typem idiopatické skolidzy tj. prevladajici
rotace doleva u hornich hrudnich obratli
a doprava u stfedni a dolni hrudni pétefe
(maximum rotace v oblasti Th7).

U skolidzy dochazi k vyboceni pitefe ve
frontdlni roviné, ale méni se i morfologie
v ostatnich rovinich - dochazi pfedevsim
k rotaci obratll v roviné transverzdlni a ke
zméné zakfiveni kyfolordoz. U skoliotické
pitefe nachdzime axidlni rotaci a vétSinou
lord6zu pohybovych segmentt (plochd zida)
- bederni lordézu a velmi casto i hrudni
hypokyf6ézu az lordézu. Jak uvadi Kotwicki
(2002), u hrudni pitefe byla prostredky 3-D
radiografické analyzy prokdziana neharmo-
nickd hrudni kyféza. Souhrnny thel hrudni

kyfozy je zavadéjici parametr, protoze pokry-
va hypo- a hyperkyfotické zony; u idiopatické
hrudni skolidzy je pfitomnd lokalni distalni
hrudni (Th9-Th12) hypokyféza. V této v ob-
lasti Th7-Th12 je také pozorovina nejvétsi
rotace obratla (Erkula et al., 2003). Omezeni
anteflexe (kyfotizace hrudni pitefe), ve spo-
jitosti s plochymi zady, je také jednim z disku-
tovanych patogenetickych vlivli u idiopatické
skoliozy. Také dalsi autofi popisuji sagitalni
vyrovnani kfivek - fixovanou lordotickou
plochu a hypokyfézu (napft. Burwell, 2003;
Weiss et al. 2006). ProtoZze plochd hrudni
kyfoza dé€la problémy pfilécbé ortézou nebo
operaci (korekce ploché hrudni kyfozy), je
fada praci i v této oblasti. Naptiklad Weiss et
al. (20006) se snazi normalizovat sagitalni tvar
patefe pomoci sagitilné aplikovanych odpo-
ru (tzv. sagittal counter forces).

U skoliézy nachazime (decoupling)
zménu sdruZenych pohybt lateroflexe
a rotace. Axidlni rotace u skoliozy je v opac-
ném sméru, neZ bychom ocekavali z fyzio-
logického vztahu mezi Uklonem a axidlni
rotaci tj. u skoliozy je sdruzena axidlni rota-
ce obratle vZdy do konvexity kiivky (White,
Pandjabi 1990 a dalsi). Podle Stokese (1994)
vSak prosty sdruzeny pohyb axidlni rotace
a lateroflexe nemuZe byt odpovédny za
fixovanou axidlni rotaci u skoliézy a jak
uvadi ddle zakfiveni v transverzalni rovi-
né je nejvice spojeno s maximem laterdl-
ni deviace patefe, ale velikost asymetrie
exaktné nekoreluje s velikosti laterdlniho
zakfiveni paterni kfivky a naopak.

lokalita patere

smér trnového vybézku

smér obratlového téla

Cp (pod C3-C4),
Thp, LS, (Lp kyf6za)

do konvexity laterdlni kiivky, opacny
smér nez lateroflexe

ve sméru lateroflexe, do
konkavity kfivky

Cp (nad C2-C3)
Lp (lord6za)

do konkavity laterdlni kfivky, stejny
smér jako lateroflexe (na stranu iklonu) | do konvexity kfivky

proti sméru lateroflexe,

Tab. 3. Smér rotace pfi tklonu patefe - shrnuti, Cp - kréni patef, Thp - hrudni patef, Lp - bederni

patef, LS - lumbosakralni pfechod
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EXPERIMENT - PACIENTI
S ADOLESCENTNI IDIOPA-
TICKOU SKOLIOZOU

1. stinova moiré

Metoda je zaloZena na moiré efektu
vytvirejiciho na sledovaném povrchu sti-
novy obraz vrstevnic, ktery umoznuje pro-
vést tvarovou prostorovou rekonstrukci.
Optickd soustava se sklada ze svételné-
ho zdroje a kamery, v paralelni roviné je
postavena miizkou, ktera je tvofena sousta-
vou rovnobéZnych vlaken nepropoustéjici
svételné zafeni a volnych stejné Sirokych
mezer mezi nimi. Sledovany objekt je umis-
tén za mfizkou, na opacné stran¢ nez zdroj

svétla. Celd soustava je v zastinéném pro-
storu. Kromé tvaru vlastniho objektu v ro-
viné€ snimku, jsou navic detekoviny stinové
obrazy vrstevnic, které popisuji prevySeni
ve sméru osy kolmé na rovinu snimku
(Otahal, Vaclavik, 1989).

Soubor tvofilo deset pacientek s ado-
lescentni idiopatickou skoliézou. Oznacili
jsme trnové vybézky obratlil. Nactenim
obrazovych bodt a vrstevnic v soufadném
systému jsme ziskali data pro dalsi zpraco-
vani v programu Maple - obr. 3.

2. MRI
Ctyfi pacientky z pfedchoziho soubo-

ru jsme vySetfovali i pomoci magnetické
rezonance. Pfi vySetieni narozdil od moiré
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Obr. 3. (a) stinovd moiré, (b) polynom zakiiveni patefe ve frontilni roviné (zezadu), (c) sagitalni

rovina (obtizné kvantifikované)
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Obr. 4. (a) MRI - plocha zida u skoliotickych pacientl (stejna pacientka jako u stinového moiré
obr. 3 vyse), (b) MRI normilni nalez u neskoliotického pacienta (pfevzato Peterova V. et al. (2005)
Patef a micha, vydavatel: Galén) (c) RTG - zvySeni kyfolordoz, bez tendence ke skolioze, (d) RTG

frontilni rovina

pacient leZi (obr.4a, b). Dochazi k uréitému
napfimeni patere, kterd si presto zachovi-
va sviij individudlni tvar (tvarova pamét?).
Touto problematikou se zabyvala fada auto-
ra, pro priklad uvadime sledovani Yazici
et al. (2001). Primérna vrcholova rotace
podle Perdriolle byla na RTG ve stoji 22.75°
a 16.78° vleze na zddech na CT. Pramérny
Cobbiv tuhel ve stoji byl 55.72°, kdyZ paci-
ent lezel byla sledovana spontianni korekce
na 39.42° (29.78 % korekce).

DISKUSE

Pro ,normilni“ tvar pdtefe v sagitdlni
rovné ve vertikile neni presna definice.
Uhel lordézy a kyfozy definovany ve stup-
nich, jak se udiva v anatomii, se zda opro-
ti realité nadsazeny (v anatomiich neni

popsina metoda méfeni). Kazdopadné
hyperkyf6za a hyperlordoza jsou ziskané
posturilni vady. Jisté je, Ze pro bipedilni
chuzi je vhodné (pfirozené) esovité zakfi-
veni patefe. Mira zakfiveni odpovidd his-
torickym faktoram. Typicky severské typy
maji snizenou, jiznéjsi typy zvysenou lordé-
zu. Na drZenti téla a rozvoj deformit ma také
vliv genetika (konstitucni typy).

Pokud si predstavime centrdlni ver-
tikalni osu“ (obr. 5), kterd spojuje hlavu
a panev (okciput - stied sakra), tak u skoli-
dzy je tendence k inverzi kyfolordotickych
kfivek tj. hrudni lord6ze popfi. v kombinaci
s kyfotizaci torakolumbdlniho pfechodu.
Mechanismus této zmény tvaru patefe neni
zcela jasny, mozné vlivy jsou diskutovany
niZe. Je pravdépodobné, Ze zakfiveni v jed-
nom sméru je kompenzacné vyrovnino
smérem opacnym v dalsim useku pdtefe
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pro zachovini rovnovihy (tj. v jakékoliv
rovin€). Vojta a Peters (1995) vysvétluji
vznik infatilni kyf6zy nedostate¢nou funkci
autochtonni muskulatury, ktera zajiStuje
extenzi pitefe, a tim mm. serrati poste-
riores inferiores nemohou provést svou
rotacni funkci. V sedu vznikd v oblasti
torakolumbalniho pfechodu (hranice mezi
rotabilnim a nerotabilnim dsekem patefe)
vrchol infantilni kyfézy. Vztah svalového
systému k pdtefi (skolioze, infantilni kyf6-
ze) samoziejmé nelze vyjadrit jednoduse.
Podili se na ném celd fada svali a jejich
spoluprace (koaktivace), pficemz svaly jsou
jen vykonnou jednotkou fizenou z CNS.
Touto tématikou se zabyva podrobné vyvo-
jova kineziologie.

Gravitacni sily ptisobici na hlavu, paze,
ramena a hrudnik vytvafeji oti¢ivy moment
v sagitdlnim sméru dopfedu na hrudni patef
ve stoji a vsed€. Extenzory patefe vytvarejici
hrudni ota¢ivy moment dozadu pro udrZeni
rovnovihy. Je zajimavé, Ze u plochych zad
se udava slabost extenzoru patefe (napf.
Cihdk, 1984). Naopak dle Adams, Meyer
(1862) je kontraktura extenzoru zad prvni
znamka skoliozy (Karski, 2001).

Se zménou tvaru patefe v sagitilni rovi-
né (kyfoza, lord6za) se méni prostor pro
pohyb obratlovych tél a kloubnich vybéz-
kt. Pfi vétsi lordoze jsou facetové klouby
stlaceny a obratlova téla maji vice prostoru
pro pohyb a naopak. Méni se geometrie
a silové plisobeni na obratle (svaly, vazy).
Vysledkem je, Ze pfi kyfoze a lordoze je
smér rotace obratle opacny. Otdzkou je, do
jaké miry maji kyfolordotické zmény vliv
na zménu polohy stfedu otaceni obratle
v transverzalni roving, v prostoru obecné.

Stupen rotace patefe je zavisly na lordo-
ze (Lewit 1996, Smith, 1991). To odpovida
ndlezam z praxe, kde u plochych zad lze
najit vyraznou axidlni rotaci obratle pfi

velmi malém vyboceni ve frontdlni rovi-
né. U vyraznych hrudnich kyféz k vyraz-
nému vyboceni pdtefe ve frontalni roviné
nedochazi (obr. 4 ¢,d). Za diikaz rozporu
normalni kinematiky pdtefe je uvadéno, Ze
rotace obratle u skoliozy je vZdy na stranu
konvexity laterdlni kiivky. Pokud by vSak
v hrudni patefi byla lordoza, pak by smér
rotace pravidlim kinematiky odpovidal.

Z pohledu rozvoje deformit patefe je
zajimavd otdzka trendi kombinovanych
pohybtl pdtefe. Je prvni otoceni (rotace)
nebo uklon (lateroflexe) ¢i prvni pfed-
poklad jsou plochd zdda? Predpoklidime,
Ze se zv€tSujicim se zakfivenim v jedné
roving, je vétsi tuhost v ostatnich rovinach.
Mechanismus deformace patefe tj. rota-
ce a uklon vede ke vétsi tuhosti v dalsich
smérech, ohnuti patefe v frontilni roviné
zmenSuje pohyb v roviné sagitilni. Diky
otoc¢eni celé patefe a dil¢imu natoceni
obratli vznikd tendence ke zméné kiivky
tj. oplosténi celé kfivky ve sagitilni rovi-
né - tento proces je typicky pro idiopatic-
kou skoliézu.

U skoliéz je casto hypermobilita (tj.
volnéjsi vazy) doprovazena hypotonii (sni-
Zené svalové napéti), proto je vEétSi moz-
nost pohybu (nestabilita). Jeden s faktort
ovliviiujici vznik hypotonie je naptiklad
podaviani hoic¢iku téhotnym Zendm (napf.
Riaz et al. 1998). Vipnik a vitamin D hraji
hlavni roli v homeostize vipniku a kost-
nim rozvoji, specidlné v téhotenstvi. Ainy
et al. (20006) zjistili, Ze 60 % Zen v prvnim
trimestru, 48 % ve druhém a 47 % ve tietim
trimestru maji bud tézky nebo mirny nedo-
statek vitaminu D. Na téchto pfikladech
demonstrujeme, Ze skoli6za je komplexni
jev, kde nepochybné svoji tlohu ma také
Zivotosprava.

Postaveni dolnich i hornich konc¢etin ma
vliv na postaveni osového organu a naopak,
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postaveni osového orginu ovliviiuje posta-
veni koncetin (Véle, 1995). Do jaké miry
zde hraje roli zména Zivotniho stylu, sedava
zaméstnani, malé pouZivani (prace) hornich
koncetin a nedostatec¢né funkcni zatéZovani
pohybového systému je otizkou.

Kvantifikovat zakfiveni pdtefe v sagi-
talni roviné (3D) je obtizné. Nevyhodou je
pouzivani absolutnich ¢isel. Bezkontaktni
méfeni rliznymi optoelektronickymi pfi-
stroji nebo soufadnicovym vyhodnocenim
prostorovym snimacem, zaméreni konkrét-
nich utvart téla a jejich presné definovini
(byt pfistroj sim o sobé muliZze byt velmi
pfesny) a jejich interindividudlni porovna-
ni je diskutabilni. Realitou zistava, Ze jde
vétsinou o vice ¢i méné presny odhad para-
metrd. Dal$im problémem téchto metod je
nerespektovani, ¢i 1épe jakési zpriaméro-
vani genetickych, pohlavnich, vyZzivovych
a jinych vlivli (Dvorik, Varfeka, 2000).

ZAVER

Zasadni vyznam pro pohyb pitefe
(kombinovany pohyb obratlii kolem vice
0s) ma tvar a orientace kloubnich ploch,
proto je v ruznych usecich patefe riizna
schopnost a smér axidlni rotace v trans-
verzalni roviné. Kloubni plochy sméfuji
pohyb, svaly a vazy pak modifikuji pohyb
v rdmci koleji“ (vymezuji strukturu vzi-
jemného pohybu) pfedurcujicich kinema-
tiku. Vysledny pohyb je dan superpozici
vsech sil plisobicich na obratel, ktery se
pohybuje cestou nejmensiho odporu.

Pohyby v transverzilni, sagitdlni a fron-
talni roviné jsou sdruzeny dohromady.
Z ptedeslych studii zabyvajici se problema-
tikou ,,coupling” sdruzenych pohybti obrat-
le (uklon a rotace) (White, Pandjabi, 1990;
Lewit, 1996; Mimura et al. 1989 a dalsi),

lze usuzovat, Ze smér rotace prfi sdruzené
lateroflexi je ovlivnén tvarem patefe v sagi-
talni rovin€ tj. kyfolord6zy. Rotace v hrudni
patefi u idiopatické skoliézy md opacny
smér neZ u ,normalni“ patefe, ale neod-
poruje zdkonitostem kinematiky, pokud je
patef v lordoze.

SniZeni az vymizeni hrudni kyfozy je
charakteristickym znakem skoliézy, souvisi
s niZsi stabilitou a tendenci k rotaci a tklo-
nu hlavné v dobé€ ristu, kdy je vétsi flexi-
bilita patefe. Ke zménéné projekci pdtere
(sniZeni zakfiveni patefe v sagitilni roviné)
dochazi tvarovou vizualni iluzi, ktera ma
podstatu v primétu prostorové zakiivené-
ho prutu do frontalni roviny.

Zavérem je nutno zduaraznit, Ze patef
nemuzZe byt analyzovdna jako nezavisld
struktura, bez vztahu k dynamickym proce-
sum vnitfniho i zevniho prostfedi jedince
se skoliozou.

Skutecnd ,véda“ v medicinée

spocivd v hlubokém pochopeni
povahy lékaiského problému, které
miiZe prijit jenom cilenou rozmluvou
a fyzickym vysetienim pacienta.

Peter Medawar
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PUVODNI PRACE ¢ ORIGINAL PAPERS

POSLEDNI POZOROVANI BIOMECHANICKE
ETIOLOGIE TZV. IDIOPATICKE SKOLIOZY.

NOVA KLASIFIKACE - TRI ETIOPATOGENETICKE
SKUPINY (I, I, III EPG)

RECENT OBSERVATIONS IN BIOMECHANICAL
ETIOLOGY OF SO-CALLED IDIOPATHIC
SCOLIOSIS. NEW CLASSIFICATION - THREE
ETIOPATHOLOGICAL GROUPS (I, II, IIT EPG)

KARSKI T.

Chair and Department of Pediatric Orthopaedics and Rehabilitation
Skubiszewski Medical University of Lublin, Poland

University Pediatric Hospital, Chodzki St. 2, 20-093 Lublin, Poland

SUMMARY

The article presents biomechanical etiology of the so-called idiopathic scoliosis (AIS).
It describes I*t, 1I™d and I etiopathological groups (epg) of spine deformity which were
distinguished in years 2001/2004/2005. At all children with so-called idiopathic scoliosis
we found a real abduction contracture of the right hip often connected with flexion and
external rotation contracture. In other cases we found only limited range of adduction of
the right hip in comparison to the left hip. We state that the children with the real abducti-
on contracture of the right hip constitute the first etiopathological group of development
of scoliosis (It epg). It is “S” double shaped scoliosis with rib hump on the right side. Other
patients with only limited adduction of right hip in comparison to the left hip constitute
the second etiopathological group of development of scoliosis (I["Y epg). It is “C” shaped
lumbar or sacro-lumbar or lumbo-thoracic left convex scoliosis. The third etiopathological
group (1114 epg) shows none or very slight curves on X-rays with no rib hump or very slight
but with “stiffness of spine”. Such young patients have problems with sport and in adult
age stiffness of spine causes large “back pain”. The right hip structural abduction contractu-
re, or only difference in adduction, is connected with the “syndrome of contractures” at
newborns and babies described by many authors and thoroughly by Prof. Hans Mau. How
does scoliosis develop? Our explanation is the following: asymmetry of movement of hips

66 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 13, 2006, No. 1+2



during gait provokes asymmetry of loading and asymmetry of growth of left and right sides
and gradual development of scoliosis. The It epg scoliosis is secondary compensatory
deformity. The II"¢ epg is connected with the permanent stand position on free on the
right leg since first years of life. The 114 epg consists of patients from boarder of It and
II"d epg. This classification makes clear therapeutic approach to every etiopathological
group of scoliosis and gives us possibility to introduce causative prophylaxis.

Key words: So-called idiopathic scoliosis. Biomechanical etiology. New classification.

INTRODUCTION

The biomechanical etiology of the so-
-called idiopathic scoliosis (AIS) is based on
asymmetry of movements of left and right
hip and in result asymmetry of loading
during gait, leading to asymmetry of grow-
th between left and right side of the body.
At children with so-called idiopathic scolio-
sis there is a real abduction contracture of
the right hip often with co-existing flexion
and external rotation contractures. In other
cases there is only asymmetry of movement
meaning smaller adduction of the right hip
in comparison to the left hip. This asym-
metry of movements is connected with the
“syndrome of contractures” at newborns
and babies [1, 2, 3, 4, 5, 6, 7, 8, 9, 10, 11,
12, 13, 14, 15] (Mau, Robinson&McMaster,
McMaster, Hensinger, Barlow, Howorth,
Green&Griffin, Dangerfield&Coll., Karski,
Karski&Coll.,, Tarczynska&Coll., Vizkelety,
Heikkili).

MATERIAL

The whole material consists of 1450
patients with scoliosis examined with
spine problems over the period of 25 years
(1980-2005). 364 of patient constituted
control group. In this control group the
adduction of both hips was symmetrical

and the axis of spine was normal (Fig. 1).
In the studied material there were patients
from It 1™ and 1™ group of scoliosis
(described in chapter 4). Observed peri-
od - 1 to 10 years. Age of patients - 37 to
21%tyear of life. The largest group - children
from 6" do 14" year of life. Distribution of
the three groups: I epg group 593 (41 %)
children, IT epg group 333 (23 %) children,
III epg group 131 (9 %) patients - mostly
young adults and adults, congenital sco-
liosis 29 (2 %). At about 20 % of patients
there were radiological signs of spina bifi-
da oculta and sometimes with pectus infun-
dibuliforme. At about 3 % slight symptoms
of minimal brain damage (MBD). At 10 %
of patients - family history of scoliosis.
Mothers of 2 % of examined children were
previously treated with scoliosis.

“SYNDROME OF CON-
TRACTURES” OF NEW-
BORNS AND BABIES.
INFORMATION ABOUT
CONJUNCTION WITH THE
SO-CALLED IDIOPATHIC
SCOLIOSIS

The “syndrome of contractures” at new-
borns and babies described precisely by Mau
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[1, 2] (his original description - “Siebener
(Kontrakturen) Syndrom”) can be related to
many early and late disorders and dysfuncti-
ons of skeletal system. In result at scoliotic
patients the following tissues are contracted
and shortened in the region of the right hip:
*tractus iliotibialis, *fascia lata, *fascia of m.
gluteus medius, *fascia of m. gluteus mini-
mus, *m. sartorius, *m. rectus, *capsules of
the right hip joint. A lot of authors saw cli-
nical and radiological changes in pelvis and
hip regions what confirms biomechanical
theory of the so-called idiopathic scoliosis
[14, 27, 28, 29, 30, 31].

THREE ETIOPATHOLOGI-
CAL GROUPS OF DEVELO-
PMENT OF SCOLIOSIS
(IST, IT'NP AND IIIRD)

It etiopathological group
of scoliosis (Karski 2001)
[“S” deformity = double
curve scoliosis]. (Fig. 2a, 2b)

A) At these children there is a real abduc-
tion contracture of the right hip 5-10
degree or adduction 0 degree. The

Fig. 1. - School screening for scoliosis. Seven years old boy - “Adams bending test for scoliosis” - nor-
mal, full, round, harmonic flexion of spine, symmetry of left and right lumbar and thoracic regions.
Symmetrical adduction of both hips. No danger of scoliosis.

68 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 13, 2006, No. 1+2



B)

O

adduction of the left hip is large - in
range from 35-40-45 degrees (exa-
mination in extension position of the
joint) (Table 1). The causative factor
in development of this type of scolio-
sis is connected with gait!
Pathological influence is connected
with gait but additionally with stand
position “at free” only on the right leg
and lasts many years.

Beginning of scoliosis at small chil-
dren (3-4 years). The first is rotation
deformity confirmed in computer gait
analysis [51].

D) In the “3D deformity of this “S” shaped

scoliosis” the rotational deformity of
spine with the “stiffness of spine” and
diminishing of lumbar lordosis and
thoracic kyphosis and later even “lor-
dotic deformity of thoracic spine”.

E) As result of rotational deformity spine

becomes to be stiff with “flat back”.
Here are following three stages of
deformity connected with severity of
deformity: a) disappearing of spinous
processes (Karski) during “bending
test” (Adams, Meyer) or “side bending
test” to the left and right leg (Karski),

Fig. 2a and 2b - Examples of “S” shaped double scoliosis. I-st etiopathological group of scoliosis
(view from the back on both X-ray pictures). Two girls - history numbers: 970317 (8 years old) and
980108 (7 years old). At girl (980108) larger scoliosis because the patient performed wrong extensi-
on, exercises for 2 years.
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B

16))

b) flat back - hypolordosis lumbalis,
hypokyphosis thoracalis during flexion
examination (Vlach, Palacios-Carvajal),
¢) lordotic deformity in thoracic part
of spine during flexion examination
(Adams, Meyer, Tomaschewski&Popp
and others).

Development of the rib hump on the
right side (gibbous costalis).
Progression at majority of children,
especially in acceleration period of
growth.

1174 etiopathological group of
scoliosis (Karski 2001) (“C” left
convex scoliosis — lumbar or
lumbo-sacral or lumbo-thoracic)
(Fig. 3a, 3b)

A) At these children there is only limited
adduction of the right hip in compa-
rison the left side. Adduction of the
right side 10-15-25 degree, adduction
of the left side 35-45-50 degree (exa-
mination in extension position of the
hip joint) (Table 2).

Degree and type
of scoliosis

Range of adducti-
on of the right hip
in straight positi-
on of the joint

Range of adducti-
on of the left hip
in straight positi-
on of the joint

Co-existing fle-
xion of the right/
both hip(s) and
external rotation
contracture of the
right hip

I-st etiopathological group of scoliosis

“S” double shaped
scoliosis. Curves:
L 5°-10°-15°,

Th 5°-10°-15°.
Progressive.

From (-)5° to (-)10°
it means real abduc-
tion contracture 5°
to 10°

Adduction 30° to 45°
even 50°

Flexion contracture
according to
Dunkan-Elly test:
+4++++

External rotation
contracture: 10°-15°

I-st etiopathological group of scoliosis

“S” double shaped
scoliosis. Curves:
L 5°-10°-15°,

Th 5°-10°-15°.
Progressive.

Adduction 00

Adduction 30° to 45°
even 50°

Flexion contracture
according to
Dunkan-Elly test:
+++++

External rotation
contracture: 10°-15°

Table 1. Classification of scoliosis. I*t etiopathological group of scoliosis (I* epg). Type of scoliosis -
depending on range of adduction of both hips. Value of adduction movement of both hips measured
in straight position of the joint in. Co-existing flexion and external rotation contractures (see text).
X/S - sacral bone, L - lumbar spine, Th - thoracic spine
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B)

9]

Firstly physiologic side movement of
spine to the left by “stand position of
the right leg”, next gradual fixation of
“C” shaped spine curve with clinical
symptoms and changes of spine axis in
X-ray picture at older children - at age
10-12-14 years.

Pathological influence is connected
only with the permanent habit of stand
“at free” on the right leg through many
years. Beginning if the child starts to
stand and scoliosis become to be clearly
visible if the child is over 10 years old.

D) There is lumbar or lumbo-sacral or

E)

B

lumbo-thoracic left convex scoliosis.

It is not “paralytic scoliosis” as descri-
bed by many authors [46]. It is also
not “degenerative scoliosis” as thou-
ght some others authors [lecture of
Prof. Stewart Weinstein at SICOT 2005
in Istanbul]. To this patients with
“spondyloarthrosis” I could explain -
scoliosis is the first and degenerative
changes occur later.

Sometimes and only in some cases -
we see development of compensatory

Fig. 3a and 3b - Example of “C” shaped left sacro-lumbar scoliosis and “C” shaped left lumbar scoli-
osis (view from the back on both X-ray pictures). Two girls - history numbers: 940121 (11 years old)
and 901112 (15 years old). II¢ etiopathological group of scoliosis. Both girls had a habit to stand “on
free” only on right leg for all years.
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right convex thoracic scoliosis at chil-
dren “on the border” of both groups.

G) Mostly these patients do not have rota-
tion deformity or small. Mostly these
patients do not have rib hump.

H) These patients are without progres-
sion or small but with pain problems
(spondyloarthrosis lumbalis, lumbago,
ischias) at adult age.

11174 etiopathological group

of scoliosis (Karski 2004)

Border between It and IT2¢
group - “scoliosis without curves”
(Table 3)

How does this type of scoliosis deve-
lop? The main symptom in this group is the
“stiffness of spine”. As was told - in It epg
of scoliosis, the first stage of is the rotation
deformity, which causes stiffness of spine.
At these patients progression stopped (1)

Degree and type
of scoliosis

Range of adduction
of the right hip

in straight position
of the joint

Range of adduction
of the left hip

in straight position
of the joint

Co-existing flexi-
on of the right/
both hip(s) and
external rotation
contracture of the
right hip

114 etiopathological group of scoliosis

,C“ shaped left Adduction 10° to 15°
convex scoliosis.
Curves - L 10°
or S+L 5°-10°,
or L+Th 10°-15°.
Non-progressive.

Adduction 30° to 45°
even 50°

Flexion contracture
according to
Dunkan-Elly test:

++ (occasionally)

External rotation
contracture:
not present

1174 etiopathological group of scoliosis

,C“ shaped left Adduction 15° to 25°
convex scoliosis.
Curves - L 10°
or S+L 5°-10°,
or L+Th 10°-15°.
Non-progressive.

Adduction 30° to 45°
even 50°

Flexion contracture
according to
Dunkan-Elly test:

++ (occasionally)

External rotation
contracture:
not present

Table 2. Classification of scoliosis. II"¢ etiopathological group of scoliosis (II'"? epg). Type of scoliosis
- depending on range of adduction of both hips. Value of adduction movement of both hips measu-
red in straight position of the joint in II™ epg group of scoliosis. Co-existing flexion and external

rotation contractures (see text).

X/S - sacral bone, L - lumbar spine, Th - thoracic spine
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because of changes in “habitual manners”
in youth period of life - practicing more
active sports and special kinds of sports
(karate, tackwon do, kung-fu, aikido, tai
chi, judo, yoga), changing the stand posi-
tion - more on the left leg, changing the
sleep position - using “bent position” con-
venient for spine.

Clinically and in X-ray examination we
see no curves or only slight. We see also no
rib hump or slight. So there can be “scoliosis
without any curves” or with “sight curves”

unimportant clinically. These patients were
mostly not treated before and through many
years they did not know about the “spine
problem”. In youth period they have pro-
blems with sport activities. At adult age they
show very large range of “back pain” (Fig.
4a, 4b). The patients from this group need
“differential diagnosis” because some gene-
ral doctors or internists diagnosed rheuma-
tism, heart pain, circulatory problems, pul-
monary illnesses like bronchitis or pleuritis,
neurological or gynecologic problems.

Degree and type
of scoliosis

Range of adduction
of the right hip in
straight position of
the joint

Range of adducti-
on of the left hip
in straight position
of the joint

Co-existing flexi-
on of the right/
both hip(s) and
external rotation
contracture of the
right hip

1114 etiopathological group of scoliosis

No curves or slight.
No rib hump or
slight. Stiffness of
spine.
Non-progressive.

Adduction 5°-10°
to 15°

Adduction 30° to 40°

lexion contracture
according to
Dunkan-Elly test:
+++ (often)

External rotation
contracture:
yes or not

1114 etiopathological group of scoliosis

No curves or slight.
No rib hump

or slight. Stiffness
of spine.
Non-progressive.

Adduction 10°-20°
to 25°

Adduction 30° to 40°

Flexion contracture
according to
Dunkan-Elly test:
+++ (often)

External rotation
contracture:
yes or not

Table 3. Classification of scoliosis. III"¢ etiopathological group of scoliosis (III" epg) Type of scolio-
sis - depending on range of adduction of both hips. Value of adduction movement of both hips mea-
sured in straight position of the joint in III™¢ epg group of scoliosis. Co-existing flexion and external
rotation contractures (see text).
X/S - sacral bone, L - lumbar spine, Th - thoracic spine
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DISCUSSION TO
BIOMECHANICAL
ETIOLOGY

Through years nobody could confirm
the hypothetic “etiological factors” of sco-
liosis like: genes, congenital, local anato-
mical disorders connected with processi
articularis, ribs or other anatomical chan-
ges, like hormonal causes (prostaglandin,
melatonin), chemical - calcium, phospho-
rus, mucopolisacharid, glycogen, actins
and myosin in muscles, calmodulin, ill-
nesses like: rickets, osteoporosis, disea-
ses of nervous system, even disorders

connected with labyrinths and plenty
of other hypothetic influences (descri-
bed in detail by Tylman, Skogland&Coll.,
Lowe&Coll., Zarzycki&Coll., Zuk&Dziak,
Ogilvie&Coll. [27, 44, 45, 46, 47, 52].
Observation from the years 1981 - 2005
show that the cause of development of
idiopathic scoliosis is strictly biomecha-
nical. In 1995 “the causative chain of
pathological factors leading to the so-cal-
led idiopathic scoliosis” was first presen-
ted (in Hungary) and in 1996 described
in medical literature (in Germany) [10].
The chain of development of deformity
is as follows: the asymmetry in movement

!

Fig. 4a and 4b - Two examples of developed “stiffness of spine” in lumbar and thoracic spine.
Fig. 4a - 15 years old girl examined during screening for scoliosis. Stiffness of spine, problem with

practising sports, occasional pain.
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between right and left hip, next: asym-
metry of loading of right and left side
during gait and as result the disturbing
of spine growth and development since
a child starts walking. This observation
makes clear that the beginning of scolio-
sis is early - in first years of life but at this
time the symptoms of scoliosis are very
“unclear and untypical”. In many ortho-
paedics’ books it is written that “scoliosis
develop from the apex of curve”. Now it
is clear that scoliotic deformity is going
from the “bottom of spine” it means from
pelvis and sacro-lumbar region up to all
parts of spine.

In the It group (I epg), the first sym-
ptoms of AIS are only the clinical symptoms
and these should be “observed” for many
years before the deformity is clearly visible
in X-ray examination. These are: pathologi-
cal “side bending test for scoliosis” (Lublin
test), disappearing of spinous processes
under the skin during “flexion of spine”
(in Adams “bending test for scoliosis” or
“Lublin test”), asymmetry in adduction of
both hips, permanent “stand position” on
the right leg and other.

At children with developed AIS, by
exact examination, many researchers saw
such distant deformities like: plagiocepha-

Fig. 4b - Monika K. (36 years old) history number 690627 - “moderate stiffness of spine” but with
large back pain since 7 years. Pain with radiation to both sides and even stomach. Many visits to inter-
nists and neurologists. Adduction of the right hip 0 degree, adduction of the left hip 40 degrees. We
advised her to begin “new rehabilitation exercises”, thermo-therapy, hand massages.
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ly, torticollis, asymmetry of temporal bone,
asymmetry of the whole body described
in “syndrome of contractures” [9, 48, 8, 4,
7] (Dangerfield, Sevastik, Green&Griffin,
McMaster, Howorth, Gardner, Tylman, De
Esteves). These observations confirm the
connection between “syndrome of con-
tractures” and scoliosis. If we take in consi-
deration “the syndrome of contractures” in
the biomechanical etiology of the so-called
idiopathic scoliosis, we can explain among
others: 1. gender of patients - mostly girls
(“syndrome of contractures” is mostly at
girls), 2. three etiopathological groups of
scoliosis - connection with gait and “stand
position at free” only or mostly on the right
leg, 3. geography of scoliosis - lumbar left
convex, thoracic right convex; rib hump
on the right side (connected with “left
sided syndrome of contractures” coming
from 85 %-90 % left situated pregnancies -
Oleszczuk), 4. enlargement of scoliosis in
the acceleration period of child’s growth
especially at children with difference of
growth between trunk and lower limbs,
when lower limbs grow faster than trunk.
Our observations confirms also Dimeglio
(EPOS Meetings) and 5. sensibility for the
,hew rehabilitation exercises” which inclu-
de removal of contractures.

CONCLUSIONS

1. The so-called idiopathic scoliosis is
connected with the right hip abdu-
ction contracture often plus flexion
and plus external rotation contractu-
re of this hip; or with big difference
of adduction movement of both hips.
During walking the contracture causes
asymmetry in loading and growth of
spine. With time comes the develop-

ment of scoliosis. In the beginning of
scoliosis there are changes in pelvis
and lower part of spine. The first is
rotation deformity of spine and “stiff-
ness of spine”, later gibbous costalis
and spine curves (I* epg). The abdu-
ction contracture of right hip makes
the right leg “stronger” and provokes
“standing on free” only on the right leg
what is also the “causative moment for
development of scoliosis” (II"Y epg).
The abduction contracture of the right
hip is connected with the “syndro-
me of contractures” of newborns and
babies described precisely by pro-
fessor Hans Mau from Tdbingen and
also by many authors - Dega, Tylman,
Gardner, Burwell, Stokes, Saji&Leong,
Dangerfield&Coll., Willner, Wynne-
Davies, Green&Griffin, McMaster,
Komprda, Magoun.

Thereare three etiopathological groups
of development of so-called idiopathic
scoliosis. The first group (I'*Y) - double
“S” scoliosis with rib hump - is connec-
ted with the asymmetry while walking,
loading and growth and the habit of
free standing on the right leg. The
lumbar and thoracic curves appear at
the same time, sometimes very early
at the age 4-6 years. At small children
the curve even of 5 degrees (X-ray) and
“beginning of stiff spine” should be for
doctors an “important sign of scoliosis
problem”.

In It epg the first is rotation deformity
which causes “stiffness” of spine with
three stages: a) disappearing of proces-
si spinosi Th6™"12 [35, 12] (Karski); b)
flat back and flattening of lumbar spine
[41, 40, 11] (Tomaschewski&Popp,
Palacios-Carvajal, Vlach&Coll., Karski);
even ¢) lordotic deformity in the tho-
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racic part of spine (Adams, Meyer).
This type of scoliosis is progressive.

5. The second group (II"Y) - “C” scolio-
sis - is connected only with the habit
of “permanent stand position on the
right leg” since first years of life. In
this group the first and the only one is
the lumbar or sacro-lumbar or lumbo-
-thoracic left convex scoliosis. At these
children we do not see rotation defor-
mity with essential stiffness of spine,
nor thoracic curve, nor rib hump and
if any, these are not important clinical-
ly. This type of scoliosis is not “paraly-
tic scoliosis”.

6. There are also patients from the boarder
of It and 114 group. In new classificati-
on from the 2004 it is the III*¢ group of
so-called idiopathic scoliosis only with
“stiffness of spine” and at adult patients
with “back pain”. This type of scoliosis
is without or with very small curves or
rib hump. The I and III™ types of
scoliosis are non-progressive.

7. According to “biomechanical etiology”
we should introduce the new stret-
ching-flexion asymmetric exercises
and special sport programs for the
children endangered with scoliosis or
with already beginning scoliosis. Neo-
prophylaxis is possible but it should
be started very early at children 4-6-8
years old.

REFERENCES

1. MAU H.: Zur Atiopathogenese von Skoliose,
Huftdysplasie und Schiefhals im Siuglinsalter.
Zeitschrift f. Orthop.1979, 5, 601-5.

2. MAU H.: Die Atiopatogenese der Skoliose,
Biicherei des Orthopiden, Band 33, Enke Verlag
Stuttgart 1982, 1-110

3. ROBINSON C. M., MCMASTER M. ]J.:
Juvenile idiopathic scoliosis. Curve patterns and
prognosis in one hundred and nine patients” J.
B.]J. S, 1996, 78-A, 1140-1148

4. MCMASTER M. J.: Infantile idiopathic scoli-
osis: can it be prevented?” J. B. J. S., 1983, 65-B,
612-617

5. HENSINGER R. N.: Congenital dislocation
of the hip. Clinical Symp. 1979, 31

6. BARLOW T. G.: Early diagnosis and treat-
ment of congenital dislocation of the hip.].BJ.S,,
962, 44B(2), 292-301

7. HOWORTH B.: The etiology of the conge-
nital dislocation of the hip, Clin. Orthop., 1977,
29, 164-179

8. GREEN N. E.,, GRIFFIN P.P.: Hip dysplasia
associated with abduction contracture of the
contralateral hip. ].BJ.S.1982, 63-A, 1273-1281.

9. DANGERFIELD P. H,, DORGANJ. C., SCUTT
D., GIKAS G., TAYLOR J.F.: Stature in Adolescent
Idiopathic Scoliosis (AIS).14 Meeting EPOS,
Brussels, 5-April 1995, Papers and Abstracts,
Page 210.

10. KARSKI T.: Kontrakturen und Wachstums-
storungen im Hiuft- und Beckenbereich in der
Atiologie der sogenannten J<diopathischen
Skoliosen® - biomechanische Uberlegungen,
Orthop. Praxis, 3/96, 32:155-160

11. KARSKI T.:
ne - przyczyny, rozwoj i utrwalanie sie wady.
Profilaktyka i zasady nowej rehabilitacji. The
etiology of the so-called idiopathic scoliosis.
Progress and fixation of the spine disorders.

Skoliozy tzw. idiopatycz-

The prophylaxis and principles of the new
rehabilitation treatment, KGM, Lublin, 2000,
1-143

12. KARSKI T.: Skoliozy tzw. idiopatyczne - eti-
ologia, rozpoznawanie zagrozen, nowe leczenie
rehabilitacyjne, profilaktyka. The etiology of
the so-called idiopathic scoliosis. The new reha-
bilitation treatment. Prophylaxis. Kontrakture
in der Atiologie des sogenannten “idiopa-
thischen Skoliosen”. Prinzipien der neuen

POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 13, 2006, ¢. 1+2 77



Ubungstherapie. Moglichkeiten der Prophylaxe,
FOLIUM, Lublin, 2003, 1-233

13. KARSKI T, KARSKI J., MADEJ J., LATALSKI
M.: Personliche Uberlegungen zur Atiologie der
idiopathischen Skoliosen. Praktische Hinweise
zur Entdeckung beginnender
Prinzipien der Ubungstherapie.
Moglichkeiten der Prophylaxe. Orthop. Praxis,
02/2002, 38, 75-83

14. TARCZYNSKA M. KARSKI T., FRELEK-
KARSKA M.: Prenatal conditions for the deve-
lopment of the hip dysplasia in the material of
223 pregnant women, followed-up study of the
newborn children”. EPOS 2000, XIX Meeting
of the European Pediatric Orthopaedic Society,
Congress Book, Milan, April 5-8.2000, page P8.
15. HEIKKILA E.. Congenital dislocation of
the hip in Finland. An epidemiologic analysis
of 1035 cases, Acta Orthop. Scandinavica 1984,
B.55,125-129.

16. KARSKI T, MAKAI F., REHAK L., KARSKI J.,
MADE] J., KALAKUCKI]J.: The new Rehabilitation
treatment of so-called idiopathic scoliosis. The
dependence of results on the age of children
and the stage of deformity. Locomotor System
vol. 8, 2001 No.2, 66-71

17. KARSKI T.: Biomechanical influence onto
the development of the so-called “idiopathic

Skoliosen.
neuen

scoliosis” - clinical and radiological symptoms
of the disorder. Acta Orthopaedica Yugoslavica,
28(1997) 1,9-15

18. KARSKIT.: Hip abductor contracture as a bi-
omechanical factor in the development of the
so-called ,idiopathic scoliosis”. Explanation of
the etiology, Magyar Traumatologia, Ortopedia,
Kezsebeszet, Plasztikai Sebeszet, 1998, 3, 239-
246

19. KARSKI T. The rehabilitation exercises
in the therapy and prophylaxis of the so-cal-
led “idiopathic scoliosis”, Acta Ortopaedica
Yugoslavica, 29, 1998,1, 5-9.

20. KARSKIT. in Burwell, Dangerfield - Spine.
Etiology of Adolescent Idiopathic Scoliosis:

Current Trends and Relevance to New Treatment
Approaches, Volume 14/Number 2, Hanley &
Belfus, Inc, May 2000., Philadelphia, 324

21. KARSKI T. Etiology of the so-called “idi-
opathic scoliosis”. Biomechanical explanation of
spine deformity. Two groups of development of
scoliosis. New rehabilitation treatment. Possibility
of prophylactics, Studies in Technology and
Informatics, Research into Spinal Deformities
4, Vol. 91., IOS Press 2002, Amsterdam, Berlin,
Oxford, Tokyo, Washington DC, 37-46.

22. KARSKI T.: Biomechanical explanation of
etiology of the so-called idiopathic scoliosis,
SICOT/SIROT Second Annual International
Conference Cairo (Egypt) 10th - 13th September
2003

23. WALCZAK D., PIATKOWSKI S.: in Karski
T. Skoliozy tzw. idiopatyczne - przyczyny, roz-
woj i utrwalanie si¢ wady. Profilaktyka i zasady
nowej rehabilitacji. The etiology of the so-called
idiopathic scoliosis. Progress and fixation of the
spine disorders. The prophylaxis and princi-
ples of the new rehabilitation treatment, KGM,
Lublin, 2000, 1-143

24. URBANIK C., OLESZCZUK J.: in Karski
T. Skoliozy tzw. idiopatyczne - przyczyny, roz-
woj i utrwalanie si¢ wady. Profilaktyka i zasady
nowej rehabilitacji. The etiology of the so-called
idiopathic scoliosis. Progress and fixation of the
spine disorders. The prophylaxis and princi-
ples of the new rehabilitation treatment, KGM,
Lublin, 2000, 1-143

25. MALAWSKI S.. Wtasne zasady leczenia
skolioz niskostopniowych w Swietle wspot-
czesnych pogladéw na etiologie i patogeneze
powstawania skolioz, Chir. Narz. Ruchu i Ortop.
Pol.,1994,59,3:189-197

26. GRUCA A. in Tylman D. Patomechanika
bocznych skrzywien kregostupa, Wydawnictwo
Severus, Warszawa, 1995, Seiten 167.

27. TYLMAN D.: Patomechanika bocznych
skrzywien kregostupa, Wydawnictwo Severus,
Warszawa, 1995, Seiten 167.

78 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 13, 2006, No. 1+2



28. GARDNER A. in Karski T. Skoliozy tzw.
idiopatyczne - przyczyny, rozwoj iutrwalanie
si¢ wady. Profilaktyka i zasady nowej rehabili-
tacji. The etiology of the so-called idiopathic
scoliosis. Progress and fixation of the spine
disorders. The prophylaxis and principles of
the new rehabilitation treatment, KGM, Lublin,
2000, 1-143

29. BURWELL G., DANGERFIELD P. H,
LOWE T.,, MARGULIES ]J.: Spine. Etiology of
Adolescent Idiopathic Scoliosis: Current Trends
and Relevance to New Treatment Approaches,
Volume 14/Number 2, Hanley&Belfus, Inc, May
2000., Philadelphia, str 324

30. STOKES I. A. F.: Studies in Technology and
Informatics, Research into Spinal Deformities
2, Vol. 59., I0S Press 1999, Amsterdam, Berlin,
Oxford, Tokyo, Washington DC, 1-385.

31. SAJI M., LEONG ]J. C. Y.: Increased femoral
neck-shaft angles in adolescent idiopathic scoli-
osis. Spine 1995; Vol.20; 303:311
32. WILLNER (1972) in
Asymmetric rib growth as an aetiological fac-
tor in idiopathic scoliosis in adolescent girls,
Stockholm 1985,1-103.

33. WYNNE-DAVIES (1975) in Normelly H:
Asymmetric rib growth as an aetiological fac-

Normelly H.:

tor in idiopathic scoliosis in adolescent girls,
Stockholm 1985,1-103.

34. MAGOUN (1974) in Normelly H.
Asymmetric rib growth as an aetiological fac-
tor in idiopathic scoliosis in adolescent girls,
Stockholm 1985,1-103.

35. TOMASCHEWSKI R., POPP B.. Die
Funktionelle Behandlung der beginnenden idi-
opathischen Skoliose. Jahann Ambrosius Barth,
Leipzig Heidelberg 1992, 1-96.

36. ROAF R. in Tomaschewski R, Popp B.: Die
Funktionelle Behandlung der beginnenden idi-
opathischen Skoliose. Jahann Ambrosius Barth,
Leipzig Heidelberg 1992, 1-96.

37. PERDIOLLE J. in Tomaschewski R, Popp
B. Die Funktionelle Behandlung der beginnen-

den idiopathischen Skoliose. Jahann Ambrosius
Barth, Leipzig Heidelberg 1992, 1-96.

38. ADAMS in Tomaschewski R, Popp B. Die
Funktionelle Behandlung der beginnenden idi-
opathischen Skoliose. Jahann Ambrosius Barth,
Leipzig Heidelberg 1992, 1-96.

39. MEYER in Tomaschewski R, Popp B. Die
Funktionelle Behandlung der beginnenden idi-
opathischen Skoliose. Jahann Ambrosius Barth,
Leipzig Heidelberg 1992, 1-96.

40. VLACH O., ROUCHAL T., NEUBAUER M. in
Karski T. Skoliozy tzw. idiopatyczne - etiologia,
rozpoznawanie zagrozen, nowe leczenie reha-
bilitacyjne, profilaktyka. The etiology of the
so-called idiopathic scoliosis. The new rehabili-
tation treatment. Prophylaxis, FOLIUM, Lublin,
2003, 1-233

41. PALACIOS-CARVAJAL]J. in Karski T. Skoliozy
tzw. idiopatyczne - etiologia, rozpoznawanie
zagrozen, nowe leczenie rehabilitacyjne, profi-
laktyka. The etiology of the so-called idiopathic
scoliosis. The new rehabilitation treatment.
Prophylaxis, FOLIUM, Lublin, 2003, 1-233

42. RAPALA K. in Tylman D. Patomechanika
bocznych skrzywien kregostupa, Wydawnictwo
Severus, Warszawa, 1995, Seiten 167.

43. RAPALA K. in Karski T. Skoliozy tzw. idio-
patyczne - etiologia, rozpoznawanie zagrozen,
nowe leczenie rehabilitacyjne, profilaktyka. The
etiology of the so-called idiopathic scoliosis.
The new rehabilitation treatment. Prophylaxis,
FOLIUM, Lublin, 2003, 1-233

44. SKOGLAND L. B, JAMES A., MILLER A.
Growth related hormones in idiopathic scolio-
sis. An endocrine basis for accelerated growth,
Acta Orthop. Scandinavica 1980,51, 779-789.
45. LOWE T. G., LAWELLIN D., SMITH D. A. B.
et al.: Platelet calmodulin levels in adolescent
idiopathic scoliosis. Spine 2002; 27:768-775
46. ZARZYCKI D., SKWARCZ A., TYLMAN D.,
PUCHER A.: Naturalna historia bocznych skrzy-
wien kregostupa, Chir. Narz. Ruchu iOrtop.
Polska, 1992, 57, Supp. 1, 9-15

POHYBOVE USTROJI, ro¢nik 13, 2006, ¢. 1+2 79



47. ZUK T, DZIAK A. Ortopedia z traumato-
logia narzadow ruchu, PZWL, Warszawa, 1993,
161-173

48. SEVASTIK J., DIAB K.
Technology and Informatics, Research into
Spinal Deformities 1, Vol. 37, IOS Press 1997,
Amsterdam, Berlin, Oxford, Tokyo, Washington,
DC 1-509.

49. KARSKI T.
Technology and Informatics, Research into
Spinal Deformities 4, Vol. 91., IOS Press 2002,
Amsterdam, Berlin, Oxford, Tokyo, Washington
DC, 37-46.

50. BIALIK V. in Karski T. Skoliozy tzw. idio-
patyczne - etiologia, rozpoznawanie zagrozen,

Studies in

in Grivas TB. Studies in

nowe leczenie rehabilitacyjne, profilaktyka. The
etiology of the so-called idiopathic scoliosis.
The new rehabilitation treatment. Prophylaxis,
FOLIUM, Lublin, 2003.

51. KARSKI T.: Biomechanical Explanation of
Etiology of the So-Called Idiopathic Scoliosis.
Two etiopahtological Groups - Important for
Treatment and Neo-Prophylaxis Pan Arab Journal
Vol. (9) No. (1)/ January 2005 pp 123-135

52. JAMES W. OGILVIE, JOHN BROWN,
VEEANN ARGYLE, LESANELSON, MARY MEADE,
KENNETH WARD: The search for Idiopathic
Scoliosis Genes, Spine 2006; 31: 679-681

53. KOMPRDA ]J. IN KARSKI T.: Etiology of the
so-called “idiopathic scoliosis”. Biomechanical
explanation of spine deformity. Two groups of
development of scoliosis. New rehabilitation
treatment. Possibility of prophylactics, Studies
in Technology and Informatics, Research into
Spinal Deformities 4, Vol. 91., IOS Press 2002,
Amsterdam, Berlin, Oxford, Tokyo, Washington
DC, 37-46.

Acknowledgements
I want to thank Jaroslaw Kalakucki MD,

MA for his essential help in preparing this
paper in English.

Abbreviations

In the article the term “scoliosis” = “idi-
opathic scoliosis” = “so-called idiopathic
scoliosis” = AIS = adolescent idiopathic
scoliosis It epg, 11" epg, 111*¢ epg - three
(I, II™d and I179) etiopathological groups
of the so-called idiopathic scoliosis

Author's address:

Prof. Tomasz Karski, MD, PhD
University Pediatric Hospital
Chodzki St. 2, 20-093 Lublin, Poland
phone/fax 0048 81/741 56 53
e-mail: tkarski@dsk.lublin.pl
www.ortopedia.karski.lublin.pl

80 LOCOMOTOR SYSTEM vol. 13, 2006, No. 1+2



PUVODNI PRACE ¢ ORIGINAL PAPERS

,SYNDROM KONTRAKTUR* (PODLE MAU)
S ABDUKCNI KONTRAKTUROU PRAVEHO
KYCELNIHO KLOUBU JAKO PRICINNEHO
FAKTORU VYVOJE TZV. IDIOPATICKE SKOLIOZY

“SYNDROME OF CONTRACTURES” (ACCORDING
TO MAU) WITH THE ABDUCTION CONTRACTURE
OF THE RIGHT HIP AS CAUSATIVE FACTOR FOR
DEVELOPMENT OF THE SO-CALLED IDIOPATHIC
SCOLIOSIS

KARSKI J., KALAKUCKI J., KARSKI T., DLUGOSZ M.

Chair and Department of Pediatric Orthopaedics and Rehabilitation
Skubiszewski Medical University of Lublin, Poland

University Pediatric Hospital, Chodzki St. 2, 20-093 Lublin, Poland

SUMMARY

The article provides basic explanation of “syndrome of contractures” (described by
Mau in 1979) at newborns and babies and it’s conjunction with biomechanical etiology of
the so-called idiopathic scoliosis (Karski 1995-2006). The authors analyzed children with
“syndrome of contractures” and noted its relevance to some clinical symptoms at children
with scoliosis. Newborns and babies with clinical signs of ,syndrome of contractures”
require further spine examination already at age of 3-4 in order to detect “danger of onco-
ming scoliosis” and to introduce neo-prophylaxis. The research based on “syndrome of
contractures” can explain predominance of female gender of patients with scoliosis, sides
of curves, side of rib hump, progression and sensibility to new rehabilitation exercises.

Key words: syndrome of contractures, so-called idiopathic scoliosis
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INTRODUCTION

A lot of malformations of skeletal sys-
tem can be related to deformations already
taking place in last months of pregnancy.
These deformations are called ,syndrome
of contractures” (,Siebener [ Kontrakturen|
Syndrom” - Mau). This ,syndrome” has
been described primarily by May [1, 2]
and also among others by: Hensinger [3],
Howorth [4], Green & Griffin [5], Vizkelety
[6], Komprda [7], Karski [8, 9, 10, 11, 12],
Tarczynska, Karski & Karska [13]. The cau-
ses of the ,syndrome of contractures” can
be related with fetus itself (large weight,
large length) or with mother conditions
(small belly during pregnancy, lack of amni-
otic fluids, pelvic bone type: “androidal” or
“platypeloidal”’- inconvenient for proper
fetus growth [13]).

INFORMATION ABOUT
»SYNDROME
OF CONTRACTURES”

In most cases of pregnancies we obser-
ve left sided “syndrome of contractures”.
That is connected with first fetus position
during pregnancy which is most common
at 80 %-85 % (90 %) of all pregnancies
(Oleszczuk) [14]. The fetus body, meaning:
head, trunk, pelvis are pressed to the left
side of mothers spine. This may result in
some typical deformations (primarily unfi-
xed) of skeletal system called “ultra-positio-
ning” by Dega [15].

The left-sidedness of fetus positioning
provides a typical clinical view of the “syn-
drome of contractures” at newborns and
babies and later at older children of typi-
cal topography of deformities (Karski).
Professor Mau gave a detailed description of

,Siebener [Kontrakturen] Syndrom [1, 2] -

“the syndrome of seven contractures”.
These are:

1. scull deformity (plagiocephaly) - flat-
tening of left forehead and temple
regions, left chick atrophy, eyes asym-
metry, nose and ears deformations

2. torticollis - usually left-sided. Can be
related with plagiocephaly and lack
of proper head positioning, and also
with primary shortening of sterno-clei-
do-mastoideus muscle (neck muscle)
torticollis with tumor neonatorum

3. scoliosis infantilis (infantile scolio-
sis) - usually right convex lumbo-tho-
racis curve. This type of spine deformi-
ty was during many years improperly
added to the group of idiopathic scolio-
sis. This scoliosis usually recedes spon-
taneously [20, 22, 23]. Some authors
described its disappearance at 80 % of
cases [4] or even at 100 % (Mau) [1, 2]

4. contracture of adductor muscles of
the left hip. Untreated contracture can
lead to development of hip dysplasia,
which primarily can be observed only
at 10 % of newborns [10]. The rema-
ining 90 % of dysplasia are cases of
secondary deformity resulting from
the contracture and are classified as
“developmental hip dysplasia” (DDH).
Untreated contracture of adductors
leads to hip joint dysplasia

5. contracture of abductor muscles of the
right hip (Karski) [2, 9, 12, 16], descri-
bed as Haltungsschwdiche by Mau. This
contracture may cause oblique positi-
oning of pelvic bone observed at hip
joint X-ray picture of babies and young
children. With time it may lead to dis-
turbances of biomechanics (asymmetry
during gait, asymmetry in growth and
development of spine) and “permanent
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habit of standing on free only on the
right leg” (the right leg is stronger and
more stable due to the contracture!)
which in result leads to development
of the so-called idiopathic scoliosis
(Karski 1995-2006) with division into
three etiopathologial groups [17])

6. pelvic bone asymmetry - the abduction
contracture can influence the pelvis
positioning visible during X-ray exami-
nation for hip joint screening (Fig. 1)

7. feet deformities - such as: pes equino-
-varus, pes equino-valgus, pes calcaneo-
-valgus or pes calcaneo-valgus adductus

MATERIAL AND METHODS

Analysis of the material of newborns.
The analysis was conducted on 300
histories of babies and children examined

in Outpatient Department in the years
1999-2001 [13]. The age of children was
from 3 weeks to 12 months. These children
were examined for different problems of
asymmetry, deformations and malforma-
tions of movement apparatus [3, 15]. At
97 children from this groups we noted
different symptoms of ,syndrome of con-
tractures”. These were 74 girls and 23 boys.
LSyndrome of contractures” of the left side
was noted at 55 children, of the right side
at 42. The relation left : right was different
than in fetus positioning (85 % : 15 %) since
the children [n. 300] were examined by
general doctors with visible pathology and
sent to specialist for further consulting.
The analysis showed that most of these
children were from first pregnancy (80 %),
mothers had small bellies during pregnan-
cy (mother’s reports), usually the bellies
were “flattened”. The mothers informed

Fig. 1a and 1b - Girl, history number: 971029 (1a) - obliquity of pelvis caused by abduction con-
tracture of the right hip 5 degree (examination in straight position of the joint), adduction contractu-
re of the left hip - left hip dysplasia. (1b) - after successful DDH treatment - the oblique position of
the pelvis remains. Necessity of spine examination after 374 year of life.
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about lack of amniotic fluids. The new-
borns at birth were heavier or longer than
normal [13]).

Analysis of the material of children
with scoliosis.

An additional analysis was conducted
on 100 histories of children with the so-cal-
led idiopathic scoliosis aged 5-8 years. At
20 of them we noted abduction contractu-
re of the right hip ranging from 5 to 10
degrees or adduction movement 0 degrees,
but at the left hip at the same time the
adduction was 35-40-45-50 degrees. At
these children we noted initial stages of the
so-called idiopathic scoliosis typical for the
Istetiopathological group (Itepg) [18]. We
noted clinically: loss of spine flexion, disap-
pearing of processi spinousi under the
skin Th6-Th12, flat back sometimes with
lordotic deformity of thoracic spine. In
3-dimensional [3D] deformity of scoliosis
the rotation deformity is the first. The ang-
les of curves at X-ray examination were of
several to 10 degrees (Cobb). The children
were included into prophylaxis programs.
The second group of 80 children with pri-
mary "syndrome of contractures” showed
only limitation of right hip adduction in
comparison to the left one. Adduction of
the right hip 10-15-25 degree, of the left
hip 35-40-45-50 degree. We noted only
slight waist asymmetry, functional shorte-
ning of left lower extremity with normal
spine flexion (35 children). At remaining
45 children we noted “functional” left lum-
bar convex scoliosis in spine flexion-ro-
tation tests (Lublin side bending test). At
these children we noted initial stages of
the so-called idiopathic scoliosis typical for
the 11 etiopathological group (II™d epg)
[17]) - lumbar left convex or sacro-lumbar
left convex or lumbo-thoracic left convex
scoliosis.

»GEOGRAPHY” AND SOME
CLINICAL SYMPTOMS

OF THE SO-CALLED
IDIOPATHIC SCOLIOSIS
IN RELATION TO
»SYNDROME OF
CONTRACTURES”

Some unexplained question marks
in etiology of idiopathic scoliosis can be
answered in relation to “syndrome of con-
tractures”.

A) Why scoliosis occurs mostly at girls?
- Because the contracture of the right
hip is connected with the “syndrome
of contractures” which is mostly at
girls (ratio boys : girls is 1 : 5) [1, 2].

B) Why lumbar left convex and thoracic
right convex scoliosis? Rib hump on
right side? - the sides are connected
with the “geography” of “syndrome of
contractures”. First fetus position is
at 85 %-90 % pregnancies when the
child is placed on the left side of
mother‘s uterus may cause the right
hip abduction contracture. The ,S”, ,C”
and “I” types of scoliosis (I'*t, 14 and
Il epg groups) depend on the range
of right hip abduction contracture in
comparison to the left hip [19] and
other causes.

C) Progression of scoliosis in acceleration
period of child’s growth. Especially
in second phase of acceleration the
extremities grow faster than trunk
[20]. Contractures (right hip abducti-
on contracture also with flexion and
external rotation - Karski, Cheneau,
Matussek) [12] disturb the biomecha-
nics of a growing child leading to fast
progression of scoliosis especially in
Istepg (development of scoliosis con-
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nected with gait) [18, 19]. The faster
growth of legs than trunk was also
observed by Dimeglio [20].

Clinical observations indicate that
progression in It epg is especially fast at
children with joint laxity, rickets, pelvis
and lumbar spine anatomy anomalies,
chest and ribs deformities (pectus infun-
dibuliforme). Early signs informing about
danger of scoliosis are among others

stiffness of spine (Fig. 3a, 3b, 3¢) with
“flat back” and habit of permanent sitting
straight up and stand “at free” only on the
right leg.

The Il epg described in 2004 consists
of older patients with “back pain” and stiff-
ness of spine. The early symptoms at that
group were similar to the beginning of sco-
liosis in It epg but the later development
was different and no progression of curves
was present over the years.

Fig.2b %

Fig. 2a and 2b - Girl, history number: 990504 (2a) X-ray examination at 3™ year of life shows begin-
ning of I epg of the so-called idiopathic scoliosis - “S” double scoliosis. (2b) Two years later - during

new rehabilitation treatment.
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CONCLUSIONS

1.

Newborns and babies require detailed
examination to discover symptoms of
Lsyndrome of contractures”.

2. Early prophylactic and preventive pro-
grams should be introduced at these

children in accordance to type of ske-
letal malformation (scull, neck, spine,
hips, feet).

3. Children aged above 1 year (after treat-

ment of DDH if any) should be exa-
mined to discover the difference of
adduction movement of hips and in

Fig. 3a, 3b, 3¢ - Three possible shapes of spine
during sitting: (3a) spine protected against sco-
liosis, (3b) spine shows the danger of deformity,
(30) spine shows stiffness - danger of the so-cal-
led idiopathic scoliosis.
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case of asymmetry of adduction the
children should undergo periodical
spine examination.

4. Any asymmetry of pelvis at X-ray
picture of babies (in DDH screening)
should be later remembered as possi-
ble danger for spine development at
children 3-4 years old and later.

5. The spine X-ray in scoliosis screening
should always comprise hip joints.
Loading of both legs should be symme-
trical, knees straight and feet should be
placed together. Stand position on the
right leg enlarges curves, stand positi-
on on the left leg diminishes curves.

6. To evaluated danger of oncoming scolio-
sis we should use new clinical tests and
early prophylactics programs already for
children 3-4-5 years old [21]. Children
should sit physiologically, never straight
up; sleep in fetus position and stand “on
free” on the left leg as easy but impor-
tant protection against scoliosis.
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Stanovisko organizacni slozky:

Prijatdne ..................... Podpis ...

Pfihlasku do polecnosti doructe na adresu:
Spolecnost pro pojivové tkané CLS JEP, Olsanska 7,
130 00 Praha 3, CR, tel./fax: 222 582 214, e-mail: ambul_centrum@volny.cz

Informace uvedené na tomto formuldfi jsou pfisné duvérné a nebudou poskytnuty Zidné dalsi osob¢ ani organizaci.



INFORMACE O SPOLECNOSTI PRO POJIVOVE
TKANE CLS J. E. PURKYNE (SPT)

Vazena pani kolegyné, vazeny pane kolego,

dovolujeme si Vas informovat o moznosti stit se ¢lenem Spolec¢nosti pro pojivové tkané
(SPT), kterd v roce 2004 navazala na plodnou desetiletou ¢innost Spole¢nosti pro vyzkum a vy-
uZziti pojivovych tkani vedenou panem prof. MUDr. M. Adamem, DrSc. Poslianim SPT je podpora
rozvoje vyzkumu pojivovych tkini, Sifeni novych poznatk tykajicich se vSestrannych analyz tkani
z obecného pohledu, modernich klinickych pfistupt k diagnostice a 1é¢bé. Dalsim poslanim SPT'
je usnadnéni styku mezi jednotlivymi odborniky navizanim spoluprice s riznymi védeckymi,
odbornymi, vyrobnimi a farmaceutickymi spole¢nostmi.

Védecké poznini a aplikace nejnovéjsich poznatkii v klinické praxi nabyly v poslednich letech
nebyvalého zrychleni, a to nejenom v zahranici, ale i u nas. Tato skute¢nost bezprostfedné souvisi
s kvalitativnim rozvojem poznani i v nebiologickych védach a v modernich inZenyrskych pristu-
pech. Stile vice se prokazuje, Ze vSe se vSim souvisi - neni ndihodou, Ze nové poznatky a objevy
vznikaji na rozhrani obort a riznych védnich disciplin. Lidskd spole¢nost v poslednich deseti-
letich dosahla nové civiliza¢ni kvality - ve védé a v jejich aplikacich zcela jisté, avSak v moralce
a etice ne tak pfilis. Biomedicina je v soucasné dobé rozsahlou interdisciplinarni védou, ktera
bez kooperace s jinymi védnimi obory by byla odsouzena ke stagnaci. Proto cilem SPT je nejenom
integrovat odborniky v biomediciné, ale i v technickych sférach.

Prioritni snahou SPT je presentovat odborné verejnosti a specialistim v klinické praxi nejnovéjsi
poznatky v oblasti pojivovych tkani. SPT je i spolecenskou organizaci klinickych pracovniku,
védcu, pedagogn, ktera si klade za cil spolecensky sbliZit nejenom pracovniky v aktivni sluzbé¢,
ale i kolegyné a kolegy v diichodovém véku a v neposledni fadé i studenty a mladé doktorandy
z vysokych $kol, universit a akademickych ustavii.

SPT bude organizovat béhem kazdého roku alespon dvé€ odborna a spolecenska setkani, kde
vedle odbornych pfinost bude kladen dtiraz také na spolecenské - pritelské diskuse vSech vis,
ktefi nechtéji stagnovat, a ktefi nechtéji premyslet o novych poznatcich izolované a osamoceng.

Pro uhrazeni nejzikladnéjSich ndkladi na korespondenci se ¢leny spolecnosti, jejich informo-
vanost a poradani odbornych kolokvii, symposii a spolecenskych odbornych setkdni byl stano-
ven ro¢ni ¢lensky prispévek pro aktivni kolegyné a kolegy 200 K¢ a pro studenty a du-
chodce 100 K¢.

SPT vydava casopis Pohybouvé tistroji - pokroky ve vyzkumu, diagnostice a terapii, do kterého se i vy
muzete aktivné zapojit odbornymi ¢lanky, vasimi zkuSenostmi a slune¢nou pohodou. Piedplatné
casopisu zstiva 240 K¢ ro¢né, pro zahrani¢ni odbératele 12 Euro.

Mili kolegové, nestijte (pro katastrofilni nedostatek ¢asu) opodal a pfipojte se k Ceské inteli-
genci - v oblasti pojivovych tkani, ke které i Vy zcela jisté patfite. V nasi krasné ceské zemi je
tfeba, aby prameny poznani byly stile zivé a permanentné udrzované. Poslani kazdého z nds neni
nahodné. Jsme velice zavazani naSim predkim, ktefi rozvijeli kvalitu odbornosti v nasi zemi.
Nepripustme utlum védy u nds. Nenechme se zmanipulovat programovanou lhostejnosti, vyruis-
tajici z neodbornosti, zavisti a z patologického prosazovani ekonomicko-mocenskych zijmi.

Tésime se na Vis a na VaSe zkuSenosti - pfijdte mezi nis!

Za vybor spolecnosti:

Doc. MUDr. Ivo Marik, CSc. - predseda

Prof. Ing. Miroslav Petrtyl, DrSc. - mistopfedseda
Prof. MUDr. Josef Hyanek, DrSc. - mistopfedseda
Ing. Hana Hulejova - jednatel

As. MUDr. Miloslav Kuklik, CSc. - pokladnik




ZPRAVY ¢ NEWS

ZIVOTNI JUBILEA
ANNIVERSARIES

Proresor MUDR. JaAromiR KoOLAR, DRSc. - osmdesatilety

30. cervence 2006 oslavil své 80. narozeniny jeden
z prednich ceskych radiologii pan prof. MUDr. Jaromir
Kolaf, DrSc.

Ve struc¢nosti spiSe heslovité pfipominime c¢tenafum
jeho profesni Zivotopisné udaje.

Ostravsky rodak, zdkladni skolu vychodil v Praze.
Stfedoskolska studia musel v dobé okupace na 1 rok pfe-
rusit a nastoupit jako ,nasazeny“ pomocny délnik v CKD.
Jiz v zafi 1945 maturoval na Redlném gymnaziu v Praze
na Vinohradech a zapsal se ke studiu na tehdejsi Fakulté
vSeobecného 1€kafstvi UK v Praze. Promoce s pulro¢nim
predstihem 27. 9. 1950 (absolvoval vSechny zkousky na
vyte¢nou ,summa cum laude®).

Zahajeni 1ékarské ¢innosti - na zakladé systému umistének nastoupil 15. 10. 1950
na radiodiagnostické oddéleni Masarykovy nemocnice, KUNZ Usti nad Labem. Dvouletd
vojenska prezencni sluzba 1951-53. Absolutorium ptilro¢niho specializa¢niho kurzu v UDL
Praha (1953-54), zakoncené specializa¢ni zkouskou (atestaci) v bfeznu 1954 s mimofiadnou
pochvalou. V fijnu 1955 po konkurznim fizeni nastoupil jako sekundar na Radiologickou
kliniku FN na Karlové nimésti v Praze u prof. Sviba, ktery byl znimy osteologickymi pra-
cemi a zaméfenim. V roce 1958 se stal odbornym asistentem, v roce 1960 kandidiatem véd
(téma disertace ,Zmény na kostech po ozafovani®), v roce 1965 doktorem lékatskych véd
na zdkladé obhajoby monografie, vydané CSAV ,The Physical Agents and Bone*“. V roce 1966
byl habilitovin v oboru radiologie na FVL UK v Praze, (neplaceny docent do roku 1969),
pak statni docent (1969).

V roce 1968, v dobé¢ politického tani, ziskal moZnost jednoro¢niho pobytu v Radiologic-
kém uastavu RK Universiteit v nizozemském Nijmegenu, kde pracoval jako védecky pracov-
nik s ukolem vyucovat osteologickou rentgenologii. V té dobé jiZ mé€l na svém konté vice
nez 120 publikaci z této oblasti a jeho jméno nabylo mimofadné dobry zvuk nejen u nis, ale
i v Evropé. V obdobi normalizace let sedmdesitych a osmdesatych se Kolaiuv dalsi pobyt
na fakulté stal nezddouci, opakované ndavrhy na jmenovani profesorem jako nestranika,
zejména pak jako pfipadného nistupce prof. Sviba, byly zamitnuty.
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Od zifi 1976 pievzal funkci vedouciho katedry a Radiodiagnostické kliniky IPVZ na
Bulovce po prof. MUDr. S. VéSinovi, DrSc. a vénoval se organizovani a rozvijeni postgradudl-
ni vychovy l€kart. AZ v zafi 1981 byl jmenovan profesorem. Propagoval moderni vzdélavaci
systémy pfi vyuzivani nejnovéjsich vySetfovacich postuptl, pro které se snazil zajistit i tech-
nické zazemi. Védecké, organiza¢ni a pedagogické praci vénoval vSechen sviij ¢as. Vedeni
katedry ukoncil v 1été 1992. Jako lektor radiologické katedry IPVZ pokracuje od roku 2000
az dosud.

Publikacni a prednaskova ¢innost

Odborné i pedagogické dilo prof. Kolife je skutecné obdivuhodné. Dominuje v ném
predevsim osteologicka radiologie. Zasadni misto zaujima jeho spoluprace s doc. MUDr. R.
Vrabcem, CSc. na klinice plastické chirurgie akademika F. Buriana, jejimz vysledkem byly
mimoradné uspésné publikace o kostnich zménich v dusledku iradiace, popaleni, arazu
elektrickym proudem a o vlivu dal$ich fyzikdlnich a chemickych nox na skelet.

Je autorem 17 monografii (nebo kapitol v nich), z toho 1/3 v zahranici. U nds se nejvét-
§i oblibé t€si jeho ,Narys kostni diagnostiky (Kolaf J, Zidkova H. Praha, Avicenum 1986.
419 s.). Téméf 500 odbornych Casopiseckych praci, takika pfesna polovina v zahranici.
Prilezitostnd sdéleni na (neorigindlni) odborna a profesiondlni témata: vice nez 370 pred-
nasek, vice nez 3000 referdtti. Kromé této nesmirné rozsahlé publika¢né-pfednaskové
aktivity obétavé vypracoval dactyhodny pocet seriéznich posudki a recenzi na kandidatské,
doktorské a habilitacni prace a vyzkumné projekty.

v/ Xe

Dalsi ¢innost

Jako dlouholety vedouci redaktor Ceské radiologie i jako uznavany predstavitel naseho
oboru na vyznamnych mezinirodnich jedndnich prosazoval nase zajmy a udrZoval dilezité
kontakty s pfednimi odborniky v evropském i svétovém méritku. Neni proto divu, Ze se mu
za jeho klinickou, védeckou, pedagogickou a i publikac¢ni ¢innost dostalo ¢etnych uznini
a ocenéni. Byl ¢lenem (postupné) redakcénich rad 11 casopisu, prevazné radiologickych
(v soucasné dobé¢ jesté 3), vedoucim redaktorem ,Ceské radiologie® je od roku 1981 az
dosud. Je pfedevsim jeho zdsluhou, Ze casopis ,prospiva“ a ma stale vysokou odbornou tro-
vel.V roce 1993 se podilel na vzniku mezioborového ¢asopisu Pohybové ustroji - pokroky
ve vyzkumu, diagnostice a terapii - je stale aktivnim ¢lenem redak¢ni rady.

V roce 1979 byl zvolen ¢lenem International Skeletal Society. Cestny ¢len 9 zahranic-
nich spole¢nosti. Clen Ceskoslovenské radiologické spolecnosti (sekretifem vyboru od
roku 1969), Ceské radiologické spolecnosti (sekretifem vyboru do podzimu 1997, clenem
vyboru do prosince 2001), Slovenské radiologické spolecnosti, Ceské 1ékaiské spolecnosti
JEP, Slovenskej lekarskej spolo¢nosti.

V roce 1976 diplom MZ CSSR za soubor studii kosti s pouZitim radioizotopti (zavedeno
vysetfovani radionuklidy kostry v CSSR). ObdrZel 5 pamétnich medaili ,za zisluhy Cs.
radiologické spole¢nosti, Cs. 1ékai'ské spolecnosti JEP, Slovenskej lekirskej spolo¢nosti.
V roce 1986 mu bylo udéleno stitni vyznamenani ,Purkyfiova medaile“ za zdsluhy o Cs.
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zdravotnictvi. Dile byl ocenén Pamétni medaili CLS JEP u pfileZitosti 75. narozenin (2001)
a medaili za pedagogickou ¢innost LF UK v Plzni (2001).

Byl jednim ze zfizovatelt ,Nadace pro déti s vadami pohybového astroji“ (1992-1994).
V roce 1993 mu byla udélena Medaile Borise Rajewského, zakladatele European Association
of Radiology ,in appreciation of extraordinatory contributions to European Radiological
Community“ - prvnimu z ,vychodniho bloku“ za vice nez devitiletou ¢innost v pfiprav-
nych vyborech této Associace pfi pripravé ,European Congress of Radiology*.

V Sedesatych letech s prof. MUDr. Vyhnankem a doc. MUDr. Stloukalem se Ctyfi roky
podilel na vyzkumech kosternich pozustatka Velkomoravské fiSe (IX. A X. stoleti) v depozi-
tafich Mikulcice. Dodnes jeho zkuSenosti vyuZzivaji nasi paleopatologové prof. MUDr. Strou-
hal a doc. MUDr. Smrcka.

Zasluhy prof. Koldre o ¢s. radiologii a postgradudlni vyuku na$ich radiologt jsou zcela
mimofddné. Prof. Koldf se vénoval cely Zivot osteologii a v této specializaci ziskal svétovy
véhlas. Vychoval fadu ziku, u kterych ziskal nadSeni pro osteologickou radiologii. Pfed 5 le-
ty s pfiznacné charakteristickou skromnosti prohlasil, Ze splnil své mladické (nehoriazné
anedomyslené) predsevzeti - pét set publikaci za Zivot, coZ splnil a Ze jiZ nebude ,vystrkovat

Profesor J. Kolaf a profesor K. Kozlowski na The 6™ Prague-Sydney symposium.
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publika¢né hlavu“. Svému piedsevzeti ale nedostil, protoZe jeho mladsi kolegové dodnes
vyuZzivaji jeho znalosti a precisni kritiky, a tak byl vtaZen do dal$ich pfednisek a publikaci
mozna proti své vuli. Svym celoZivotnim dilem se fadi jednozna¢né€ mezi pfedni osobnosti
ceské mediciny. Cenime si jeho trvajiciho nadSeni ,pro véc®, tviir¢iho elanu a pracovniho
nasazeni, ochoty, preciznosti, seriéznosti, nebyvalé skromnosti a pritelského jednani stejné
jako hlubokych diagnostickych znalosti, které jsme nejednou vyuzili zejména u nejasnych
osteologickych pripada a v neposledni fadé jeho Zivotnich zkuSenosti a ndzoru. Je velmi
poucné pro vSechny posluchace sledovat jeho komentire pfi fizeni odbornych sekci na
symposiich a kongresech, na které je stale jako Cestny ¢len nebo host srde¢né zvan.

V roce 2004 stal pii vzniku Spolec¢nosti pro pojivové tkané (SPT) CLS JEP a v roce 2005
byl jmenovin cestnym ¢lenem této Spolecnosti. Pii prileZitost jeho vyznamného Zivotniho
vyro¢i byl ocenén vyborem SPT CLS JEP udélenim Medaile za zdsluhy o rozvoj védy. Je pro
mé cti, ¢ mohu toto nejvyssi ocenéni SPT CLS JEP panu profesorovi osobné predat pfi
zahdjeni The 7™ Prague-Sydney-Lublin Symposia (Lékaisky dium, Praha 11. 10. 2000).

Jménem redakcni rady casopisu Pohybové tustroji - pokroky ve vyzkumu, diagnostice
a terapii a jménem vyboru Spolecnosti pro pojivové tkané CLS JEP upiimné pteji vizenému
a milému panu profesorovi MUDr. Jaromirovi Koldrovi, DrSc. zdravi a spokojenost, aby-
chom jesté v dalSich letech, my mladsi kolegové a jeho Zici, méli pfilezitost Cerpat z jeho
védomosti a Zivotni moudrosti.

Doc. MUDr. Ivo Marik, CSc.

vedouci redaktor ¢asopisu Pohybové ustroji - pokroky ve vyzkumu, diagnostice a terapii
predseda Spolecnosti pro pojivové tkané CLS JEP

védecky sekretii Odborné spolec¢nosti ortopedicko-protetické CLS JEP
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SMERNICE AUTORUM e INSTRUCTIONS FOR AUTHORS

TEMATIKA PRISPEVKU

K uvefejnéni v casopise Pohybové
astroji se pfijimaji rukopisy praci z oblas-
ti pohybového ustroji clovéka, které se
tykaji predevsim funkce, fyziologického
i patologického stavu kosterniho a svalo-
vého systému na vSech urovnich pozni-
ni, diagnostickych metod, ortopedickych
a traumatologickych problémt, pfislusné
rehabilitace a lécebné i preventivni péce.
Predmétem zdjmu jsou tymové price z obo-
ru détské ortopedie a osteologie, dile pro-
blémy z oboru biomechaniky, patobiome-
chaniky a bioreologie. Casopis md zijem
otiskovat ¢linky kvalitni, vysoké odborné
arovné, které pfindseji néco nového a jsou
zajimavé z hlediska aplikaci a nebyly dosud
nikde uverejnény s vyjimkou ve zkracené
formé.

Redakce pfijima pavodni priace a ka-
suistiky, souborné c¢linky, které informuji
o soucasném stavu v prislusnych oblastech
souvisicich s pohybovym astrojim a abstrak-
ty pfispévku z narodnich a mezinirodnich
konferenci, vénovanych hlavné pohybo-
vému ustroji. Pivodni priace a Kkasuistiky
doporucuje publikovat v anglickém jazyce.
Rukopisy jsou posuzoviny dvéma (nékdy
i tfemi) oponenty redakcni rady.

Pfispévky, uvefejnované v casopise,
jsou excerpovany v periodickych prehle-
dech EMBASE/Excerpta Medica, vydava-
nych nakladatelstvim Elsevier. Pfi vybéru
prispévka k uvefejnéni divame pfednost
rukopisim, zpracovanym podle jednot-
nych pozadavkd pro rukopisy, zasilané
do biomechanickych casopisi - Uniform
Requirements Submitted to Biomedical
Journals (Vancouver Declaration, Brit. med.
J., 1988, 296, pp. 401-405).

UPRAVA RUKOPISU

Rukopis se piSe v textovém editoru ve
formatu doc, rtf. Na pfilozeném vytisku
vyznacte zafazeni obrazka a tabulek do
textu.

Na titulni strané uvedte nizev ¢lanku
pod nim jméno autora, pfipadné autorq,
ufedni ndzev jejich pracovisté a konecné
adresu prvniho autora. U ¢eskych rukopist
uvadéjte nazev clinku a pracovisté také
v angli¢tiné. Na dalsi strané uvedte strucny
souhrn (do 100 slov), ktery ma informovat
o cilech, metodach, vysledcich a zavérech
prace, doplnény prekladem do anglictiny.
Za nim pfipojte nejvyse Sest klicovych slov
v Cestiné resp. anglictiné.

Vlastni text je u ptivodnich praci obvyk-
le rozdélen na avod, material a metodiku,
vysledky, diskusi, zavér a pfipadné podé-
kovani. Souborné referaty, diskuse, zpra-
vy z konferenci apod. jsou bez souhrnu
a jejich clenéni je dino charakterem sdé-
leni. Pfed zacitky jednotlivych odstavct
vynechavejte pét volnych mezer. Jednotlivé
odstavce by mély mit alespon Ctyfi strojové
fadky. Slova, kterd maji byt vytisténa prolo-
Zené podtrhnéte prerusovanou ¢arou nebo
uvadéjte v prolozené uprave.

TABULKY A OBRAZKY

Tabulky predklddejte kazdou na zvlast-
nim listé s pfislusnym oznacenim nahofe.
Obrazky kreslete ¢ernou tusi (fixem) na
pauzovaci papir. Fotografie musi byt profe-
siondlni kvality. Vyobrazeni se Cisluji v po-
fadi, v jakém jdou za sebou v ndsledujim
v textu. Na levé strané rukopisu vyznacujte
jejich pfedpoklidané umisténi v tiSténém
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textu. Na zadni strané dole uvedte cislo,
jméno autora a jasné oznaceni, kde bude
horni a dolni ¢ast obrizku. Texty k obraz-
kiim se pisi na zvlastni list. U ¢eskych ruko-
pist uvadéjte texty k obrazktm i v anglicti-
né. Vitanou pomoci jsou obrazky kvalitné
naskenované (rozliSeni 300 dpi) a uloZzené
jako typ TIFF File (*.tif) nebo JPEG Bitmap
File (*.jpg) na CD-R, ktery bude vriacen
autorovi, tabulky, grafy ulozené ve forma-
tech Microsoft Excell (*.xIs) nebo jako vek-
torové obrazky ve formatech (*.eps, *.cdr,
pfip. Autocadové *.dwg nebo *.dxf).

LITERATURA

Seznam odkazi na literaturu se pfi-
poji v abecednim pofadi na konci textu.
Odvolani na literaturu uvadéjte ve vlastnim
textu pfislusnymi ¢isly v zavorkich Q.

V seznamu citované literatury uva-
déjte udaje o knihdch v pofadi: pfijmeni
a inicidly prvnich tfi autort s pfipadnym
dodatkem ,et al.“, ndzev knihy, poradi vyda-
ni, misto vyddni, nakladatel, rok vydani,
pocet stran: Frost H. M.: The Laws of Bone
Structure. 4 ed. Springfield: C.C.Thomas,
1964, 167 s.

Casopiseckou literaturu uvidéjte timto
zptisobem: pfijmeni a inicidly prvnich tii
autoru (u vice autorti piSte za jménem tfe-
tiho autora et al.), nazev ¢lanku, nazev ¢aso-
pisu nebo jeho uznivani zkratka, rocnik,
rok vydani, Cislo, strany: Sobotka Z., Mafik
L: Remodelation and Regeneration of Bone
Tissue at some Bone Dysplasias. Pohybové
astroji, 2, 1995, €. 1, s. 15-24.

Prispévky ve sbornicich (v knize) se
uvadéji v pofadi: pfijmeni a inicidly prv-
nich tif autort, nazev ¢lanku, editor, nizev
sborniku, dil, misto, nakladatelstvi a rok
vydani, strany ve sborniku (knize): Mafik I.,

Kuklik M., Brtuzek J.: Evaluation of growth
and development in bone dysplasias. In:
Hajni§ K.: ed. Growth and Ontogenetic
Development in Man. Prague: Charles
University, 1986, s. 391-403.

KOREKTURY

Redakce povazuje dodany rukopis za
konecné znéni prace. VEtsi zmény pii korek-
turdch nejsou pfipustné. Prosime abyste
peclivé zkontrolovali text, tabulky a legen-
dy k obriazkiim. Pro zkrdceni publikacni
Ihity tiskdrny je moZno pfipojit prohlasent,
Ze autor netrva na autorské korektufe.

ADRESA PRO ZASILANI
PRISPEVKU

Rukopisy zasilejte na adresu:

Doc. MUDr. Ivo Marik, Csc.
Ambulatni centrum pro vady
pohybového aparitu

Olsanska 7, 130 00 Praha 3

Tel./fax: (+420) 222 582 214
e-mail: ambul_centrum@volny.cz

Jeden vytisk ¢asopisu Pohybové ustroji
bude zaslin bezplatné prvnimu autorovi
pfispévku. Dalsi Casopisy je moZno objed-
nat u vydavatele.

Adresa:

Ambulantni centrum pro vady
pohybového aparitu

Olsanska 7, 130 00 Praha 3

Tel./fax: (+420) 222 582 214
e-mail: ambul_centrum@volny.cz
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SUBJECT MATTER
OF CONTRIBUTIONS

The journal Locomotor System will pub-
lish the papers from the field of locomotor
apparatus of man which are above all con-
cerned with the function, physiological
and pathological state of the skeletal and
muscular system on all levels of knowledge,
diagnostical methods, orthopaedic and
traumatological problems, rehabilitation as
well as the medical treatment and preven-
tive care of skeletal diseases. The object
of interest are interdisciplinary papers of
paediatric orthopaedics and osteology,
further object of interest are problems
of biomechanics, pathobiomechanics and
biorheology. The journal will accept the
original papers of high professional level
which were not published elsewhere with
exception of those which appeared in an
abbreviated form.

The editorial board will also accept
the review articles, case reports and abs-
tracts of contributions presented at nati-
onal and international meetings devoted
largely to locomotor system. The papers
published in the journal are excerpted in
EMBASE / Excerpta Medica.

MANUSCRIPT
REQUIREMENTS

Manuscripts should be submitted in
original (we recommend to the authors to
keep one copy for eventual corrections),
printed double-spaced on one side of the
page of size A4 with wide margins. The
contributions (including Illustrations and
Tables) has to be submitted in the well-
-known computer programs on disk.

While no maximum length of contribu-
tions is prescripted, the authors are encou-
raged to write concisely. The first page
of paper should be headed by the title
followed by the name(s) of author(s) and
his/her (their) affiliations. Furthermore,
the address of the author should be indica-
ted who is to receive correspondence and
proofs for correction. Papers are reviewed
by two (and/or three) opponents.

The second page should contain a short
abstract about 100 words followed by the
key words no more than 6. The proper text
of original paper is laid out into introdu-
ction, material and methods, results, dis-
cussion and if need be acknowledgement.
The reviews, discussions and news from
conferences are without summaries and
their lay-out depends on the character of
communication. The paragraphs should
begin five free spaces from the left margin
and contain at least four rows.

ILLUSTRATIONS AND
TABLES

Authors should supply illustrations and
tables on separate sheets but indicate the
desired location in the text. The figures
should include the relevant details and be
produced on a laser printer or professio-
nally drawn in black ink on transparent or
plain white paper. Drawings should be in
the final size required and lettering must
be clear and sufficiently large to permit the
necessary reduction of size. Photographs
must be of high professional quality. Figure
legends should be provided for all illustra-
tions on a separate page and grouped in
numerical order of appearance. On the
back of figures, their number and name of
the author should be indicated.
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REFERENCES

References must be presented in a nu-
merical style. They should be quoted in
the text in parantheses, i.e. (1), (2), (3, 4),
etc. and grouped at the end of the paper in
alphabetical order.

The references of books should con-
tain the names and initials of the first
three authors, with eventual supplement
set al“ title of book, number of edition,
place of publishing, name of publisher,
year of appearance and number of pages,
for instance: Frost H. M.: The Laws of Bone
Structure. 4. ed. Springfield: Thomas C. C,,
1964, 167 p.

The references of papers published in
journals should be arranged as follows: the
names and initials of the first three authors
(eventually after the name of the third
author introduce et al.), title of the paper,
journal name or its abbreviation, year,
volume, number and page numbers, for
instance: Sobotka Z., Marik I.: Remodelation
and Regeneration of Bone Tissue at Some
Bone Dysplasias. Locomotor System 1995:
2,No.1:15-24.

The references of papers published in
special volumes (in a book) should be arran-
ged in the following order: names and initi-
als of the first three authors, title of paper,
editor(s), title of special volume (a book),
place of publication, publisher, year of
publication, first and last page numbers,
for instance: Mafik 1., Kuklik M., Brtizek J.:
Evaluation of growth and development in
bone dysplasias. In: Hajni§ K.: ed. Growth
and Ontogenetic Development in Man.
Prague: Charles University, 1986:391-403.

Manuscripts and contributions
should be sent to the Editor-in-
chief:

Assoc. Prof. Ivo Marik, M.D., Ph.D.
Ambulant Centre for Defects of
Locomotor Apparatus

OlSanska 7

130 00 Prague 3

Czech Republic

Phone/fax: (+420) 222 582 214
e-mail: ambul_centrum@volny.cz

One journal Locomotor System will be
supplied free of charge to the first named
author. Additional journals may be ordered
from the publishers at time of acceptance.

Address:

Ambulant Centre for Defects of
Locomotor Apparatus

Olsanskad 7

130 00 Prague 3

Czech Republic

e-mail: ambul_centrum@volny.cz
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ZPRAVY ¢ NEWS

OZNAMENI UMRTI
OBITUARY

Vzpominka na Doc. MUDR. MiLanA RoTHA, DRSc.

Je na$i smutnou povinnosti oznamit nasim ¢tenaiam, Ze dne 2. dubna 2006 zemiel nas
vizeny a mily kolega Doc. MUDr. Milan Roth, DrSc., spolutviirce ¢asopisu Pohybové ustroji.
Zemfel ve véku nedozitych 83 let. Kolega Roth trpé€l potraumatickou koxartrézou levé
kycle. Dva mésice po uspésné implantaci endoprotézy pocitkem roku 1999 utrpél mozko-
vou pfihodu, po niz ¢aste¢né ochrnul a byl zcela odkazan na péci své manzelky Milady. Do
konce svého Zivota se zabyval svym konickem objasnénim patogeneze vrozenych a ziska-
nych vad skeletu osteoneurilni makrosyntézou vyvojového vztahu nervové a kostni tkané
na zakladé mnohaletych experimentilnich studii.

Biografie

Milan Roth se narodil 6. fijna 1923 v Lelekovicich v rodiné fidiciho ucitele tamni obec-
né Skoly, kam dochizel v letech 1929-1934. Stfedoskolska studia na III. realném gymnasiu
v Brné ukoncil maturitou v roce 1942. Nisledujici $kolni rok navstévoval Ustav feci v Brné
(angli¢tina, némcina) a od Cervence 1943 byl az do konce vilky ,totalné“ nasazen v tovar-
né Klockner v Kufimi. Po osvobozeni studoval na Lékafské fakulté Masarykovy university
v Brné a promoval 29. 9. 1949. Po kritkém pusobeni na chirurgii v Bruntile a Pferové
nastoupil vojenskou zdkladni sluzbu, kterd rozhodla o jeho celém dal$im profesionilnim
Zivoté. Byl pfid€len na rentgenové oddé€leni vojenské nemocnice v Plzni, kde pracoval vice
nezZ jeden rok a seznamil se zdklady oboru, jemuz jiz zlistal celoZivotné véren. Po dvouletém
pusobeni na dstiednim rentgenologickém tustavu FN v Olomouci pieSel po konkursnim
fizeni na ustfedni rentgenové oddéleni Fakultni nemocnice v Brné u Svaté Anny. Po pre-
méné tohoto oddéleni na klinické pracovisté v roce 1960 se stal odbornym asistentem
kliniky a v roce 1964 obhajil kandiditskou diserta¢ni praci. Navrzené habilitacni fizeni bylo
v roce 1969 tésné pred provedenim zruSeno ze ,znamych divoda“. Docentem pro obor
rentgenologie (radiodiagnostiky) byl jmenovin po zméné politickych pomért v roce 1989
a doktorskou disertaci obhdjil 10. 4. 1991.

Na Katedfe radiologie a nukledrni mediciny LF MU v Brné pracoval ve funkci odbor-
ného asistenta az do srpna 1989, poté jako dichodce na radiodiagnostické klinice LF MU
v Brné-Bohunicich az do roku 1995.

Doc. Roth se profesné ubiral po dvou zdkladnich liniich, neuroradiologické (byl zakla-
dajicim ¢lenem Evropské neuroradiologické spole¢nosti) a ortopedicko- rentgendiagnostic-
ké. Tato ojedinéla profesni kombinace - nejuzsi kontakt se dvéma zakladnimi medicinskymi
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obory, kde oblasti zdjmu je bud nervovy systém, nebo kosterni, spolu se zijmem o zoologii
a fylogenetiku jej pfivedla k syntetickému makropohledu na vyvoj a vzijemny makrovztah
pfislusnych dvou tkdni a organd, které se bézné€ pojimaji, vySetiuji a zkoumaji zcela oddé-
lené. Zminéna ,osteoneurilni makrosyntéza“ spociva v podstaté v zevSeobecnéni cerebro-
-kranidlniho vyvojového vztahu predevsim na osovy orgin (micha-pitef), dokonce vsak
i na koncetiny (periferni nervstvo-koncetinové kosti). Tento pfistup poskytuje sice znacné
provokativni, nicméné argumentacné zdtivodnény a pokusné podloZeny vyklad rady ryze
osteologicky stdle zdhadnych predevsim ,dysplastickych“ chorobnych stava kostry.

Svou celoZzivotni védeckou a experimentdlni praci shrnul v fadé publikaci, které si zis-
kaly zaslouZeny ohlas, ale i mnoho diskusi a ndmitek.

Publikoval u nds i v zahranici, vétSinu praci napsal v angli¢tin€é. Prehled nejvyznam-
néjsich jeho publikaci byl citovdn pfi prileZitosti jeho 75. Zivotniho jubilea v casopise
Pohybové tustroji (Pohybové ustroji, 5, 1998, ¢. 1-2,s. 93-95).

Zasadni praci je jeho monografie Neurovertebral and Osteoneural Growth Relations.
Brno, Universita J. E. Purkyné, 1985, 201 p. Z poslednich jeho praci dluzno citovat:

- Roth M. Skeletal teratogenesis. Intermezzo Riv Neuroradiol 10, 1997, pp. 59-62.

- Roth M. Cancerogenesis. Intermezzo Riv Neuroradiol 10, 1997, pp. 337-40.

- Roth M. Morphology and development of the spine: Plea for a doubt. Intermezzo Riv
Neuroradiol 11, 1998, pp. 313-20.

- Roth M. Rheumatoid Deformities of the Skeleton: Animal Models and Neuroadaptive
Pathomechanism. Locomotor System, 5, 1998, No. 1-2, pp. 40-49.

Oponenti ,makroneurotrofického” vykladu systémovych a koncetinovych vad pohybo-
vého Ustroji argumentuji s faktem, Ze kostni tkdn neni inervovdna. Pfizndvaji jen poruchy
rustu kosti ¢i vznik osteoporoézy jako disledek porusené ,neurotrofiky“ (napf. zkrat jedné
dolni koncetiny pfi urazovém preruseni nervus ischiadicus v dobé€ ruastu, nebo Sudecktv
algoneurodystroficky syndrom po fraktufe ¢i po prolongaci bérce. Povazujeme-li za plau-
sibilni Donaldsontiv ,nervovy skelet (1937), tj. plstovitd vSudypfitomna sit periferniho
nervstva, kterd difusné prostupuje celym télem a ktera je i periostalné a endostdlné, pak je
zfejmé, Ze i koncetinovy skelet se nachdzi v nejintimnéjs$im vztahu k nervstvu, intimnéj$im
neZli je tomu mezi mozkem a jeho neurokranidlnim obalem. Kostra je doslova ,zanofena“
do nervového skeletu a predstavuje vlastné ,odlitek“ dutiny nachizejici se v nervové plsto-
viné. Je zfejmé, Ze predevsim délkovy rist kosti neni mozny bez soucasného adekvatniho
nartastu zminéného obklopujiciho nervového skeletu a nervovych kmenu. Tedy, neni-li
nervovy skelet schopen rustu, pak ani kostény ,odlitek“ nemiiZe rlst. Pfitom je tfeba si uvé-
domit, Ze nervovy skelet a periferni nervovy systém roste dlouzivym ¢i extenzivnim typem
rustu, ktery je energeticko-metabolicky niro¢néjsi, a proto i zranitelnéjsi pro obecné tera-
togenni faktory zevniho prostfedi nez bézné znimy bunécné délivy typ ristu.

Doc. Roth si stile udrzoval sviij nadSeny pracovni eldn a zdjem o obor i pfi postupné
se zhor$ujicim zdravotnim stavu. Zddné odborné publikace uZ neuveiejnil, i kdyZ byl vzdy
pevné presvédcen o spravnosti svych ndzord, hypotéz a experimentalnich dikazi. Bohuzel
nedokoncil monografické prici, kterou mél sjednanou vydat v Itélii. Na sklonku jeho Zivota
projevil o jeho celoZivotni dilo velky zdjem holandsky ortopéd dr. Piet van Loon, ktery usi-
loval o setkani s nim, ale zdravotni stav doc. Rotha to uz nedovolil.
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Pokroky v molekuldrni genetice, rozpoznivini vyznamu dalSich hox gent (homeobox
je sekvence 180 nukleotidt, ktera je u ¢lovéka soucasti ¢tyf genu, lokalizovanych na 2., 7.,
12. a 17. chromozomu), vlivu hedgehog proteinu pfi vyvoji embrya a jeho poruch, které
maji za nasledek vyvojové abnormality a malformace, studium novych buné¢nych adhe-
zivnich molekul a receptoru zcela jisté prispéji k pfesnéjsimu vysvétleni etiopatogeneze
kostnich dysplazii, vrozenych koncetinovych a kombinovanych vad, na které pohlizime jako
na experimenty pfirody. Jsme piresvédceni, Ze na Zivotni dilo Doc. Rotha navazi dalsi studie,

jez provéri jeho zcela origindlni experimenty a hypotézy v klinické praxi.

Prof. MUDr. Jaromir Kolaf, DrSc.
Katedra radiodiagnostiky IPVZ

V Uvalu 84

150 18 Praha 5

Doc. MUDr. Ivo Marik, CSc.

Ambulantni centrum pro vady pohybového aparitu
Olsanska 7

130 00 Praha 3

E-mail: ambul_centrum volny.cz
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Society for Connective Tissue
&
Czech Society for Prosthetics and Orthotics J. E. Purkyné
&
Ambulant Centre for Defects of Locomotor Apparatus

invite you for

THE 7™ PRAGUE-SYDNEY-LUBLIN SYMPOSIUM

“NEWS IN COMPREHENSIVE CARE
ON LOCOMOTOR DEFECTS*,

which will be held on Wednesday 11" October 2006 from 9 a.m.
at The Medical House, Sokolska 31, Prague 2, Czech Republic

with guest of honour
Prof. Tomasz Karski, M.D., PhD from Lublin
and
As. Prof. Jacques Chéneau from Saint Orens

Registration of participants from 8.30 a.m.

Conference fee 300 Czech crowns contains both Supplement with
summaries and two journals “Locomotor system”

The Symposium is launched within the framework Bone and Joint Decade
2000-2010 and belongs to education actions of The Czech Medical Chamber
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A PART OF ENVIRONMENTAL
FACTORS ON PROGRESS OF
ATHEROSCLEROSIS

PODIL ENVIRONMENTALNICH
FAKTORU NA ROZVOJ
ATEROSKLEROZY

Prof. MUDr. Josef Hyanek DrSc.

Metabolicka ambulance Nemocnice Na Homolce,
Praha

E-mail: Josef.Hyanek@homolka.cz

Vsichni vime, Ze strava a pohyb se béhem
vyvoje zivoc¢isného druhu Homo sapiens
vyrazné zménily, zatimco naSe genova vyba-
va nikoliv (jenom z 1,6 %). Vysledkem této
krize jsou tzv. komplexni nebo civiliza¢ni
choroby, kam patfi i ateroskleroza (ATS).
Merzi civiliza¢ni choroby fadime kromé ATS,
diabetes mellitus, obezitu, Alzheimerovu
chorobu, psoridzu, metabolicky syndrom X
aj. Jsou to sloZzita metabolickd onemocnéni,
protoze maji celou plejidu vyvoldvajicich
pficin. Pro ATS je konkrétné zatim podle
doporuceni SZO definovano 32 rizikovych
faktoru a detekovino 45 kandiddtnich gent,
kterym je v posledni dobé vénovana veli-
ka pozornost. Podle americkych genetik
Strachana a Reada (1996) maji vlivy vnéj-
§iho prostfedi na exprimovini kritickych
gentll rozhodujici vyznam. Pro clovéka jsou
rozhodujicimi environmentilnimi (ekolo-
gickymi) vlivy vyZiva a pohyb. Dietni vlivy
a pohybova aktivita ptisobi na lidsky genom
pfimo ¢i nepfimo a rozhoduje o vzniku,
vyvoji a progresi tohoto chronického one-
mocnéni (ChO). Dietou (= potravinové che-
mické latky) a pohybem (= tkdfiové meta-
bolity provazejici pohyb) jsou nase geny
manipuloviny a rozhoduji o incidenci,
nastupu, projevu a variabilit¢ ChO, takze
nemohou existovat na svété ani dva jedinci,
pokud Ziji oddélené (v¢etné jednovajecnych

dvojcat), ktefi pfi stejné genové vybavé
disponuji stejnym zdravotnim stavem.Casto
nepochopitelné a prekotné objevy v mo-
lekularni genetice neustile dokazuji proc
nekoreluje nase genova vybava - genotyp se
somatickym projevem - fenotypem. Nové
védni obory nutrigenomika a nutrigenetika
sleduji vlivy sloZeni potravy a nasi enzymové
vybavy, stejné jako farmakogenetika sleduje
ucinky 1éka a cizororodych latek na nas
organismus v ruznych etnickych skupinidch
s historicky rozdilnym zptsobem Zivotniho
stylu. Pocty genti téchto polygennich nemo-
marni etiologii tak vyznamnou roli, jako pfi
jejich manifestaci. O té rozhoduji exogenni
faktory (Olden a Wilson 2000). Jsou jako
nabitd zbran, s citlivou spousti, kterou nosi-
me neustile s sebou ,v batohu“. Pokud nesa-
hime na spoust a na nikoho nemifime - je
vSechno v pohodé.

Uvadime priklady efektivnich aktivit
k zajisténi pravidelného pohybu a sprav-
né vyzivy predevsim podle vzoru z USA
(Clintonova nadace - Alliance for a Heal-
thier Generation Update spolu s Ameri-
can Health Association) nebo z EU (Liga
gegen Atherosklerose), z Kanady, Japonska,
Francie aj. vSem zndmé jiz od 70. let.U nds
tyto aktivity ackoliv horujeme pro , americ-
ky zivotni styl“ a predstavujeme konzum-
ni typ spolecnosti“ stile nezdomacnély.
Spravny pohybovy stereotyp a stravovaci
navyky sniZuji agresi rizikovych faktort
a vcasna vychova v détstvi k témto navy-
ktim je nejlepsi prevenci kardiovaskuldrni-
ho onemocnéni v dospélosti.

Na prikladech indukce a exprese jednot-
livych enzymovych systému a jejich medid-
torll u nejcastéjsSich ChO, jako napft. alkoho-
lismu, nikotinismu, obezité, ATS aj., je mozno
ovliviiovat presvédcovanim pacienta, aby se
o napravu svého Spatného ,zivotniho stavu“
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pokusil sim, protoZe vyvolavajici nepfiznivé
zevni vlivy dokdZzeme ménit (jidlo, koufeni,
stress, pohyb, kosmetika, ovzdusi aj.), zatim-
co genovou vybavu jesté porad ne.
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SKIN AND BONE DISORDERS:
SKIBO DESEASES

Jaromir Kolar
Chai of Radiology, Postgraduate Medical School,
Prague

The etiology and pathogenesis of disea-
ses that show synchronous or metachronous
involvement of the skin, mucous membranes
and bones are still poorly understood. The
principles are not yet known, that govern
the timing of involvement of different organ
systems in some of them. Today for many
disorders it is only speculated that they
are caused by previously unknown genetic
alterations that induce specific biochemi-
cal abnormalities in basic structures of the
bones and skin - i.e. in collagen. Also the
proteoglycan loss seems to be a common

pathogenic principle. In fact, main derma-
tologic features are very broad and similar-
ly, main radiological features include a lot
of symptoms, e.g. sclerosing skeletal chan-
ges, localized skeletal hypertrophies, bone
marrow infarction, ,cystic® bone changes,
acroosteolyses, periostoses, joint destructi-
ons, oateoarthritis, entesopathy a interstitial
calcinosis. Not all of them are present in dif-
ferent conditions simultaneously, of course.
The main subdicision of known diseases,
belonging to this group of disorders, inclu-
des congenital disorders and developmen-
tal anomalies, collagen diseases, rheumatic
disorders, infections, neoplastic and gra-
nulomatous disorders, angiodysplastic skin
lesions with skeletal changes, periostoses
and a small group of other conditions. The
presentation will document only some of
main characteristic a generally met conditi-
ons along with pictures of the skin lesions
(which are generally not seen by radiolo-
gists, reporting the bone condition) and
stresses the necessity in improving the con-
tact between the clinician and radiologist to
enable their correct classifications.

Key words: SKIBO deseases, skin and
bone disorders, developmental anomalies

ZHOUBNE NADORY
STARYCH EGYPTANU

Eugen Strouhall, Alena Némeckova?
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V soucasné dobé mame k dispozici
databazi 188 dostate¢né dokumentovanych
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zhoubnych nddort z 27 zemi Starého svéta.
Nejvétsi pocet z nich pripadd na Egypt
a Nubii (dnes rozdélenou na egyptskou
a sudanskou cast). Jde o 57 nilezq, to zna-
mend 30,3 % z jejich celkového poctu. Za
nimi ndsleduji s velkym odstupem Velka
Britanie s 21 pfipady (11,5 %) a Némecko
s 19 pfipady (10,4 %). Tato Cisla vsak neod-
razeji skute¢nou porovnavaci frekvenci
nadort v uvedenych zemich, ale prfedevsim
zdjem badatelt o studium tamnich nddort
a jejich odbornou zdatnost.

Pfece vSak existuji mezi starym
Egyptem s Nubii a Evropou velké rozdi-
ly v chronologickém rozloZeni nddoru.
Zatimco v Evropé je jejich pocet v pravé-
ku zanedbatelny a témc¢f staly, s ndhlym
vzristem aZz od zmény letopoctu,v Egypté
a Nubii pochazi nejvice nilezti z péti tisi-
cileti pfed zménou letopoctu. Pfitom tam
probihal stily, i kdyZ pozvolny nartist poctu
nadort. Pokud jde o strukturu druht nado-
ri, v obou oblastech tvofi asi polovinu
pripadu osteolytické metastizy karcinomu.
V Egypté a Nubii bylo vice pfipadt primar-
niho karcinomu (pfedevsim nosohltanu),
hemoblastéz event. retikulocytodz, a sarko-
mi nez v Evropé. Nejndpadnéjsi rozdil viak
pfedstavuje absolutni nepfitomnost oste-
oplastickych metastiz karcinomu, které
v Evropé zahrnuji 18,6 % jejich zhoubnych
niadora. Existence zhoubnych nddort
neunikla pozornosti divnych egyptskych
lékarq, jak dokazuji zminky v lékarskych
papyrech.

Klicova slova: maligni tumory, stary
Egypt a Evropa, diachronni srovnani, druhy
nadort

MALIGNANT TUMOURS
OF THE ANCIENT EGYPTIANS

Eugen Strouhal?!, Alena Némeckova?
1 Ustav dé&jin lékatstvi a cizich jazyk?,
1. LF UK, Praha
e-mail: eugen.strouhal@If1.cuni.cz
2 Ustav histologie a embryologie, LF UK, Plzeii

Currently we possess a database of 188
sufficiently documented malignant tumours
from 27 countries of the Old World. The
greatest number was found in Egypt and
Nubia (today divided into the Egyptian
and Sudanese parts). It consists of 57 finds,
which equals 30.3 % of their total. From
other countries Great Britain follows with
21 cases (11.5 %) and Germany with 19
cases (10.4%). These number do not reflect
the real comparative frequency of tumours
in the mentioned countries, but prima-
rily the interest of authors to study their
tumours and their professional quality.

In spite of this there exist between
Ancient Egypt and Nubia and Europe great
differences in chronological pattern of
tumours. While in Europe there number in
prehistoric period is very small and almost
steady, with abrupt increase in years AD,
in Egypt and Nubia the majority of finds
originates in five millennia BC. In the same
time, there was a steady, slow increase of
their number. Concerning structure of the
kinds of tumours, in both regions a half of
the cases consists of osteolytic metastases
of carcinoma. In Egypt and Nubia, there
were more cases of primary carcinoma
(especially of the nasopharynx), hemoblas-
toses or reticulocytoses, and sarcomas, than
in Europe. Most surprising is, however, the
absolute absence of osteoblatic metastases
of carcinoma, which in Europe comprise
18.6 % of its malignant tumours. Existence
of malignant tumours did not escape atten-
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tion of ancient Egyptian physicians, as evi-
denced by mentions in medical papyri.

Key words: malignant tumours,
Ancient Egypt and Europe, diachronic com-
parison, kinds of tumours.

POSLEDNI POZOROVANI
BIOMECHANICKE ETIOLOGIE TZV.
IDIOPATICKE SKOLIOZY.

NOVA KLASIFIKACE - TRI
ETIOPATOGENETICKE SKUPINY
(1, 11, III EPG)

RECENT OBSERVATIONS IN
BIOMECHANICAL ETIOLOGY
OF SO-CALLED IDIOPATHIC
SCOLIOSIS.

NEW CLASSIFICATION - THREE
ETIOPATHOLOGICAL GROUPS
(I, IL III EPG)

Karski T.

Chair and Department of Pediatric Orthopaedics
and Rehabilitation

Skubiszewski Medical University of Lublin, Poland
University Pediatric Hospital, Chodzki St. 2,
20-093 Lublin, Poland

The article presents biomechanical eti-
ology of the so-called idiopathic scoliosis
(AIS). It describes I*, 1I™d and 111 etiopa-
thological groups (epg) of spine deformity
which were distinguished in years 2001/
2004/2005. At all children with so-called
idiopathic scoliosis we found a real abduc-
tion contracture of the right hip often con-
nected with flexion and external rotation
contracture. In other cases we found only
limited range of adduction of the right hip
in comparison to the left hip. We state that
the children with the real abduction con-

tracture of the right hip constitute the first
etiopathological group of development of
scoliosis (It epg). It is “S” double shaped
scoliosis with rib hump on the right side.
Other patients with only limited adducti-
on of right hip in comparison to the left
hip constitute the second etiopathological
group of development of scoliosis (1[4
epg). It is “C” shaped lumbar or sacro-lum-
bar or lumbo-thoracic left convex scoliosis.
The third etiopathological group (II* epg)
shows none or very slight curves on X-rays
with no rib hump or very slight but with
“stiffness of spine”. Such young patients
have problems with sport and in adult
age stiffness of spine causes large “back
pain”. The right hip structural abduction
contracture, or only difference in addu-
ction, is connected with the “syndrome
of contractures” at newborns and babies
described by many authors and thorough-
ly by Prof. Hans Mau. How does scoliosis
develop? Our explanation is the following:
asymmetry of movement of hips during
gait provokes asymmetry of loading and
asymmetry of growth of left and right sides
and gradual development of scoliosis. The
It epg scoliosis is secondary compensatory
deformity. The II™ epg is connected with
the permanent stand position on free on
the right leg since first years of life. The II1™4
epg consists of patients from boarder of It
and II™¢ epg. This classification makes clear
therapeutic approach to every etiopatholo-
gical group of scoliosis and gives us possibi-
lity to introduce causative prophylaxis.

Key words: So-called idiopathic sco-
liosis. Biomechanical etiology. New classi-
fication.

Viz PU, ro¢. 13, 2006, & 1+2 str. 54-68
See LS vol. 13, 2006, No. 1+2, p. 54-68
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,SYNDROM KONTRAKTUR*
(PODLE MAU) S ABDUKCNI
KONTRAKTUROU PRAVEHO
KYCELNIHO KLOUBU JAKO
PRICINNEHO FAKTORU VYVOJE
TZV. IDIOPATICKE SKOLIOZY

“SYNDROME OF CONTRACTURES”
(ACCORDING TO MAU) WITH THE
ABDUCTION CONTRACTURE OF
THE RIGHT HIP AS CAUSATIVE
FACTOR FOR DEVELOPMENT

OF THE SO-CALLED IDIOPATHIC
SCOLIOSIS

Karski J., Kalakucki J., Karski T., Dlugosz M.

Chair and Department of Pediatric Orthopaedics
and Rehabilitation

Skubiszewski Medical University of Lublin, Poland
University Pediatric Hospital, Chodzki St. 2, 20-093
Lublin, Poland

The article provides basic explanation
of “syndrome of contractures” (described
by Mau in 1979) at newborns and babies
and it’s conjunction with biomechanical
etiology of the so-called idiopathic scoliosis
(Karski 1995-2006). The authors analyzed
children with “syndrome of contractures”
and noted its relevance to some clinical sym-
ptoms at children with scoliosis. Newborns
and babies with clinical signs of ,syndrome
of contractures” require further spine exa-
mination already at age of 3-4 in order to
detect “danger of oncoming scoliosis” and
to introduce neo-prophylaxis. The research
based on “syndrome of contractures” can
explain predominance of female gender of
patients with scoliosis, sides of curves, side
of rib hump, progression and sensibility to
new rehabilitation exercises.

Key words: syndrome of contractures,
so-called idiopathic scoliosis

Viz PU, roc. 13, 2006, ¢. 1+2 str. 69-76
See LS vol. 13, 2006, No. 1+2, p. 69-76

INFORMACE O DRIVEJSIM
(NESPRAVNEM) REHABILITACNIM
LECENI IDIOPATICKE SKOLIOZY
PATERE. VYSLEDKY NOVE
REHABILITACNI TERAPIE.
PRAVIDLA NEO-PROFYLAXE

INFORMATION ABOUT OLD
(WRONG) REHABILITATION
TREATMENT OF IDIOPATHIC
SCOLIOSIS.

OUTCOME OF NEW
REHABILITATION THERAPY.
RULES OF NEO-PROPHYLAXIS

Katakucki J., Karski J., Karski T., Kandzierski G.,
Madej J., Dlugosz M.

Chair and Department of Pediatric Orthopaedics
and Rehabilitation

Skubiszewski Medical University of Lublin, Poland
University Pediatric Hospital, Chodzki St. 2, 20-093
Lublin, Poland

The article provides overview of previ-
ous and present rehabilitation exercises in
therapy of the so-called idiopathic scoliosis.
Till discovery of biomechanical etiology
of spine deformity (T. Karski 1995-2006)
the “strengthening-extension exercises for
spine” were popular in many countries.
The enlargement of curves was suggested
as “natural history” of scoliosis. The disco-
very of biomechanical etiology allowed to
introduce new rehabilitation therapy and
rules of causal neo-prophylaxis. The new
conservative therapy of scoliosis should be
now the main aim for every doctor.
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Key words: rehabilitation exercises,
so-called idiopathic scoliosis

Viz PU, ro€. 13, 2006, & 1+2 str. 8-16
See LS vol. 13, 2006, No. 1+2, p. 8-16

WEDGED VERTEBRA EXPANDED
BY BRACE. REPORT OF TWO
CLINICAL CASES

Jacques Chéneau', Gudrun Engels?,

Theodoros B. Grivas?

139 rue des Chanterelles, 31650 Saint Irena,
France
e-mail : cheneauj@wanadoo.fr

2 am Butenweg 6, D 92245Kiimmersbruck,
Germany

3 Orthopaedic Department “Thriasio” General
Hospital, Attica, Greece

Introduction

It is well documented that congeni-
tal scoliosis patients suffering defects of
segmentation, like unilateral unsegmented
bars, need early surgical treatment, as the
deformity will malignantly progress. Other
similar cases having defects of formation
the same as hemivertebrae (nonincarcer-
ated, semincarcerated, or incarcerated) are
receiving avariety of treatments shifting
from observation to brace treatment or
surgical intervention.

Aim of this report is to point out the
fact that, in selected congenital scoliosis
patients, there is beneficial effect of brace
treatment in a way that the smaller side
of blocks and wedged vertebrae can be
expanded due to brace treatment. We have
only seen a few similar cases published in
the literature, signed by a former pupil of
one of us.

Patients

Two patients with blocks and hemiver-
tebrae are presented. One girl, six years of
age when initially presented, had an abnor-
mal block, a congenital wedge vertebra
Th5-6 and 23° of Cobb angle. She received
a nearly typical Chéneau brace: The second
patient is a boy 11 years of age when he ini-
tially attended the scoliosis clinic (born on
30 October 1985) with a L3 incarcerated
hemivertebra, with a Cobb angle L2-14 of
10°. Due to surface deformity and due to
the anticipation of a possible progression
of the scoliotic curve the boy was commen-
ced conservative treatment with a modi-
fied Boston Brace and he was followed up
regularly clinically and radiographically.

Results

The long-term follow up revealed that
wedged vertebrae were so normalized, that
no further treatment was needed in both
patients.

Discussion

The brace has acted according to the
laws of Delpech: Charging one side of
a growing joint and discharging the other
one brings on agreater growth on the
discharged and aslower growth, even
agrowth stop, on the overcharged side.
What seemed to be unknown up to our
times is that the laws of Delpech con-
cern wedged vertebrae, too, and that an
abnormal bone piece reacts according to
Delpech’s laws much more electively than
aneighbouring normal bone As aresult,
the congenital wedged vertebrae became
nearly symmetric. Other cases are being
treated by brace at present time and we
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expect alonger delay before publishing
them. This strategy therefore can deduce
the rate of surgical cases. We think that
abrace should be given in selected con-
genital scoliosis patients.

Key words: congenital scoliosis,
congenital wedge vertebra, incarcerated
hemivertebra, bracing

DEFORMITY PATERE

U SYSTEMOVYCH CHOROB
S ABNORMALNI KOSTNI
DENZITOU

Mafrik L.!, Kolaf J.2, Hudakova O.3, Mafikovad Al

Kozlowski K.4

IAmbulantni centrum pro vady pohybového
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2. LF UK a FN Motol

3 Katedra antropologie a genetiky ¢lovéka, PfF UK,
Praha

4 Department of Medical Imaging, The Children s
Hospital at Westmead, Sydney, Australia

Autofi podavaji prehled deformit pate-
fe, které byvaji patognomonickym sympto-
mem nékterych kostnich dysplazii (napf.
pseudoachondroplazie, metatropicka
dyslazie), metabolickych vad (napf. oste-
omalaticky syndrom, juvenilni idiopaticka
osteoporoza [JIO], mukopolysacharidézy
a oligosacharid6zy) a kolagennich kost-
nich chorob (napf. osteogenesis imper-
fecta [OI], Marfanuv a Ehlerstiv-Danlostv
syndrom). Sekundirni osteopordza je
pfitomna ve vSech pfipadech Turnerova
syndromu. Patogeneze deformit patefe
je predurcena molekularné genetickymi

faktory. Zavaznost deformit patefe stejné
jako koncetin je ovlivnéna funkcéni kostni
adaptaci na zdklad¢ znamych mechanismu
kostni remodelace (Utah paradigma podle
H. Frosta). Vrozené deformity patefe jsou
vzdy strukturdlni a jsou provizeny riznym
stupném osteoporozy v zavislosti na véku
a pohlavi. Ristové obdobi je nejvhodné;jsi
pro komplexni léceni, které kromé reha-
bilitace, korzetoterapie a operacni léCby
zahrnuje i léceni kalciotropnimi léky.
Dukazem uspésné komplexni terapie déti
s OI a JIO je rentgenologicky priikaz rastu
obratlovych tél hrudni a bederni patefe
do vysky. Diagnostika osteopordzy ¢i oste-
omalacie a raciondlni 1éceni kalciotrop-
nimi léky ma byt monitorované pomoci
biochemickych markerti kostniho obratu
a DXA denzitometrie s vyuzitim détské-
ho soft wearu (v indikovanych pfipadech
histochemickym a histomorfometrickym
vySetrenim). Cilem komplexni 1é¢by v ob-
dobi rastu je normalizovat kostni meta-
bolismus a tak dosiahnout individudlné
optimdlni peak bone mas v dospélosti.
Typické deformity obratli a patefe jsou
demonstroviany ve stru¢nych kasuistic-
kych sdélenich (1).

Upozorfiujeme zde na novou nosologic-
kou jednotku nazvanou Ceskd kostni dyspla-
zie s charakteristickym RTG ndlezem (viz
obr. 1-6): hypoplazie nékolika metatarz,
platyspondylie s obdélnikovitym tvarem
patefniho kanalu lumbadlni patefe a progre-
sivni zuZovani kloubnich $térbin (pfedcas-
né vznikajici osteoartr6za). V jedné rodiné
byli diagnostikovini 4 postizeni jedinci
(2) a pozd¢ji byla diagnoza této KD urce-
na v 5 dalSich nepfibuznych rodinach Ziji-
cich v Ceské republice (3, 4). Dédi¢nost je
autozomalné dominantni (2, 3, 4). Vsichni
pacienti jsou kavkazské rasy a pochaizeji
z riznych oblasti Ceské republiky. Zd4 se,
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Fig. 1. X-ray of the right foot at the age
of 28 years - hypoplastic/dysplastic 3¢
and 4" metatarsals.

Ze toto onemocnéni je docela béZnou kon-
stitu¢ni kostni chorobou u nis.

Tento rok G. Mortier et al. objevili
R75C mutaci u 4 pacienti publikovanych
I. Mafikem et al. v roce 2004 (2) a u 1 paci-
entky, kterd byla demonstrovina v praci
K. Kozlowski et al. v roce 2004 (3). Stejna
mutace byla nyni prokdzina v Sydney v ju-
goslavské rodiné. To znamena, Ze tato nova

Fig. 2. X-ray of the right hip, 28 years. The lower por-
tion of the ilia is short and broad. Marked narrowing
of all joint spaces. Flattened, slightly irregular femoral
head.

KD neni ,privatni syndrom®, ktery se vysky-
tuje jen v CR. Tyto ndlezy svéddci, ze Ceskd
dysplazie patii ke kolagenopatiim, typ II.

Klicova slova: deformity patefe, kostni
dysplazie, metabolické kostni choroby, kola-
genopatie, funk¢ni adaptace kosti, Ceska
kostni dysplazie
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Fig. 3. X-ray of hand - AP projection, 15 years. Narrowing of all hand joint spaces most marked in the wrist.
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Fig. 4. X-ray of thoracic spine - lateral projecti- Fig. 5. X-ray of thoracic spine - lateral projection,
on, 6 years. Significantly flattened oval thoracic 30 years. Flattened thoracic vertebral bodies with
vertebral bodies. irregular vertebral plates.
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Fig. 6. X-ray of lumbar spine - AP projection,
30 years. Rectangular lumbar spine canal.

SPINE DEFORMITIES AT SYSTEMIC
DENSITY DISORDERS

Mafik 1.1, Kolaf J.2, Hudakova O.3, Mafikova A},
Kozlowski K.4

I Ambulant Centre for Defects of Locomotor
Apparatus, Prague, Czech Republic
Olsanska 7, 130 00 Prague 3,
e-mail: ambul_centrum@volny.cz

2 Institute of Postgradual Education, Radiological
Clinic, The University Teaching Hospital Motol,
Charles University, Prague, Czech Republic

3 Dept. of Anthropology and Human Genetics,
Faculty of Science, Prague, Czech Republic

4 Department of Medical Imaging, The Children”s
Hospital at Westmead, Sydney, Australia

The topic are spine deformities as
a pathognomonic symptom at some bone
dysplasias (e.g. pseudoachondroplasia,
metatropic dysplasia), metabolic disorders
(e.g. osteomalatic syndrome, juvenile idi-
opathic osteoporosis [JIO], mucopolysa-
ccharidoses and oligosaccharidoses) and
collagen bone diseases (e.g. osteogenesis
imperfecta [OI], Marfan and Ehlers-Danlos
syndromes). Secondary osteoporosis is
pathognomonic sign of all cases of Turner
syndrome. Pathogenesis of spine deformi-
ties is determined by molecular genetic
factors. Severity of spine defects and/or
deformities similarly like at long bone
deformities is influenced with functional
adaptation of bone tissue according to
previously defined mechanisms of bone
remodelling (Utah paradigm by H. Frost).
Systemic spine deformities like congenital
spine defects are accompanied by some
degree of osteoporosis. Growing period is
the most suitable for complex treatment of
systemic spine deformities that instead of
rehabilitation, bracing and surgical treat-
ment includes medication of calciotropic
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drugs. The clear evidence of successful
complex therapy of OI and/or JIO chil-
dren is an X-ray proves of vertebral body
growth in vertical direction (correction
of platyspondyly of thoracic and lumbar
spine). Diagnosis of osteoporosis and/or
osteomalatia and rational treatment using
calciotropic drugs should be monitored by
examination of bone metabolism markers
and dual energy densitometry (DXA) with
application of child soft wear (at indicated
cases by histological, histochemical exami-
nation and histomorphometry). The main
aim of comprehensive treatment in chil-
dhood is correction of bone metabolism
and achievement of individual peak bone
mass in adulthood. Typical deformities of
vertebral bodies and spine are documeted
at short case reports. (1).

Attention is devoted to an unique disea-
se called Czech Bone Dysplasia and its
characteristic X-ray findings (see fig. 1-6):
Peculiar radiographic findings are hypo-
plasia of a few metatarsals, platyspondyly
with rectangular shape of the lumbar spi-
nal canal and progressive narrowing of
the joint spaces. Four affected patients (2
adults and 2 children) were diagnosed in
the 1%t family (2). Later the diagnosis was
confirmed in next 5 unrelated families in
Czech Republic (3, 4). Finally, the condi-
tion was inherited as a dominant trade
(2, 3, 4). All patients are Caucasians and
originate from different parts of the Czech
Republic. It seems that this disorder is
quite a common constitutional bone disor-
ders in this country.

This year G. Mortier et al. have found
the R75C mutation in the patients repor-
ted by I Marik et al. in 2004 (2) and
K. Kozlowski et al. in 2004 (3). At pre-
sent the Czech Dysplasia was diagnosed in
Sydney in a “Yugoslaw” family and confir-

med now by DNA investigation. It means
that the new dysplasia is not a “private
syndrome*“ occuring only in CR. These data
suggest that Czech dysplasia is a type II
collagenopathy.

Key words: spine deformities, bone
dysplasias, metabolic disorders, collagen
bone diseases, functional adaptation of
bones
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VROZENE DEFORMITY PATERE

U GENETICKYCH SYNDROMU:
OKULO-AURIKULO-VERTEBRALNI
SPEKTRUM

Kuklik M., Mafik I., Kozlowski K.
Ambulantni centrum pro vady pohybového
apardtu, Olsanska 7, 130 00 Praha 3

e-mail: miloslav.kuklik@volny.cz

Vrozené deformity patefe z poruchy
formace, segmentace a smiSené poruchy
jsou pric¢inou variabilni vertebrdlni sym-
ptomatologie, prokazuji se bloky, hemiver-
tebry, motylovité obratle, rozSt€py obratlu,
vyznacné zmény Zeber aj. Tyto malformace
jsou pricinou kongenitdlni skoliozy, kyfozy,
lordoézy, kyfoskoliozy, lordoskoliozy a blo-
ku pdtere. Pii urcité lokalizaci jsou pato-
gnomonickym nalezem spondylokostilni
a spondylotorakalni dysplazie, ischiover-
tebralni dysplazie, cerebrofaciotorakalni
dysplazie a jsou soucdsti mnoha genetic-
kych syndrom, napf. Robinova syndromu,
Klippelova-Feilova syndromu, Sprengelovy
sekvence aj. Mezi biomechanicky zdvaz-
né se fadi zfidka se vyskytujici nosologic-
ké jednotky okulo-aurikulo-vertebrilniho
spektra, vyznacujici se kromé vrozené mal-
segmetace ¢i malformace patefe hemifa-
cidlni mikrosomii s pfidruzenymi vadami
jako u Goldenharova syndromu, pfechod-
nych forem VACTERL asociace, a obli¢ejo-
vou stigmatizaci u dalSich syndrom1.

Goldenharuv syndrom (GSy) se
vyznacuje vrozenymi vadami patefe s orofa-
cidlni symptomatologii, jez zahrnuje 1. a 2.
zaberni oblouk. Obvykle se popisuje hemi-
facialni mikrosomie, kranidlni asymetrie,
anomalie oc¢i, dermoidni cysty, roz§tépové
vady obli¢eje, mikrognacie, srde¢ni vady,
vertebrilni a rendlni vady.

Goldenhar (1952) si jako prvni vSiml
souvislosti o¢nich a usnich anomalii ve vzta-

hu k hypoplazii mandibuly (hemifacialni
microsomie). Jednostranna hypoplazie man-
dibuly se soucasnymi anomadliemi zevniho
ucha byla popisovina jiZ od roku 1800.
Pramérny vyskyt GSy se uvadi 1:5600,
kolisd v rozmezi od 1:3500 do 1:26 000.
Mirné formy se vyskytuji castéji a mo-
hou byt prehlédnuty. Extrémni variabili-
ta klinickych projevll vedla k rozlicnému
nazvoslovi: hemifacialni microsomie, faci-

oauriculovertebral spectrum, syndrom
1. a 2. zaberniho oblouku, laterdlni facialni
dysplasie.

VétSina pfipada vykazuji vertikdlni
pfenos sluditelny s autosomilné domi-
nantni dédic¢nosti. Vyskyt choroby ve 2
nebo vice generacich v¢etné sourozencu
byl také popsan. Variabilni klinickd mani-
festace odpovida genetické heterogenité
od vaskularnich defektt v intrauterinnim
Zivoté aZ po cist€é mendelovskou choro-
bu. Vétsina pfipadt je sporadickych. Jsou
zaznamendny i situace biomechanické,
teratogenni etiologie.

Ze skeletdlnich anomdlii se vertebral-
ni anomalie vyskytuji v 30-50 %, zahrnu-
ji occipitalizaci atlasu, anomdlni klinovité
obratle, kompletni ¢i ¢dste¢nou synostozu
dvou i vice obratli, nadpocetné obratle,
hemivertebry, spina bifida aj. Faze kr¢nich
obratlt (ve 20-35 %) muzZe byt spojena s ba-
zildrni impresi. Ddle anomalni Zebra, radiil-
ni defekty (10 %), pedes equinovari (20 %)
a defekty lebky. Kranidlni asymetrie, mikro-
cefalie, plagiocefalie se uvadi ve 20 %.

Kazuistika se tyka rodiny, kde nemocna
matka a dcera maji rozdilny stupefi onemoc-
néni. U matky byly zaznamendny jen mirné
projevy asymetrie oblic¢eje, mikrodoncie
horniho postranniho feziku vlevo, astenic-
ky habitus, autoimunni proces Stitnice a zvy-
Seni hladin onkogenniho markeru scc anti-
genu, tzv. hemifacialni mikrosomie. Prvni
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téhotenstvi matky skoncilo spontinnim
abortem v 1. trimestru. U probanda - prvni
dcery z rizikového druhého téhotenstvi
je plné vyvinuty syndrom s epibulbdrnim
dermoidem nad levou orbitou, lateralnim
rozStépem koutku a dal$imi orofacidlnimi
stigmaty, zapadajicimi do spektra plné vyvi-
nutého GSy (obr. 1). V 1. roce Zivota byly

zjiStény tracheomalatické komplikace. Na
patefi byly zaznamendny anomadlie hrudnich
obratli mirného stupné (motylovité obrat-
le). Matka porodila z dal$iho téhotenstvi po
prekoncepcni péci a komplexni prenatalni
diagnostice zdravou dceru. Téhotenstvi bylo
monitorovano ultrasonograficky a provede-
na amniocentéza s biochemickym a cyto-

Obr. 1. Orofacidlni stigmatizace divky - 6 let.
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genetickym vySetfenim plodu (biochemie
v normé, karyotyp 46, XX)

V rodokmenové analyze je pozoru-
hodné onemocnéni nidorem dolni Celisti
u bratra matky pacientky (opét oblast tzv.
zabernich obloukt). Nadorové onemocné-
ni z okruhu adenomatézy/polypdzy zaziva-
ciho traktu bylo zjist€éno i u otce matky.

Obr. 2B. Abnormality obliceje. Obr. 2A. Fenotyp 7mésic¢niho kojence.

Obr. 2C. Malformace rukou - vmezefena radidlni aplazie, afunk¢ni plovouci palce rukou, 3 roky.
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Obr. 2D. RTG horni hrudni pitefe v AP projekci dokumentuje dorzalni srist 4.-5. a 6.-7. Zebra vlevo.

VACRL asociace (& Klippeluv-Feiluv
syndrom). Typické anomalie u VACTERL
asociace jsou: v - vertebrdlni (u 37 % pfi-
pada), vaskulirni, a - andlni (v 63 %),
aurikularni anomalie, ¢ - kardiovaskular-
ni (v 77 %), t - tracheoezofagealni pistél
(v 40 %), e - esofageilni atrézie, r - rendlni
(v 72 %), radidlni defekty (v 58 %), 1 - kon-
Cetinové anomalie (a Zeberni).

Czeizel et al. (1988) rozliSuji teratogen-
ni - pravou a smiSenou VACTERL asocia-
ci, kterd je soucdsti urc¢ité chromosomalni
nebo mendelovské afekce.

Kasuistika
Chlapec pochazi z 1. gravidity matky,

porod ve 41. tydnu, resuscitovin, p.h.
3650 g, p.d. 48 cm. Ve 2,5 més. Zjistén roz-
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Obr. 2E. RTG kréni patefe v bo¢né projekci
ukazuje kostény blok C1-3 a redukci poctu
krénich obratli.

$tép t€l obratli kréni patefe a horni hrudni
krajiny, podezieni na hemivertebry. Pedes
equinovari bil, dplnd aplasie radidlni bil.
Kardiologickym vySetfenim zjisténo fora-
men ovale apertum, USG CNS prokazalo
agenesi septi pellucidi. Od 2. mésice 1écen
konzervativné pro gastroesofagealni reflux.

V Ambulantnim centru pro vady pohy-
bového aparitu v Praze byl poprvé vySetien
v 6,5 mésicich: eutrofik (8300 g), oplosté-
ni zahlavi vpravo, hlava rotoviana doprava,
pfed levym uSnim boltcem drobné dva
kozni vyrustky, kratky krk - kostni torticol-
lis, v oblasti kofene nosu hemangiom, HK -
povrchni amnidlni zaskrceniny, oboustran-
nd manus vara, afunkéni plovouci palce
(obr. 2 A, B, C, D). RTG C a horni Th pate-
fe: porucha segmentace s redukci poctu C
obratltl, fuze C1 - C3 a proximdlnich Th
obratla, ¢aste¢na fuze 4. a 5. Zebra, 6. a 7.
vlevo dorsilné, pedes equinovari cong. bil.

Klinicko-genetickym a rentgenologic-
kym vySetfenim byla kombinovana vada
zafazena mezi VACTERL asociace s neu-
plnou expresi. Na zikladé zjiSténych ano-
malii koncetin (oboustrannid vmezefena
radidlni aplazie s afunk¢nimi palci rukou),
patefe (porucha segmentace i formace
kréni a hrudni patefe), Zeber (fuze), usi
(abnormadlni boltce a zdvazna porucha slu-
chu), srdce (foramen ovale apertum), CNS
(ageneze septi pellucidi) se jedna o VACRL
asociaci.

Od 7 mésicti véku bylo zahdjeno léce-
ni ortotické a RHB (protahovini kontrak-
tur, Vojta metodika) pro rebelujici equino-
varosni deformity nohou (v.s. zpusobeny
neuplnymi amnidlnimi zaskrceninami kon-
Cetin). Chuze samostatné od 20 més. Ve
4 letech provedena adenotomie, audiome-
trie prokdzala hypacusis perceptiva gravis
bil., proto byl chlapec vybaven sluchadly,
naucil se mluvit

Ve 4,5 letech vySka 102,7 cm (12.P -
maly), hmotnost 19,6 kg (k vy$ce na horni
hranici normy), hyperbrachycefalie, mensi
levé ucho distdlnéji, hypertelorismus,
ntzkovity dachop mezi 2. a 3., 4. a 5. prst,
afunk¢ni plovouci palce.

Operacnim, ortotickym a rehabilitac-
nim lé¢enim byl korigovan rigidni pes equi-
novarus pravé nohy. Ve spoluprici s plas-
tickym chirurgem byla vyfeSena manus
vara congenita obou rukou byl vycvicen
i Spetkovy uchop.

Po narozeni byla uvaZovina suspekt-
ni diagnéza Holtiv-Oramtv syndrom.
Prezentované anomilie lze zahrnout do
okuloaurikulovertebralni sequence (hyper-
telorismus a dalsi jiZz uvedené vady).
V pfipadé dalsiho téhotenstvi u stejnych
rodicl je nutnd prenatalni diagnostika, pro-
toze neni mozné vyloucit mendelovskou
afekci.
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Obr. 3A. Stigmatizace obliceje, 4 roky a 7 mésicu.
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Spondylokarpotarzalni synostoéza

Syndrom spondylokarpotarzalni synos-
tozy (SSS) je nozologickd jednotka cha-
rakterizovand chybnou segmentaci patefe
a spojenim karpt i tarza. Diagnostikuje se
velmi vzicné, do roku 2004 bylo publiko-
vano pouze 20 pripadu. Skoliéza z chybné
segmentace je ¢astou abnormalitou patefe.
Stupeinl skoliozy u SSS muze byt velmi roz-
licny.V poloviné pfipadt byva znac¢ného
stupné. Syndromologické spojeni vrozené
skoliozy s karpotarzdlni fazi casto unikne
pozornosti, protoze rentgenogramy rukou
a nohou nejsou u déti s vrozenou skoli6zou
rutinné provadény a fuze karpdlnich nebo
tarzdlnich kustek nemusi byt patrna. Ve
¥ pripadd bez RTG snimku rukou mize
diagnoza SSS uniknout. RTG ukazuje ptivod
skoli6zy. Anomilie Zeber jsou sekundir-
ni ze skoliozy. Fuze Zeber se nevyskytuje.
U SSS skolioza maligné progreduje v cCas-
ném Zivoté a zejména v obdobi ristu.

Facies je sice dysmorficka, ale necha-
rakteristicky. Mohou byt roz$tépy patra
a sluchové defekty. Mentdlni vyvoj pacien-
t je normdlni.

Diferencidlné diagnosticky je nutno
rozli$it karpotarzdlni koalici s fuzi karpu,
tarzll a falang, se zkricenim 1. metakarpu
a brachydaktylii 1. prstu, obratle jsou vSak
zde normalni.

Geneticky se jednd o autozomalné rece-
sivné dédicné mendelovské onemocnéni
s lokalizaci genu na 3p14 oblasti.

Kasuistika

V nasem sdéleni popisujeme kazuistiku
4 letého dévcete s dysmorfologickym vzhle-
dem oblic¢eje a vyvojovym opozdénim. Dité
. bylo nejprve vySetfovino (prezentovino)
Obr. 3B. Blok obratl Th7-11 s deformitou patefe. Jde o 3 dité z 5 tého-
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Obr. 3C. Fuze os capitatum s os hamatum

Obr. 3D. Faze os cuboideum s os cuneiforme 3
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Obr. 3E. CT scan dolni hrudni patefe prokazal
oboustrannou nesegmentovanou listu v arovni
Th6-11

tenstvi 33 leté matky a 35 letého otce ( dvé
pfedchozi gravidity skoncily spontinnimi
potraty). Prubéh téhotenstvi probandky
a porod byly normalni.

Porodni hmotnost ¢inila 2900 g a po-
rodni délka 47 cm. Bylo vysloveno pode-
zfeni na syndromologické onemocnéni
(napadna mala postava a dysmorficky obli-
cej).

Ve véku 4 roky a 9 mésict bylo konsta-
tovano psychomotorické opozdéni vyvo-
je a reci. Vaha byla 11,5 kg (25 percentil)
avyska 86 cm (-4,9 SD pod 3 percentilem).
Horni segment t€lni ¢ini 50,3 cm (-4,9 SD),
dolni segment 36 cm (-4, 7 SD).

Fyzikdlnim vySetfenim byl zjistén pro-
porciondlni zkrat horniho i dolniho seg-
mentu téla a levostranné konkdvni skolioza
thorakolumbalniho pfechodu pitefe s po-
ruchou dynamiky patefte. Celo je prominu-
jici, kofen nosu $iroky, oboustranné jsou
pfitomny epikanty a dlouhé filtrum, usi
nizko posazené (obr. 3A) Dochazi k pred-

¢asné ztraté mlécného chrupu. Klouby
jsou hypermobilni s vyjimkou predlokti,
kde byla omezena supinace. Na dolnich
koncetinidch byla mald valg6zni deformita,
plocha noha s abdukci prednoZzi. Na levé
ruce je opici ryha. Zrak a sluch jsou normal-
ni. Ultrazvukové vysetfeni ledvin a dutiny
bfisni bylo normalni.

Biochemické vySetieni v krvia moci bylo
v norm¢€. Thyroxin, parathormon a markery
kostniho metabolismu byly normalni.

Molekuldarné cytogenetické vySetieni
karyotypu (FISH) bylo 45,X (2,5 %) a 46,XX
(97,5 %) - v podstaté v normé, jednd se
o klinicky nevyznamnou pseudomozai-
ku. Abnormalni geneticka stigmatizace by
mohla mit koincidenci s Turnerovym syn-
dromem.

Rentgenogram prechodu dolni hrudni
a horni bederni patefe prokazal kongeni-
talni skolidzu. Zjistén blok obratli Th7-11,
prostranna faze pedikla Th7-11 a zazené
intervertebrdlni prostory Th2-Th 3 a L2-
3 a L5-S1. Pocet Zeber byl redukovian na
11 piara (obr. 3B). Bilaterdlné se zjisti-
la karpdlni a tarzalni fize - jde o spojeni
os capitatum a hamatum (obr. 3C) a os
cuneiforme 3 s os cuboideum (obr. 3D).
CT vysetfeni dolni hrudni patefe prokiza-
lo oboustrannou nesegmentovanou liStu
obratlti Th 6-11 (obr. 3E).

Endokrinologové uvazuji o zavedeni
terapie ristovym hormonem. Prognoéze
vyvoje lordoskoliozy patefe je nejista.

Zavér

GSy se muze prekryvats VATER asociaci.
Typicka facidlni asymetrie a o¢ni pfiznaky
(prezentované v 1. kasuistice) odliSuji GSy
od VACTERL asociace, kde kromé vertebral-
ni symptomatologie dominuje oboustranna
vmezefend radidlni aplazie s plovoucimi
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palci. Abnormilni oblicejova stigmatiza-
ce byla pozorovana jak u chlapce s VACRL
asociaci, tak u divky se SSS (syndromem
spondylokarpotarzilni synost6zy). U vSech
pacienttl s rychle progredujici kongenital-
ni skoliézou v pfedskolnim véku by mély
byt providény kromé RTG a CT vySetieni
patefe také RTG rukou a nohou k upfes-
néni syndromologie a prognézy daného
stavu. Na diagnozu SSS je tfeba pomyslet
u déti s malou postavou a kongenitilni pro-
gresivni skoli6zou. Karpotarsalni synostdza
je pro diagnézu SSS rozhodujici.
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SURGICAL TREATMENT OF SPINAL
DEFORMITIES USING SSE (SPINAL
SYSTEM EVOLUTION)

Assoc. Prof. Petr Korbelai M.D., PhD.
Charles University Prague, 2nd School of
Medicine, Department of Orthopaedics
V Uvalu 84

150 18 Prague 5 - Motol, CZ

E-mail: korbelar@ibi.cz

The original Spine System was develo-
ped in 1989 by Thierry Marnay in France.
SSE is versatil systém for general use in
fractures, tumors, degenerative disorders
and scoliosis. Main components are the
rod, standard and polyaxial screws, nuts,
and selfstable clamps which reliably pre-
zent dny dislodgement. Clamps are used
in distraction as well as in compression of
the curve. We use the clamps regulary in
the thoracic spine and screws in the lum-
bal spine and also un the thoracolumbar
junction. SSE can be used for posterior and
anterior surgery. The derotation by the pos-
terior surgery is very efective. The major
advantage of this technique is the possi-
bility of perfoming corrective maneuvers
gradually and repeatedly. The ability of SSE
has also been proven in anterior surgery.

We used SSE system since the end of
1999. In five years SSE was used in total of
116 patients (125 surgery). The number
included 107 children and 9 adults. These
system was used by 78 scoliosis (49 idiopa-
thic, 21 neuromuscular, 8 congenital).

The operated patiens were separated
into two groups. First group were the
patients with flexible curves (34 cases),
second group were the patiens with rigide
curves. Patients in first group were before,
and one year after operation verified by
CT scan. We evaluated degree of correcti-
on and derotation, stability and mobility
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of lumbosacral spine, general stability of
fussed spine, and complications. Generally
Cobb Angle reduction was 59,4 %, derota-
tion 60,2 %.. We have seen 5 complications
by wound healing and by 8 patients the rod
was broken.

According to our experience SSE pro-
vides very good derotation by flexible
scoliosis curves and high reduction and
post operative stability by the other spinal
deformities or injuries.

COMPREHENSIVE
REHABILITATION
OF PARAPLEGIC PATIENTS

KOMPLEXNI REHABILITACNI PECE
O PACIENTY S PORANENIM MICHY
A CO REGENERACE NERVOVE
TKANE?

Wendsche P.

Ucelend oSetfovatelsko-rehabilitac-
ni péce o pacienty s poranénim michy je
zaméfena na omezeni rozsahu poskoze-
ni nervové tkané a zlepSeni funkce trupu,
koncetin a vnitfnich organti poskozeného
organismu. G. Zdch (1) formuloval heslo,
ze ,Rehabilitace za¢ina na misté urazu“.
Siroké spektrum oSetiovatelskych a reha-
bilita¢nich opatfeni omezuje rozsah posko-
zeni. NejvétSiho vyznamu dosdhla inhibice
peroxidazovych fetézovych destrukc¢nich
reakci na buné¢nych membrandch véasnou
aplikaci preparitu methylprednisolonu
(Solumedrolu®) (2), stejné jako dostatecny
piisun kysliku co nejdfive po traze. Setrna
odborna zichrana k zabranéni sekundar-
nich skod je samoziejmosti. V nemocni¢ni
péEci je to pak hlavné dekomprese utlaceni
michy opera¢nimi zakroky.

V popfiedi neuro-rehabilitace stoji ,neu-
rofyziologickd“ fyzioterapie (Bobath, Vojta,
PNF). Jeji zaklad je periferni facilitace s ci-
lem vytvofeni motoriky a zabrianéni pato-
logickych vzorcu. Skutecnost, Ze u nékte-
rych poskozenych dojde k uplné ¢i ¢astecné
upravé neurologického deficitu nepfevrati-
la tisicileté dogma, Ze posSkozeni centralni
nervové tkiané je nevratné. Po vzruSujicich
experimentalnich vysledcich Svycarské sku-
piny M. Schwaba (3, 4, 5), které se podafi-
lo odblokovat inhibici neurondlniho rustu
(Anti-Nogo A), hleda nyni odbornd vefejnost
na celém svété dalsi vyvoj v této otdzce a kla-
de otazku: Je regenerace michy moznd?

Uceni (mentdlni trénink) je rozhodu-
jicim faktorem pro ovlivnéni neuroplasti-

Obr. 1. Pfistrojem MfZ2 snimime slaby EMG
signdl nad podbrisSkem, ktery byl vyvolin pou-
hou predstavou o pohybu (posazeni).

Dva generitory zesiluji signdl a vraci ho trigge-
rovanou stimulaci do cileného svalstva. Tento
feedback pacient trénuje. UZ brzo se zlepSuje
stabilita trupu a kognitivni vlastnosti.
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Obr. 2. Scintigrafické vySetfeni mitochondrii vychytavinim Tc-sestamibi/tertrofosminu v organismu.

Obraz ukazuje pfirast mitochondralni aktivity po 6ti mési¢ni IMF-terapie (prava ¢ast)

city, kterd je podkladem neuro-rehabilita-
ce. Mentdlni trénink pouZivaji sportovci
a hudebnici, aby zlep$ili svou vykonnost.
Stephan a spol. (6) dokazali, Ze motoricka
pfedstava a motoricky ¢in spolu souviseji.
Formulovali, Ze motorickd pfedstava akti-

vuje s vyjimkou motorického kortexu roz-
sahlé asociované aredly mozku. Pfedstava
pohybu koreluje s EMG-aktivitou v pare-
tickém svalu. Nasledky centrdlni parézy
nejsou jen motorické vypadky, nybrz také
poruchy vnimani pohybu (propriocepce).
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Mentilni trénink aktivuje CNS a vytvori
podminky pro regeneraci ve prospéch své-
volné motorické ¢innosti (7)

IMFR-Terapie (Intention controlled
Myofeedback) je psychomotoricka metoda
uceni, kterd integruje mentdlni trénink,
EMG-snimdni a myofeedback. Koncept
vychazi z pfedpokladu, Ze predstavovanim
pohybu (sed, flexe ¢i extense koncetin)
se aktivuje nejen ,jedno centrum“ v moz-
ku, nybrz vSechny tomuto pohybu rele-
vantni struktury a procesy v mozku, v miSe
a v periferii. Tato CNS-aktivace je kontro-
lovina pomoci procesoru terapeutického
pfistroje (MfT Z?). Pfi mentdlni aktivaci
paretické svalové skupiny (pouze predsta-
vou) pfistroj snima povrchovym EMG slaby
signdl v cilové skupiné a zesilené ho vriti
formou svalové stimulace. Tato stimulace
je trigerovand, aby nedoSlo k spastickym
a nefyziologickym aktivitim svala. Pacient
si sam tento myofeedback kontroluje. Uz
brzo se zlep$i vnimani téla, spasmy se redu-
kuji, pacient lépe vnimd propriocepci. Po
jednom az dvou mésicich se objevuji prvni
motorické regenerace. Docileny motoricky
a sensitivni pfinos v priib¢éhu terapie lze
vysvétlit jediné tim, Ze dojde béhem tera-
pie k neurogeneze (sprouting). Odpovédi
na oteviené otdzky musi pfindset budouci
vyzkumna a klinicka spoluprice.
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Introduction

Spinal corrective braces (Fig. 1) are
used for treatment of spine scoliosis of chil-
dren (pathologic deformation of the chest
curve). The X-rays of the patient without
and with the brace are shown in Fig. 2.
The dynamic corrective braces of type
Cheneau or according to Cerny’s patent No.

ambul_centrum@volny.cz 131



Fig. 1. Patient without and with the dynamic corrective brace according to Cerny
(patent No. 281800CZ).

2 "._“...-.— == :-.
Fig. 2. The frontal X-ray of the patient from fig. 1

without and with the corrective brace.

281800CZ (Fig. 1) are usually used in
the Czech Republic. The breast curves
can be classified according to King at
X-rays in standing patients. Curves of
scoliosis are measured by Cobb angle.
The brace of type Cheneau we rec-
ommend for the spinal curve of type
King I, I, and IV and the brace of type
Cerny for the spinal curve of type King
ILIIaV [7].

If the brace pushes the child trunk
and makes a stress state in the patient’s
spine, the spinal pathologic form is
corrected. After a long-term use of the
brace, the part of spinal correction is
permanent.

The brace is made in the following
manner: first, a plaster negative form
and then a positive form of the child
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Fig. 3. The frontal X-ray of the patient without and with the corrective brace, thoracic and lumbar
angles.

trunk are made. The experienced orthotist
according to recommendation of ortho-
paedist and X-ray of spine deepens the
plaster positive form in the place where
the brace has to push on the child’s trunk.
The plastic brace is then made according
to this plaster form. After its application
on the child trunk the brace pushes at the
places where the form has been deepened
(the tight shoe principle).

If a computer search is not used, the
brace force effect is the result of the ort-
hotist experience only and it does not ens-
ure that the designed brace form and the
manner of bracing are optimal. The paper
shows a computer aid design of brace form
and calculation algorithms for vertebrae

and inter-vertebrae discs stress and defor-
mation calculation for the concrete brace
applications.

The remodelling of the spine patholo-
gic curve depends on the type of spinal
defect, spine stress state, time and manner
of the brace application. The aim of the
research is the determination of an ideal
brace form and a computer prognosis of
treatment course.

Materials and Methods

The spinal curve is stored in the com-
puter as the following 3 functions

Y=y, z=2X), o= p(x) D
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where x is axis linking spine start and
end at X-ray, y, and zare spine positions
at frontal resp. sagital planes and ¢ is the
turning angle according to the x-axis. The
extreme values of y, zs are measured on the
X-ray (the extremes of the yellow curve in
the left X-ray in Fig.2) and the spinal curves
(1) are constructed as polynomial approxi-
mation between extremes. The method is
applied for the frontal and sagital planes and
for torsion angles, too. The measured meth-
od for torsion angles was published at [8].

The spine stress and deformation state is
calculated with help finite element method
(FEM). The FEM supposes that inter-verte-
brae discs are elastic and vertebrae are stiff
relative to discs. The potential energy for the
FEM is calculated for inter-vertebrae parts of
spine only and that’s why inertia moment
has to be determined for an inter-vertebrae
disc and lignums cross-section area.

The stiffness matrixes for the spine
part between centers of neighboring verte-
brates are calculated for torsion and beam
influences and for deformation of spine
and soft tissue part of trunk.

The beam and torsion stiffness is & =
(RED/L, t = (GIp)/l, where E, I are the modu-
le of elasticity and the moment of inertia
of a cross-section area at the intervertebrae
disc and lignums place, / is thick of disc.
Torsion influence is

-
-t 1 2)

Let the bounder forces and kinematics’
unknowns are transformed from vertebrae
centre to disc bounder point. The spine
axes movement has linear course at this
part of length a (torsion moment M, and
turning ¢, ¢, are invariable)

w=uw-pa Wy =Wy + @1t
P =P Pist = Pinr
My =M, +Zi+1“’ Z =Zi’ Zisy =Zp

The beam stiffness matrix (see [2],
p-99) for inter-vertebrae disc part was
transformed to kinematics unknowns at
vertebrae centers according to previous
formulas. The matrix of beam influence is
given by formulas. (The analogical formu-
las are valid for y and z direction.

6k
Ki1=K35=-Ky3 “z

KZ,Z =K4,4 =K2,4 =k[2+%(%+1}}

3k( 2a
KZ,S :KsA :*KLZ :7KL4 :7(7+1j

K;; =K

ij =Kji
The pressed soft tissue is considered
as an elastic grunt according to [1] pp.
86-113, the final formulas will be used at
this article. A bright of trunk is considered
constant.
The torsion influence is:

21 1 =1
st o2

The beam influence is:
K*=K}+K?

where

134 The 7th Prague-Sydney-Lublin Symposium



[ 13 9 131 ]
25 210 70 420
_we o B 2
2 _opct| 2100 105 420 140
Ki=2IC| 7§ 13 10
70 420 35 210
13/ o P

[ 420 140 210 105
(6 1 6 1]
5 10 5 10
oL 1
k2-2% 10 15 10 30
.6 L6 1L
5 10 5 10
L2
10 30 10 15
The matrix uses the parameters
E E,h
C,=-2, C,=-2
n P06
C -c+ifcc,, ¢ -c,+ X (%
1 1 b 1~2» 2 2 b C]
|
C,=-Cb*+C,+b/CC,
3
.1 b |C;
C,=-C0*+—= ==
3 2\ C,

where Ep, h, b are module of elasticity,
thick and bright of pressed soft tissue.

The brace pushes a child trunk at the
place, where the plaster positive form has
been deepen; it means that the trunk sur-
face (soft tissue) has at these places the
non-zero prescribed displacements w,,.

The normal and tangential stresses on
the bounder between avertebrae and an
inter-vertebrae disc are then calculated

from the result joint forces and moments.
The axis load has to be respected at nor-
mal stress calculation too and the shear
and torsion influence at the tangent stress
calculation.

The second aim of paper is prognosis
of treatment course.

A spinal defect is judged according to
thoracic and lumbar angles (tangent angles
at point with zero curvatures) see fig. 3. Let
us suppose that the angles correction (ang-
les increasing) is percentage constant at
a time unit and it is convergent to the final
value a,. The treatment course prognosis is
determined by

a®) = oy +ak @

where a is final correction (a > 0) or
increasing of defect (a <0), tis time and & <

0 is parameter depending on speed of treat-

ment. The prognosis algorithm depends

on number of X-ray controls. Let us show

algorithms for number of X-ray controls 1,

2,n>3.

1. If we have spinal angles measured
from one X-ray only at beginning
of treatment then it can be judged
on treatment course prognosis only
according to results of previous cases.
The treatment course depends on type
of defect according to King, size of
defect, age, treatment intensity and
sex.

2. If we have spinal angles measured
from two X-rays at time points £, = 0
and 7,> 0, it can be judged on a final
thoracic and/or lumbar angles a,, for
example

ar= a(0)-@(0)—a@2))2
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From (9) can be calculate for t =0

a=ay- o

and fort=t,

. (oc(tz)—ocf )%

a

3. If we have spinal angles measured
from 7n X-rays at time points £, £, ..., L,
the parameters a; w and R can be sol-
ved to be the quadratic error minimal.
The quadratic error is

n

Z —a@))?

1

where o, are measured values and o(?))
are values calculated from (2). The conditi-
ons of extreme are

d¢e

60cj

Zn:(Zocj -20,+2ab)=0 (3

gs —Z(Zabz—Zch +20,0)=0 4
w

from (3) and (4) flows

o,=0.—ab

zn:(ai _(x‘c)bi

i=1

> G -bb,

i=1

where is designated

b=k'G=12.,m),0, ="""—

If it is given & then b,, o, b, a, o, and
finally quadratic error ¢. The parameter
k will be searched to be error ¢ minimal
according to follow algorithm (&, is result
from algorithm for two X-ray controls):

1. ky=ky, step =0,1 k;, 04 = (R ),
B =true

2. ky=k,tstep, a,=0a(k,)

3. ifg,<g then (k| =k, ¢, =¢and

continue from 2)

4. if B then (step = -step, B = false and
continue from 2)

5. step =step/2, B = true

6. if step > step,,;, then continue from 2

The result of algorithm is
k= (R +Ry)/2

Now the treatment course can be pro-
vided according to formula (2).

Results

The two computer algorithms of spine
stress state by FEM can be used. The 1%
one has as input brace form (trunk surface
prescribed displacements) and as output
spinal curve correction. The 2" one has
as input value spinal curve (spinal defect)
correction.

Discussion

The spinal curve of patient can be
measured on X-ray. If the spinal correction
(deformation w) as difference between
measured curve and ideal curve is put to
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2nd glgorithm of stress state calculation
then the trunk surface displacements w,
can be interpreted as ideal brace form and
the 274 algorithm can be used as computer
aid design.

The treatment course prognosis is pro-
grammed on computer and can be used at
clinical praxis.

Conclusion

The algorithms were verified with data
base of cured patients at Ambulant Centre
for Defects of Locomotor Aparatus (Ivo A.
Mafrik, M.D., Ph.D., F.A.B.I) and ORTOTIKA
a.s. (Eng. Pavel Cerny).
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Objectives

Spinal deformity represents the change
of position of vertebrae and spinal seg-
ments in all the three main anatomic planes
x, , z. Idiopathic scoliosis is the most com-
mon type of spinal deformity, resulting
from rotation of a mechanically unstable
lordosis. Presented paper focuses on axial
rotation of vertebrae in the transversal
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plane around the longitudinal axis, becau-
se of its important part in development of
scoliosis. We were interested in potential
fulcrum positions of the axial rotation with
regard to safety of the spinal cord, which
can be threaten with change of the spinal
canal diameter.

Experimental proofs of wide variable
of intervertebral kinematics by some speci-
men exist, this is apparent on the first level,
the instantaneous axis of rotation (White
& Pandjabi, 1990). For any articulation in
human body the instantaneous center of
rotation moves along arbitrary curve in
constrained area of space. Whereas the
position depends on instantaneous situati-
on, which is given by requirement on sta-
bility of the whole system (Otdhal, 2002).
Centers of axial rotation in the transversal
plane are placed by various authors diffe-
rently, the instantaneous axis of rotation
has been discussed.

Methods

From transversal MRI cuts we mea-
sured real dimensions of spinal cord and
spinal canal in lower thoracic and upper
lumbar spine. In the research T2 MRI trans-
versal 2 millimeters cuts of vertebras were
used. T2 projection is suitable especially
to display the spinal cord. Our speciment
included patients with adolescent idiopatic
scoliosis.

For testing of vertebral rotation were
used simple geometric 2D models with
four fulcrum positions of axial rotation
of vertebrae in the transversal plane. Real
average parameters of thoracic and lum-
bar vertebras were applied. There were
chosen angles of rotation according to
partial intersegmental movement of ver-
tebra of healthy spine - 6° in case of

thoracic vertebra and 3° in case of lumbar
vertebrae. In the next step was selected
15° rotation of thoracic vertebra, typical
for scoliosis. The change of spinal canal
area was assessed.

Results

From transversal MRI cuts of spinal
deformation the dimensions were mea-
sured and the arithmetic mean was calcu-
lated: the spinal cord width 9 + 0,5 mm,
height 7 + 0,6 mm, the spinal canal width
21 £ 0,7 mm and height 18 + 0,4 mm.

In accordance with our expectation
the most advantageous position of rotation
centre was in the centre of the spinal canal.
The most disadvantageous positions were
in the back part of spinous process of tho-
racic spine and vertebral body, they showed
the same reduction of spinal canal diameter
(34 % thoracic, 12 % lumbal vertebra).

Bigger rotation of thoracic vertebra
and centre of rotation further from spinal
canal rise danger of the spinal cord dama-
ge. Disadvantageous is also the usually used
position in the centre of vertebral body
with definite change of spinal canal area
(52 %) and canal shift (7 mm).

Conclusion

It seems that majority of the fulcrum in
transversal plane within vertebra by small
angles of rotation does not damage the spi-
nal cord (according to definition of spinal
stenosis). In case of bigger rotation grows
possibility of lesion of the spinal cord. The
closer the fulcrum is to the spinal canal,
the smaller possibility of shearing strain is.
Identification of space for center of rotati-
on with the spinal canal would correspond
with the purpose of the spinal cord prote-
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ction, because of its small shape changes.
These results support modern piece of
knowledge about position of centre rotati-
on near by spinal canal.

We can assume that our results are sui-
table for healthy spine as well.
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Introduction

When the diaphyses are loaded by extre-
me bending moments, extensive areas of
periosteum and cortical bone are exposed
to enormous stresses. The extreme chan-
ges in stresses in cortical bone are accom-
panied by extreme strains. The living tissue
aims to eliminate or substantially redu-
ce these enormous stresses and strains.
During the tissue modelling, mechanisms
of the cortical bone resorption in the ten-
sioned periosteum area and the cortical
bone apposition in the compressed perios-
teum area (Fig. 1) cause shifts of cortical
bone masses in the lateral direction.
It leads to reducing tensile stresses in the
tensioned areas of diaphysis and to redu-
cing compressive stresses in the compres-
sed areas of diaphysis.

Concurrently with the modelling of cor-
tical bone in the proximity of periosteum,
reconstruction processes of the modelling
of cortical bone take place also in the pro-
ximity of endosteum (Fig. 1). Translation
of the tissue masses in the lateral direction
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tensile normal stressis

aposition of corticalis

compression normal stressis

speed of biochemical

reaction

Ap<0I i > Ap>0

Fig. 1. Cortical bone apposition in compressed
areas of diaphysis and resorption in tensioned
areas of diaphysis

(approximately perpendicularly to the cen-
tral line of diaphysis), during which the
concave central line of diaphysis is “made
linear”, is called the lateral drift.

The shifts of masses in the lateral direc-
tion, during the diaphyseal reconstruction
processes, are typical examples of the liv-
ing tissue adaptation to external mechani-
cal effects.

It is the changes in stresses and the vol-
ume changes of molecular mixtures of the
tissue components that play a dominant
role during the processes of reconstruction
(considering both biomechanical and bio-
chemical aspects). The volume changes
of molecular mixtures predetermine
the tissue quality, i.e. they regulate
the processes related to its thinning
or thickening [Petrtyl, DaneSova, 2002,
2003].

Methods and Results
An extremely important part both in

the compressive area and in the tensile
area of cortical bone is played by stresses

Fig. 2 Positive changes in stresses in the thicke-
ned tissue (for example, in the area of its appo-
sition accelerate thickening, whereas negative
changes in stresses in the thickened tissue slow
down thickening; negative changes in stresses
in the thinned tissue (for example, in the area of
the tissue resorption) accelerate thinning, whe-
reas positive changes in stresses in the thinned
tissue slow down thinning.

pe (Fig. 2) that correspond to the “ideal”
equilibrium state (i.e. the state of “ideal”
dynamic equilibrium) in the tissue element
or in the set of elements that define the tis-
sue area/space.

Biochemical processes during the late-
ral drift of the tissues take place in the pro-
ximity of equilibrium states. Considering
the fact that the cortical bone system in
the proximity of equilibrium states can
be regarded as alinear system, then it
applies that this system develops towards
the steady state (i.e. towards the state with
the minimum of enthropy, Prigodin and
Glansdorf).

Stresses p., which are defined in the
“ideal” equilibrium state, are non-zero; in
the tensile area of the tissue (for example,
in the area of the extensive resorption of
cortical bone), they are always dominantly
tensile, whereas in the compressive area
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Fig. 3. Current changes in stresses Ap in time t
and their influence on the cortical bone thicke-
ning in the area/space of compressive changes
in stresses

of the tissue (for example, in the area
of the tissue apposition), they are always
dominantly compressive. Their aim and
character are very specific. This

consists in the fact that the biomechani-
cal and biochemical system of cortical bone
responses, by means of sensor fields, to
changes in stresses p - p, = Ap, where p, are
the hereinbefore non-zero tensile or non-
zero compressive stresses that correspond
to the “ideal” equilibrium state, and p are
current stresses. The special importance
of the magnitude of non-zero compressive
stress p, in the compressive area and the
non-zero tensile stress p, in the tensile area
can be seen in the fact that difference p - p,
= Ap in all current stresses p that are higher
than p, defines the positive changes in
stresses (Fig. 2), and difference in all cur-
rent stresses p that are lower than stress
D. defines the negative changes in stresses
p - pe = Ap, both in the compressive area
of cortical bone (during the tissue apposi-
tion) and in the tensile area of cortical bone
(during the tissue resorption). The positive

changes of stresses or the negative chang-
es of stresses are then responded by the
dynamics of acceleration or the dynamics
of slowing down the thickening processes,
or formation of the new tissue (for example,
the apposition in the compressive area of
diaphyses). Similarly, the positive (or nega-
tive) changes of stresses are responded by
the dynamics of acceleration or the dynam-
ics of slowing down the thinning processes,
or degradation of the tissue (i.e. the tissue
resorption in the tensile area of diaphyses).

Conclusions

The lateral drift of cortical bone in dia-
physes substantiates the fact that the tissue
exerts an effort to eliminate or substantial-
ly reduce the current extreme stresses and
current extreme strains. By means of bio-
mechanical and biochemical mechanisms
(that control the lateral shift of masses),
cortical bone of diaphyses is adapted to
external mechanical effects. As a conse-
quence of primary biomechanical effects,
and subsequently biochemical processes,
bone apposition and bone resorption
are naturally regulated. The volume
changes in molecular mixtures during the
reconstruction processes predetermine
the tissue quality, i.e. they regulate in the
tissue the processes related to its thinning
or thickening.

The changes in magnitudes of stresses
and their plus/minus signs (in relation to
the non-zero value of stress p, at abso-
lute equilibrium, when Ap = 0) are also
important for regulation. The signum and
magnitudes of current changes in stresses
control the speeds of reconstruction pro-
cesses during the bone tissue thickening
and thinning. Logarithmic decrement D
of inhibition of the bone tissue resorption
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(thinning) in its tensile area (or in its ele-
ment) indicates the decrease of the old
(original)bone.

During the inhibition, when changes
in stresses dp fluctuate above and below
value Ap = 0, the resorption in the assumed
tensile area of the bone tissue is almost
terminated.

Similarly, logarithmic decrement D of
the inhibition of the bone tissue apposition
(thickening) in its compressive area (or in
its element) indicates the increase in the
bone tissue. During the inhibition, when
changes in stresses Ap fluctuate above and
below value Ap = 0, the apposition in the
assumed area of the bone tissue is almost
terminated. Logarithmic decrements D of
the reconstruction inhibitions indicate the
lateral drift of cortical bone.

The reconstruction processes are rela-
tively terminated during the lateral drift
when the magnitudes of current stresses
oscillate in the proximity of the equilib-
rium state, i.e. in the proximity of stress p,,
i.e. when changes in stresses Ap oscillate
above and below zero. The stability of
oscillations of current stresses p in the
proximity of p,is a fundamental con-
dition for the long-term bone tissue
existence. The bone tissue is then in the
relatively weakly steady state which lasts
up to its disruption, i.e. until the new recon-
struction processes in the new limit cycle of
bone remodelling are initiated. The weak-
ly steady states were defined within the
New Theory of Dynamic Bone Remodelling
[Petrtyl, Danesova, 1999/2000].
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Uvod

Tibiofemordlni (T-F) uhel popisuje
osovy vztah femuru a tibie ve frontdlni
roviné. Obvykle se méfi na RTG snim-
ku dolnich koncetin (DK) zhotovenych ve
stoje. T-F uhel je tvofen pfimkami zobraze-
nymi na RTG snimku DK vedenymi osou
femuru a tibie a oznacuje se jako anatomic-
ka osa DK. Lidi se od mechanické osy DK,
kterd je urcena pfimkou z centra hlavice
femuru sméfujici do stfedu hlezennich
kloubti. Tato pfimka fyziologicky prochazi
skrze nebo blizko stfedu kolenniho klou-
bu. Mechanickd osa se obvykle odchyluje
0 3° od vertikalni pfimky - svislice z centra
hlavice femuru. Normdlni T-F thel dospé-
Iych se uvadi v rozmezi 5°-7° valgosity
(Berquist, 1995). Culik a Maiik (2002) v pi-
lotni studii u déd starsich 6 let udavaji roz-
mezi T-F thlu 3°-8°.

VySetfeni osy dolnich koncetin déti
ve frontdlni roviné je soucasti klinického
vySetieni ortopedem, pediatrem ¢i speci-
alistou v ortopedické protetice. Je znimo,
Ze osa dolnich koncetin (DK) se vyviji
(Salenius a Vankka, 1975). U déti mezi 1.
a 2. rokem Zivota je fyziologické varosni
postaveni v oblasti kolen a bércti, naopak
u 3-4letych déti byva fyziologické valgosni
postaveni. V 6 letech véku tibiofemoral-

ni (T-F) thel dosahuje normdlni hodnoty
dospélych.

Genua valga vSak mohou pretrvavat.
Je to zvlasté v pripadech nadvihy, obe-
zity a u déti s kloubni hypermobilitou.
Metabolické osteopatie a kostni dyspla-
zie jsou velmi ¢asto provazeny zdvaznymi
symetrickymi poruchami osy dolnich kon-
cetin ve smyslu valgosity, varosity a malpo-
zice (Marik, 2000). Jednostranné desaxace
DK jsou vétsinou ziskané poruchy rusto-
vych epifyz po turazu, zanétu, ozafeni ¢i
nasledkem tiba vara (Blountova choroba,
osteochondrosis deformans tibiae), ktera
je dnes povazovana za lokalizovanou formu
epifyzarni dysplazie. Poruchy osy dolnich
koncetin nepfedstavuji pouze kosmeticky
problém. Biomechanicky vyznamné des-
axace mohou vést ke vzniku predcasné
osteoartrozy nosnych kloubu DK. Proto
se jiz u predskolnich déti zavaznéjsi defor-
mity 1€¢i ortézami s ohybovym predpétim
(Mafrik et al., 2003), u dospivajicich vyzadu-
ji operacni 1éceni (Howorth, 1971, Marik,
2000, Mafik, 2001, Petrasova et al., 2005)
K jejich sledovani, indikaci 1é¢by i kontrole
jeji ucinnosti je tfeba co nejpfesnéji stano-
vit T-F tihel.

V Ambulantnim centru pro vady pohy-
bového aparitu byla vyvinuta antropomet-
rickd metoda méfeni T-F thlu (Culik a Ma-
fik, 2002), doplnénd o specidlni méfeni
z fotografii. V pfedchozich pracich jsme
ukazali, Ze vypoctend hodnota velmi tésné
koreluje s hodnotami naméfenymi na foto-
grafiich a tato metoda byla ovéfena v indi-
kovanych pfipadech i méfenim na rentge-
novych snimcich (Petrasova et al., 2005).

Cilem naseho projektu je zjistit varia-
bilitu a vyvojovy trend tibiofemordlniho
uthlu u déti ceské populace od predskol-
niho véku az do ukonceni rastu. Dale zjis-
tujeme korelace mezi T-F tihlem a dal$imi
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somatickymi parametry se zaméfenim na
perspektivni zjednoduSeni metody a vyuzi-
ti v ortopedickych ambulancich.

Material a metodika

V matefskych Skoldch v roce 2005 bylo
zméfeno 120 déti (60 chlapca a 60 divek)
ve véku od 4 do 6 let. V roce 2006 bylo pro-
vedeno méreni v zdkladnich Skolach, kdy
bylo vySetfeno 132 probandi (66 chlapct
a 66 divek) ve véku 7-11 let. U kazdého se
méfilo 20 somatickych parametrt, z nichZ
byly sledovany pfevazné rozméry vypovida-
jici o vyvoji dolni koncetiny a pfipadnych
odchylkich jeji osy. U Skolnich déti byly
zaroven snimany podogramy, na kterych se
hodnotilo rozloZeni koncentrace tlakovych
napéti pod chodidlem ve stoje (Straus et
al., 2004)

Tibiofemorilni tihel byl vypocten podle
vzorce (Culik a Mafik, 2002):

0,865a-b + arclg c-b

o = arctg 2 20,

Na obr. 1 jsou zobrazeny méfené para-
metry, které jsou dosazeny do vzorce.

Jako dal$i metoda bylo pouZito méfeni
T-F uhlu podle specidlni fotografické doku-
mentace - viz. obr. 1.

Hypotézy byly testovany pomoci para-
metrickych i neparametrickych testd, zavis-
losti mezi sledovanymi veli¢inami pomoci
korela¢nich koeficient (r).

Vysledky a diskuse

Potvrdili jsme tésnou Kkorelaci mezi
vypoctenym a namérfenym uhlem (r se bli-
Zi 1). U skupiny piedskolnich chlapca T-F
dhel vypocteny ¢inil 6,26° + 2,46° , naméfe-
ny z fotografie 6,25° + 2,36° (r = 0,98), u di-

vek 7,04° + 2,49° respektive 7,1° + 2,37°
(r = 0,97). Rozdil mezi chlapci a dévcaty
nebyl statisticky vyznamny.

U chlapcu se T-F tihel mezi 5. a 6. rokem
snizoval ze 7° na 5,1° (p < 0,05). V souboru
divek tato zdvislost nebyla prokdziana. Tento
trend nebyl potvrzen ani vyzkumem $kol-
nich déti. V souboru 21 Sestiletych chlapcu,
pramér + SD byl 5,07° + 2,45°. V souboru
22 sedmiletych chlapct byl pramér 6,84°
+ 1,93° (p = 0,011). Dalsi sniZovani tibio-
femoralniho uthlu do véku 11 let nebylo
prokdzano. Mezi chlapci a dévcaty ani mezi
jednotlivymi v€kovymi kategoriemi nebyly
zjistény vyznamné rozdily.

Tibiofemoralni thel déti ve véku od 7
do 11 let byl 7,45° + 2,5°. Rozmezi zjiSténych
stifednich hodnot T-F thlu mezi 25.-75. per-
centilem u souboru Skolnich déti se pohy-
buje mezi 5,5°-8,9°. Stfedni hodnoty jsou
tedy nevyznamné vy$$i neZz udava pilotni
studie Culika a Mafika (2002). 95 % soubo-
ru mélo hodnoty T-F dhlu mezi 2,4°-12,4°.
Tyto udaje se blizi vysledkiim turecké studie
(Arazi et al. 2001), kterd uZivala stejnou
metodu hodnoceni T-F uhlu z fotografické
dokumentace. Hodnoty T-F uhlu se od 7
do 11 let vyrazné neméni. Potvrdili jsme
zavislost velikosti T-F tthlu na BMI (body
mass index). Prekvapivé nebyla nalezena
vyznamni korelace T-F uhlu s nozni klen-
bou. V ortopedické praxi byva k hodnoceni
osy dolnich koncetin nejcastéji vyuZivana
intermaleoldrni (IM), resp. interkondylarni
(IK) vzdalenost. Tyto parametry skutec¢né
vyznamné koreluji s T-F uhlem, ale korelac-
ni koeficient je pomérné nizky a nedovolu-
je dostate¢né pfesnou aproximaci.(u pred-
skolnich s IK vzdalenosti r = -0,46, s IM r =
0,4, u Skolnich déti s IK distanci r = -0,35,
s IM je korelace vyznamnd pouze u 7 a 9le-
tych). K podobnym vysledkim dosel i Arazi
(r=0,4).
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Obr. 1. Méfené svislé a-vodorovné vzdalenosti - vlevo na schématu DK, vpravo na stojicim ditéti.

Jednou z nejvyznamnéjsich korelaci je
vztah mezi T-F dhlem a parametrem b-c
(obr. 1), coZ je hodnota rozdilu vzdalenosti
mezi apexy patel a vzdalenosti mezi stiedy
kotniki.. Korela¢ni koeficient byl pro pfed-
$kolni chlapce r = -0,87, pro divky r = -0,9.
U déti ve véku 7-11 let pro vSechny vékové
kategorie r = -0,753. Tato korelace umoz-
nuje aproximaci T-F thlu pomoci grafu.
Méreni vzdalenosti mezi apexy a stfedy hle-
zennich kloubd povazujeme za pomérné
jednoduché, nebot nevyzaduje antropome-
trickou erudici. Domnivame se, Ze by tyto
dva rozméry mohly byt vyuZivany i v klinic-
ké praxi. Méfeni IM nebo IK vzdailenosti ve
stoje je zatiZzeno chybou, plynouci z posto-
je ditéte. Proto doporucujeme méfit tyto
parametry vleZe.

Zavér

Antropometrické méfeni tibiofemoral-
niho thlu u predskolnich a Skolnich déti
ukdzalo, Ze ve véku od 4 do 11 let nedo-
chizi k vyznamnému sniZzovani T-F thlu
s vyjimkou docasného snizeni ve véku 6 let
u chlapca. U poloviny méfenych proban-
da se hodnoty T-F tthlu pohybovaly v roz-
mezi 5,5°-8.9°. Méfeni T-F hlu metodou
Culika a Maiika (2002) je spolehlivé, tato
metoda vSak je casové zatézujici, vyZaduje
znalost antropometrickych bodt a dobrou
spolupraci pacienta. V praxi se muize 1épe
uplatnit méreni na fotografiich, které dava
shodné vysledky. Tuto metodu muZeme
uplatnit jak u zdravych jedinct, tak u paci-
entd s téZkymi deformitami. K aproximaci
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T-F dhlu je mozno téZ pouZzit rozdilu vzda-
lenosti mezi apexy patel a vzdilenosti mezi
stiedy kotnik(l. Metody zalozené na méreni
intermaleolarni a interkondylarni vzdale-
nosti jsou zatiZeny v€tsi chybou.
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