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Abstrakt

Mobitv syndrom je velice vzacna kon-
genitdlni vyvojova vada, kterd primarné
postihuje svaly kontrolujici facialni expre-
si a oéni pohyby. Presny vyskyt syndro-
mu neni zndm, néktefi odbornici uvadéji
prevalenci 0,0002% az 0,002% narozenych
jedinct v populaci. Z divodu nizké preva-
lence neni tato vada prili§ zndma mezi
$irokou ani odbornou vefejnosti, a proto
byva casto diagnostikovana az v pozdéj$im
véku. Cilem ¢lanku je seznamit vefejnost
s problematikou Mébiova syndromu z po-
hledu terminologie, etiologie a predevsim
symptomatologie.  Proces  diagnostiky
a moznosti terapeutickych pfistupt zna-
zornime na pripadové studii ditéte s Mobi-
ovym syndromem.
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Summary

Mobius syndrome is a very rare congenital
developmental disorder which primarily
affects the muscles controlling facial
expression and eye movements. The exact
probability of occurance of this syndrome
is unknown. Some experts suggest that
the percentage of individuals born with it
is between 0,0002% and 0,002%. Because
of the low prevalence, the syndrome is
not well known among the general or
professional public and is therefore often
diagnosed at later age. The aim of the

article is to familiarize the public with
the issues regarding Mobius syndrome
from a terminology, etiology and
especially symptomatology perspective.
The diagnostic process and the variety
of different therapeutic approaches can
be seen in the case report of a child with
Mobius syndrome below.

Keywords
Mobius syndrome, facial palsy, rare diseases,
childhood dysphagia, case report

1 Uvod do problematiky

Mobitv syndrom (MS) je vzacné neuro-
logické neprogresivni onemocnéni, které
primarné postihuje svaly kontrolujici o¢ni
pohyby a facidlni expresi. Zasazeni hlavo-
vych nervii miize byt pouze ¢aste¢né, kdy
se projevi jako paréza, nebo uplné, a po-
tom hovorime o paralyze (Abbott, 1998;
Mulliken, 2013). Celkem méame 12 péarta
hlavovych nervii, deset z nich mize byt
u MS poskozeno a sedm z nich se pfimo
vztahuje ke sluchovému vnimani a fecové
produkci. Nejcastéji jsou poskozena jadra
VI. a VIL hlavového nervu, casto vsak
dochazi k poskozeni dalsich hlavovych
nervu (nejcastéji se jednd o n. V., VIIL, IX,,
X., XI. a XII.). Jadra I. a II. hlavového nervu
nebyvaji nikdy u MS poskozena, protoze
nejsou ulozena v mozkovém kmeni jako
jadra zbylych hlavovych nervi. V dusled-
ku poskozeni vy$e uvedenych nervi se
vyskytuji asymetrie, jelikoz naruseni mtize
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byt unilaterdlni a bilateralni. Narusenim
VIL hlavového nervu dochdzi k poruse
mimickych schopnosti, a proto jsou jedin-
ci s MS oznacovani jako lidé s maskou ¢i
kamennou tvati (Cihdk, 2004; Shashikiran,
2004; Love, Webb, 2009; Kral, 2012).

Jako prvni popsal v roce 1880 von Gra-
efe pripad pacienta s facidlni diplegii. Mo-
bittv syndrom jako takovy popsal v roce
1888 neurolog Paul Julius Mobius, ktery
sestavil diagnosticka kritéria a tim odlisil
MS od jinych facidlnich poruch. Z davodu
nasledného oznaceni syndromu za Mo-
bittv syndrom v tomto dclanku rovnéz
upfednostiiujeme tento termin pred glo-
bélnim oznacenim Moebitv syndrom. Za-
jimavosti je, Ze osoby s timto syndromem
obtizné artikuluji hlasky M a B, tudiz maji
problém vyslovit ndzev svého onemocnéni
(Shashikiran, 2004; Scarpelli a kol., 2008;
Palmer, 2016).

V mezindrodni terminologii se dosta-
va do popredi pojem Moebiova sekvence
z dtvodu variability popsanych pripadi.
Presnd incidence MS je neznama. Nékteri
vyzkumnici v§ak odhaduji, Ze syndrom se
vyskytuje u 1z 50 000 az u 1 z 500 000 no-
vorozencil. Moebius syndrom Foundation
ve svém prohlaseni z roku 2007 uvedla, ze
na svété zije zhruba 2000 jedinct s Mobi-
ovym syndromem (Kuklik, 2000; Verzijl et
al., 2003; Moebius syndrome, 2015; Moebius
syndrome, 2016; Palmer, 2016).

Hned po narozeni dochdzi k manifesta-
ci prvnich pfiznakd. Novorozenec ma pro-
blémy se sanim, je u néj zvysena salivace,
vyskytuje se drooling slin. O¢i jsou vysou-
$eny a drdzdény, protoze novorozenec neni
schopen mrkat ani zavfit oci. Oftalmo-
logické obtize narusuji spanek ditéte a je
potfeba mu neustale vlh¢it o¢i umélymi
o¢nimi slzami. Nezbytnym doplikem jiz
od narozeni jsou slunecni bryle, jelikoz vli-
vem vyse popsaného muze dojit k ulceraci
rohovky. Dalsi pfiznaky se vyskytnou ko-
lem 4. tydne, kdy by se mél objevit prvni
usmeév a facialni exprese. U kojenct s MS
tento spontdnni projev v§ak nepozorujeme
(Palmer, 2016; Mulliken, 2013; Zucker,
Manktelow, 2014).

1.1 Etiologie

Pfesnd pri¢ina MS nebyla odhalena. Jed-
nou z moznych pricin je kombinace gene-
tiky a environmentélnich rizikovych fakto-
ri.. Vétsina pripadi se ale vyskytuje zcela
ndhodné z neznamych diivodi. Sporadic-
ky se vyskytuje v rodiné, kde se porucha
v anamnéze je$té neobjevila. V seznamu

OMIM' je syndrom veden pod Cdislem
15700. Z etiologického hlediska se védci
snazi identifikovat specifické geny, které
by mohly odhalit pri¢inu MS. V nékterych
rodinach byly napt. prokaziny zmény
v urditych oblastech chromozomi 3, 10
nebo 13. Po zmapovani genu 13 urcili kon-
krétni oblast- 13q12.2-q13. Dal$im mapo-
vanim genu byla odhalena oblast 3q21-q22
a 0921.3-q22.1. Byly identifikovany spora-
dické mutace u gentt PLXND1 a REV3L.
Typ genetického pienosu je autosomdlné
dominantni. Riziko pfenosu abnormalni-
ho genu z postizeného rodic¢e na potom-
stvo je 50% pro kazdé téhotenstvi bez ohle-
du na pohlavi ditéte (Shashikiran, 2004;
Mulliken, 2013; Moebius syndrome, 2015).

Pastuszak a kol. (1998) ve svém vyzku-
mu zjistili, Ze je biologicky mozné propoje-
ni mezi expozici misoprostolu® pti pokusu
o potrat a vznikem MS u Zivé narozenych
déti. Aplikace misoprostolu v prvnich
dvou meésicich téhotenstvi mize zpusobit
ischemickou pfihodu v mozkovém kmeni
embrya. Muze také dojit k naruseni sub-
klavni tepny béhem ctvrtého az $estého
tydne embryonalniho vyvoje. V Brazilii,
kde byla studie provedena, je tento lék
mimo jiné uzivan k nelegdlnimu preruseni
téhotenstvi. Dal$im rizikovym faktorem,
ktery muze zapficinit vznik MS, je uzivani
kokainu v téhotenstvi (Moebius syndrome,
2015). Jednou z nejakceptovatelnéjsich
teorii byla teorie Briegela (2006), ktera
poukdzala na vaskularni disrupci béhem
embryonalniho vyvoje. Spektrum nalezii
naznacuje vyvojovy defekt zadniho mozku.

1.2 Symptomatologie

Vyskyt jednotlivych symptomi zavisi
na mnozstvi poskozenych nervt a dalsich
pridruzenych vad. K zakladnim projeviim
fadime aplazii jader VI. a VIL hlavového
nervu a fyzické abnormality orofacidlni
oblasti a koncetin.

Je-li porusen n. oculomotoricus (n. IIL.),
ktery inervuje ¢tyfi okohybné svaly, docha-
zi k naru$eni pohyblivosti bulbli smérem
doli, nahoru a medialné. Vznikne tzv. di-
vergentni strabismus, narusi se schopnost
zdvihat vicka a zornice zistdvaji trvale
roz$ifené. Oblicej inervuji tfi vétve n. tri-
geminu (n. V.). Tento nerv nim umoziuje
vnimat dotek, teplo, tlak a bolest. Pokud je

! Online Mendelian Inheritance in Man- online seznam

Mendelovy dédi¢nosti u ¢lovéka

2 Synteticky analog prostaglandinu E1, pouziva se

k prevenci a 1é¢bé gastrointestinalnich 1ézi vyvolanych
nesteroidnimi protizanétlivymi léky v horni ¢asti
gastrointestinalniho traktu. V téhotenstvi se v§ak
nedoporucuje, jelikoz mize stimulovat kontrakce délohy
a zpusobit vaginalni krvaceni (Allen, O’Brien, 2009)
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porusen, muize dochédzet k trizmu (zachvat
kiecovitého sevieni Celisti) nebo neuralgii
trigeminu (kratké zachvaty silné bolesti).
Zevni piimy sval o¢ni je inervovan VI. hla-
vovym nervem (n. abducens), ktery byva
u MS vzdy porusen. Porucha tohoto ner-
vu se projevi jako konvergentni strabismus
a diplopie v pripadé, snazi-li se jedinec po-
hnout okem na ochrnutou stranu. Pokud se
chce jedinec tedy podivat do strany, musi
otocit celou hlavu. Dals$i vidy poruseny
nerv je n. facialis (n. VIL). Licni nerv iner-
vuje mimické svaly, jeho senzoricka vldkna
umoznuji vnimat chut na prednich 2/3 ja-
zyka, participuje také na cinnosti reflexii
na sluchové senzitivni a zrakové podnéty.
Pti jeho poruse dochdzi k neschopnosti se
smat, mracit, $pulit rty, mrkat a zvedat obo-
¢i. Pri poskozeni VIII. hlavového nervu (n.
vestibulocochlearis) mtize dojit az ke ztra-
té sluchu. N. glossopharyngeus (n. IX.) se
skladd ze senzitivnich a motorickych vla-
ken. Senzitivni vlakna inervuji stfedousni
dutinu, sliznici zadni tfetiny jazyka, hltan
a tonsilu. M. tensor veli palatini a m. stylo-
pharyngeus jsou inervovany motorickymi
vldkny. Pfi poruse senzitivnich nervii do-
chazi ke ztraté chuti v zadni tfetiné jazyka,
oslabuje se nebo plné vyhasina davivy re-
flex. Motorickd porucha polykani vznika
na podkladé poskozeni motorickych ner-
vi. N. vagus (n. X.) je fazen k nejvétsim
nervim perifernitho smi$eného systému.
Z hlediska pfijmu potravy je vyznamna
funkce ovladani davivého centra v pro-
dlouzené mise. Pokud je centrum drazdé-
no, vyvold se zvraceni. Paréza svalt hltanu,
ktera negativné ovliviiuje polykani, vznika
na podkladé naruseni motorickych vlaken.
Pti obrné svalii hrtanu je poskozena tvor-
ba hlasu. Cisté motorickym nervem, ktery
inervuje jazyk, je n. hypoglossus (n. XII.).
Jazyk v dutiné ustni je pfitahovan ke zdra-
vé strané pri unilaterdlnim poskozeni to-
hoto nervu (Slapal, 2002; Cihdk, 2004;
Pfeiffer, 2007; BeneSovd, 2009; Kral, 2012;
Mulliken, 2013).

U mnoha jedinct s MS je dia-
gnostikovana mikrognatie a mikrostomie
s kratkym a malformovanym jazykem.
Horni ret byvd hypoplasticky. Pfidruzeny
byva rozstép patra anebo rozstép uvuly,
patro byva vysoké a klenuté. Tyto abnor-
mality prispivaji k problémim se sanim,
polykanim a dychanim. Polykaciho aktu se
ucastni V., VIL, IX,, X, XL a XII. hlavovy
nerv, proto je porucha polykani alespon
v mirném stupni pfitomna vzdy. Nervy
tidi koordinaci peristaltické viny ve sliznici
hltanu a horni ¢asti jicnu. Prijem potravy
komplikuje drooling slin, ktery je u ko-
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jenct fyziologickym fenoménem do véku
15-18 mésicti (Sjogreen a kol., 2001; Me-
ningaud a kol., 2006). U jedincti s MS byva
vSak vyrazna hypersalivace v kojeneckém,
ale i pozdéj$im véku. Problémy s krmenim
souvisi také se $patnym klinickym stavem
v novorozeneckém obdobi. Proces sani
neovliviiuje mira naruseni tvari, ale vice
jej ovliviiuje abnormalita v anatomii ane-
bo fyziologii jazyka. Nejvice je narusena
ptipravna a ordlni faze polykdni, které se
projevi hlavné pii pfechodu na tuzsi potra-
vu a pfi krmeni 1zici. V pozdéjsim véku si
jedinci pomdhaji rukama nebo ubrouskem,
aby udrzeli jidlo béhem Zvykani v ustech.
Béhem profezavani prvnich zubd pozo-
rujeme dentalni abnormality v podobé
chybéni a $patného usporadani zubu, ote-
vieného skusu a zanétd dasni. Hypoplazie
zubni skloviny se fesi pravidelnym fluo-
ridovym o$etfenim u zubafe nebo doma
aplikaci specidlniho gelu. Kromé pravidel-
ného ¢isténi zubt kartdckem je nezbytné
docistovani pomoci dentdlni nité ¢i mezi-
zubniho kartacku.

V dasledku roz$tépu patra trpi déti
také mizeme setkat s anomaliemi usi -
mikrocii ¢i anocil. Nezfidka vyvoj reci
komplikuje sluchové postizeni- prevodni

¢i smiSend porucha sluchu. Paréza ¢i para-
lyza oblic¢eje ovliviiuje artikulaci bilabial-
nich a labiodentalnich hlasek. Kompenzaci
téchto hlasek pak zajistuje jazyk, ktery je
ve frontdlni, interdentdlni, addentalni ¢i
lateralni poloze. Lingvalni hlasky jsou na-
rudeny pfi poruse dal$ich hlavovych nervii
a fe¢ se stava obtizné srozumitelnou (Sj6-
greeen a kol., 2001; Redett, Hopkins, 2006;
Cole, Spalding, 2009).

Vice nez polovina déti s MS md kostni
malformace, na jejichz podkladé vznikaji
koncetinové abnormality jako napt. syn-
daktylie, polydaktylie, brachydaktylie, pes
equinovarus a dalsi. Po psychomotorické
strance zaznamenavame opozdéni v do-
sahovani jednotlivych fazi motorického
vyvoje, pfevazné se jedna o plazeni, lezeni
a nésledné chiizi. Pravdépodobnou prici-
nou je slaba horni polovina téla a naru$ena
rovnovaha v disledku deformit koncetin.
Porucha intelektového vyvoje je spojovana
s 10% az 15% jedinci s MS. Pfesnd spojitost
mezi MS a PAS nebyla prokazana (Scarpe-
1li a kol., 2008; Bogart, Matsumoto, 2010;
Mulliken, 2013).

1.3 Diagnostika
I pres pokroky v oblasti zjistovani priciny
vzniku MS neni doposud mozna prenatél-
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ni diagnostika. U rodin zatiZenych genetic-
kym onemocnénim dochazi ke genetickym
vySetfenim, ktera nejsou vzdy stoprocent-
né pritkaznd. Diagnostika se tak posouva
do obdobi po narozeni. Jak uvddime vyse,
po narozeni se objevi problémy se sanim,
které nas mohou upozornit na zivainy
problém. Pri détské dysfagii by mélo dojit
k EMG vySetfeni, kterym zjistime elek-
trickou aktivitu nerva a svali. Pro potvr-
zeni diagnézy vyuzijeme skenovani mozku
a mozkového kmene pomoci CT (pocita-
¢ova tomografie) ¢i MRI (magneticka rezo-
nance mozku). Jednostranna paréza tvare
je napadnéjsi nez oboustranna. Pi placi se
unilateralni paréza projevi asymetrif, pii
bilateralni paréze k asymetriim nedochazi
(Tabachova, Vitaskovd in Vitdskova a kol.,
2015; Moebius syndrome, 2016).

Aby mohla byt stanovena diagnéza MS,
musi byt naplnéna zikladni diagnosticka
kritéria. Ta se skladaji z ptitomnosti faci-
alniho oslabeni nebo paralyzy vyskytujici
se na jedné, Castéji na obou stranach tvére
(n. VIL), paralyzy lateralnich pohybti oka
(n. VL) a neposkozenych vertikalnich po-
hybit oka (Mulliken, 2013).

Khodnoceni stupné orofacialni dysfunkce je mozno vyuzit $kalu (tab. 1) sestavenou pro $védskou narodni studii- Mobiova sekvence-
$védska multidisciplinarni studie (Sjogreen a kol., 2001).

Tabulka 1

Hodnoceni orofacidlni dysfunkce (Sjogreen a kol., 2001, str. 199)

Facialni exprese Krmeni v détstvi Prijem jidla Rec Drooling
Mirné problém Obtize pti R .
. ot . P v o P L . Mirna salivace, sliny
1 Unilateralni oslabeni s kojenim nebo ptipravné fazi Mirna porucha artikulace na rtech
s krmenim z lahve polykani
. et Problémy se sanim Obtize pti Dysartrie lehkého stupné . ..
Unilateralni paréza, oo eny U o e e e pne, Stfedni stupen salivace,
2 PR , vyzadujici specialné pripravné a oralni  bilabialni hlasky nemohou . L
zdvazné poskozeni . o - iy , ) sliny na rtech a bradé¢
navrzenou lahvicku fazi polykani byt vyslovovany
. g ., w1 Dysartrie tézkého stupné
Bilateralni paréza, Séni neni mozné, Obtize pti oralni ¥ . § pne, . .
S iAo v s A . s ovlivnéna vyslovnost Hypersalivace, sliny
3 mozna ¢astecna krmeni ze 1zice nebo i faryngedlni fazi e A .
exprese se alk olvkani bilabidlnich i lingvalnich na obleceni
X] u .
P POy hlasek
Velmi vyrazna
Paralyza vSech , . ST : :
4 4 Krmeni sondou Krmeni sondou Zadna fe¢ hypersalivace - sliny

mimickych svalt

na rukou a predmétech
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Nezbytna je diferencidlni diagnostika.
MS byva Casto zaméilovan v raném vyvo-
ji za poruchu autistického spektra. Mylna
diagnéza vyplyva z hodnoceni pragmatické
jazykové roviny, kdy se poukazuje na ne-
schopnost navézat zrakovy kontakt, nepro-
jevovani emoci a mozny socidlni odstup.
Nezbytné je odli$eni od Poland syndromu,
ktery je typicky ryhami na prstech, absen-
ci nebo nedostate¢nym vyvojem prsti ¢i
celych rukou a nedostate¢nym vyvojem
prsnich svalt a svaltl na hrudi. Tento syn-
drom je obvykle vazan na jednu polovinu
téla. Dalsi, ¢asto zaménovana diagndza je
dédi¢na vrozena paralyza obli¢eje (HCFP),
ktera je typickd pro izolovanou paralyzu
facidlniho nervu. HCFP se dale déli podle
ptidruzenych symptomu. Na rozdil od MS
je zde pritomen uplny horizontalni pohled.
Dale diferencujeme nésledujici diagndzy:
Melkersson-Rosenthalv syndrom, Ram-
say Hunt syndrom, vrozenou svalovou dy-
strofii, spindlni svalovou atrofii, Guillain-
-Barretiv syndrom, roztrousenou skler6zu
a autoimunitni onemocnéni (Kuklik, 2000;
Bogart, Matsumoto, 2010; Mulliken, 2013).

1.4 Lécba

Sestaveni lé¢ebného planu je odvozeno
od individualnich abnormalit kazdého je-
dince s MS. Nezbytna je multidisciplinarni
spoluprace, v zahrani¢i dochazeji klienti
do kraniofacidlnich center. Cleny tymu
jsou nejcastéji pediatr, neurolog, plasticky
chirurg, ORL lékaf, ortoped, stomatolog,
logoped, oftalmolog, psycholog. V pripadé
potieby se do 1é¢by zapoji dalsi odbornici
(Sjogreen, 2001).

Pti 1é¢bé paralyzy ¢i parézy ob-
liceje existuji dva postupy. Prvni je starsi,
znamy jako transfer temporalni $lachy ¢i
transfer nervového $tépu. V prvnim pripadé
dochazi k pfenosu svalu bézné pouzivané-
ho pro zvykani (m. temporalis) do koutki
ust. Stejny typ operace lze vyuzit ke zlepse-
ni ovladani o¢nich vi¢ek. Druhym, novéjsi
terapeutickym postupem je tzv. ismévova
chirurgie ,Smile surgery, kdy se prene-
se sval z vnitfni svaly stehna (m.gracialis)
na tvar a napoji se na trojklanny nerv. Pfi
uchyceni svalu nastane inervace obliceje,
dité je schopno se usmat a vykonavat pohy-
by mimickym svalstvem. Rozsah pohybu
zalezi na uspésnosti operace. Kazda tvar je
operovana zvlast s minimalné ptlro¢nim
odstupem. Operace vykazuje pozoruhodné
vysledky tykajici se feci, pohyblivosti obli-
¢eje a psychického stavu pacienta, a proto
se doporucuje v nizkém véku ditéte. Postup
operace nenf standardizovan, prizptisobuje
se kazdému pacientovi podle potfeb. Sval

nezac¢ind hned fungovat, cely proces trva
8 - 12 tydnt. V tomto obdobi se zahajuje
intenzivni fyzioterapie k zajisténi funkce
svalu (Goldberg a kol., 2003; Surgery, 2014;
Zuker, Manktelow, 2014).

Fyzioterapie se vyuziva nejcastéji u je-
dinct s rdznymi ortopedickymi abnormi-
tami. Ergoterapie je pfinosnd pro osoby
s abnormalitami rukou a prstii. Ke zlep$eni
fe¢i a vyjadrovacich schopnosti je nezbyt-
né logopedicka terapie, ktera za¢ina hned
po narozeni. Problémy se sanim a poly-
kanim jsou zavazny problém, ktery byva
¢asto u novorozenct prehlizen nebo ne-
dostate¢né fesen. Novorozenci s MS ¢asto
nemohou byt plné kojeni. Matefské mlé-
ko je odsito a dité je nakrmeno pomoci
lahve. Jednou z mozZnosti je lahev Starter
SNS (Supplemental Nursing Systém), ze
které vedou hadicky. Lahev si matka zavé-
si na krk, hadicky si prilepi k prsu tak, aby
konc¢ily presné s bradavkou. Dité tak saje
mléko z hadicky, ale zaroven je v pfimém
kontaktu s matkou a podporuje jeji laktaci
(Supplemental Nursing System, 2013).

Dal$i moznosti jsou savicky Haberman
Feeder, které jsou specialné navrzeny pro
déti s orofacialnimi problémy. Lahev a sa-
vicku od sebe oddéluje specialni ventil, kte-
ry brani zpétnému navratu mléka do lidhve
a polykani prebyte¢ného vzduchu. Dité tak
saje mléko pfimo ze savicky a nemusi vy-
nakladat tolik usili pti krmeni. Ventil je na-
stavitelny na tfi rizné prutoky, které matka
koriguje podle potteb ditéte. Pro déti s MS
byla vytvorena jesté dalsi ldhev (Pigeon
Feeder), kterd ma mékkou savicku s ven-
tilem, designem v$ak vypada jako bézna
lahev (The Special Needs Feeder, 2006).

Néktefi novorozenci maji obtize s kr-
menim z lahve, které je pro né velmi na-
mahavé. V CR se &asto vyuzivd technika
krmeni sttikackou po prstu. Tato technika
je pro mnoho déti stresujici, jelikoz je pro
matku obtizné korigovat mnozstvi, které ze
stifkacky vytlac¢i, dochazi k rychlé kumula-
ci mléka v dutiné Gstni a dité musi rychle
polykat. Proto je doporucovano pouzivat
radéji Finger Feeder. Spicku sttikacky
nahrazuje hadicka, ktera usnadnuje ditéti
sani, zaroven si dité samo mize korigovat
mnozstvi tekutiny, kterou nasaje a polkne
(What is Finger Feeding?, 2009). Pokud
dit¢ neni schopno sat ani pomoci jedné
z vy$e uvedenych savicek a pfijem potra-
vy se nedafi zddnym dal$im zpusobem,
pristupuje se k zavedeni nasogastrické ¢i
orogastrické sondy. Strava je pravidelné za-
jistovana kontinualni infuzi nebo intermi-
tentnimi bolusovymi krmivy. Pfi dlouho-
dobé neschopnosti prijimat potravu (déle
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nez 4-6 tydnt) je zaveden PEG (Arvedson,
Brodsky, 2002).

Drooling slin ma negativni dopad
na fyzické zdravi a na kvalitu Zivota jedin-
ce. K nejéastéji uzivanym terapiim dro-
olingu u MS fadime oralné motorickou
terapii, behaviordlni modifikaci pomoci
biofeedbacku, radioterapii, chirurgickou
operaci, orofacidlné regulacni terapii,
injekce botulotoxinu, fotokoagulaci ¢i
akupunkturu (Meningaud a kol., 2006;
Tabachova, Vitdskova, 2014). Logopedic-
ka terapie by méla zacit hned po narozeni
a ma byt orientovand prevazné na poruchy
polykani. S postupnym vyvojem ditéte se
za¢inaji manifestovat obtize souvisejici
s vyvojovou dysartrii (flakcidni typ). Z du-
vodu nedostate¢ného svalového napéti
je naru$ena artikulace exploziv (P, T, K)
a frikativ (E, S). K dal$im ndpadnym rystim
flakcidni dysartrie patii hypernazalita.
Nosni emise vznikaji na podkladé nedosta-
te¢ného velofaryngealniho mechanismu.
Vzicna je unilaterdlni paréza hlasivky, ¢as-
té&ji se setkdme s bilateralni parézou hlasi-
ze, hlasity nddech, inspiracni stidor a dysny
hlas. Svaly za¢inaji ¢asem atrofovat, coZ se
nejvice projevi na svalech jazyka, kde je
mozno pozorovat fascikulace, jazyk se sta-
va ochablym nebo atonickym. Pritomna
byvé hyporeflexe, snizeny nebo nevybavny
je davivy reflex (Enderby, 2009; Hageman,
2009; Love, Webb, 2009). Pti terapii by se
mél logoped zaméfit na ordlni praxi, aby si
klient uvédomil postaveni jazyka v ustech,
postaveni rti a Celisti. K tomu miize vyu-
Zit smyslové podnéty vcetné vibrace (Cole,
Spalding, 2009). Rosenfeld-Johnson (1999,
2013) sestavila pro jedince s MS terapeu-
ticky koncept Oralné motorické terapie
- terapie oralni pozice. Cilem jeji prace je
naucit jedince s MS zvykat na stolickach
a co nejvice zavrit Gsta. Jestlize se nam
podafi zlepsit oromotoriku a svalovou
silu v orofacidlni oblasti, vzniknou lepsi
podminky pro srozumitelnou fe¢. Kontakt
obou rti je zapottebi pro artikulaci hlasek
P, B, M, pfi artikulaci hlasek O, U, C, S, Z,
R je potteba zaokrouhlit rty, naopak pti ar-
tikulaci hlasek E a I musime rty roztahnout
do asmévu. Vsechny tyto hlasky jsou pro
jedince s MS velmi obtizné artikulovatelné,
proto si mnozi z nich pomahaji roztazenim
rtl pomoci prsti, travi hodiny pred zrca-
dlem, aby se naucili zavfit usta ¢i protah-
nout koutky do usmévu. Pokud se tento
nacvik jedinciim s MS dlouhodobé nedaff,
manifestuji se psychické obtize. Jiz pfi pr-
votnim naznaku psychickych problému je
nezbytné zacit spolupracovat s psycholo-
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gem. Je zapotfebi mit na paméti, Ze pomoci
logopedické ani fyzioterapeutické terapie
nedosahneme naprostého zlepseni. Muze
se také stat, ze terapie bude uc¢innd jen mi-
nimalné. Progndza u kazdého jedince s MS
by méla byt stanovena odborniky podileji-
cimi se na terapii spole¢né.

2 Pripadova studie

Pro znazornéni komplexniho pfistupu
k jedinci s MS jsme zvolily ptipadovou stu-
dii. Prvotni kontakt s rodici klienta probéhl
skrze socidlni sit, nasledny sbér dat probi-
hal e-mailovou korespondenci. Informace
byly poskytnuty prevazné matkou ditéte.
Ke sbéru informaci jsme vyuzily ndmi se-
staveny anamnesticky dotaznik a dotaznik
z ¢asopisu Moebius Syndrome Foundation.
Dokumentace byla doplnéna o zavéry z vy-
Setfeni a terapeutického vedeni jednotli-
vych odbornik.

Popisovanou osobou je chlapec, ktery
se narodil v breznu 2012. Chlapec bydli
se svymi rodici a starsi sestrou ve stfedné
velkém meésté v Jihoafrické republice. V ro-
diné se nevyskytlo zadné zavazné onemoc-
néni ani jina genetickd vada.

2.1 Osobni anamnéza

Chlapec narozen z druhého planovaného
téhotenstvi ve 39. tydnu zdhlavim. V pri-
béhu téhotenstvi se vyskytly komplikace.
Matka zacala v prvnim trimestru krvacet,
ale lékarskym zasahem se podatilo tého-
tenstvi udrzet. Béhem prvniho a druhého
trimestru uzivala léky, které zmirnovaly
bfisni kiece. Porodni miry chlapce byly
3200 g a 50 cm. Apgar skére bylo 10-10-10,
ikterus nebyl pfitomen. Kratce po narozeni
bylo mozno pozorovat nékolik klinickych
odlisnosti jako napt. obtiZze pti zavirani oci,
mikrognatie, obtiZe se zaviranim ust, leva
horni kondetina se zdala hypoplasticka se
syndaktylii prstenicku a prostfednicku, ge-
neralizovana hypotonie. Prvni kojeni bylo
velmi obtizné, ale problémy se pricitaly
pomalejsi laktaci. Obtize s kojenim byly
vyrazné v pribéhu prvniho roku Zivota.
Chlapec se nedokazal dostate¢né prisat,
obtizné sal mléko. Matka jej krmila od-
stiikanym matefskym mlékem z lahvicky.
V novorozeneckém obdobi byl diagnos-
tikovan gastrointestinalni reflux, chlapec
trpél na casté bronchitidy a sinusitidy. Asy-
metrie v obli¢eji nebyla pozorovana. Prvni
népadnosti byl chybéjici tsmév a mimické
projevy v obliceji. U ditéte byla zjisténa
neprogresivni bilaterdlni facidlni paralyza.
Kolem 6. mésice zacala matka chlapce kr-
mit 1Zici. Pfikrm byl hust$iho charakteru,

aby nedochazelo k aspiracim. Potravu mat-
ka otirala o horni ret, jelikoZ nebyl aktiv-
ni. I pfes mat¢inu snahu pribyval na vaze
velmi pomalu.

Chlapec byl sledovan neurologem a fy-
zioterapeutem z divodu opozdovani psy-
chomotorického vyvoje. Hlavu v poloze
na bfie udrzel samostatné az téméf v 5.
meésici. Otacet se zacal kolem 7. mésice.
Oftalmologické vysetfeni odhalilo nystag-
mus a zanét spojivek. Problémy s mrkanim
a zavienim o¢i byly konzultovany s neu-
rologem. Kofen nosu byl Siroky a plochy,
problémy s dychanim nebyly pozorovany.
K orofacidlnim deformitdm patftila molar-
ni hypoplazie, mikrognatie, mikrostomie
a nizko posazené Siroké odstavajici usi.
Patrna byla hypotonie orofacialni oblas-
ti, hypoplasticky horni ret, oteviend usta,
hypotonie jazyka. Profezavani zubii se
posunulo do obdobi kolem 7. mésice véku
ditéte. Vyse popsané obtize vedly lékare
k syndromické vadé neurcitého charakteru.

2.2 Stanoveni diagndézy

V 8. mésici Zivota podstoupil chlapec mag-
netickou rezonanci mozku, kterou indi-
koval détsky neurolog. Vysetfeni odhalilo
aplazii jader VI. a VIIL. hlavového nervu.
Na zdkladé pritomnosti aplazie jader téch-
to nervil, malformace koncetin, hypoplazie
jazyka v dusledku parézy XII. hlavového
nervu, poruchy polykani v dusledku naru-
$eni V., IX. a X. hlavového nervu a malfor-
mace orofacialnich struktur byla stanovena
diagnéza Mobitv syndrom.

Jesté pred stanovenim diagnézy bylo
dité v péci neurologa, oftalmologa, fyziote-
rapeuta a logopeda. Diky spolupréci véech
zainteresovanych odbornikii bylo mozno
stanovit diagnézu pomérné zéhy. Terapie
jednotlivych odbornika probihala jiz pred
stanovenim presné diagnozy, ale po konec-
ném zjisténi byl terapeuticky koncept spe-
cifikovan.

2.3 Terapeutické pfistupy

PotiZe se sanim vedly k zahajeni logope-
dické terapie hned po narozeni. Logoped
instruoval matku, jakym zpisobem ma
dit¢ nakrmit, v jakych c¢asovych inter-
valech a kolik by mélo dité vypit mléka.
Dit¢ bylo krmeno pomoci lahve Haber-
man Feeder. Déle logoped matku zacvicil
ve stimulaci reflexnich bodii v orofacialni
oblasti a masazich svalstva, které byly za-
cileny primarné na protazeni horniho rtu.
Protoze dité mélo neustdle oteviena usta,
byly dasné potazeny povlakem. Matka mu-
sela pravidelné ¢istit dutinu ustni navlh-
¢enym ubrouskem a Zinkou, kterou stira-
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la bakterie a zaroven stimulovala dutinu
ustni a jazyk. Kolem 6. mésice doporucil
logoped prikrmovani pomoci lzice. Lzice
byla mald a mélka, strava byla kasovitého
charakteru, aby nedochdzelo k aspiracim.
Matce bylo doporuceno vzdy zatlacit lzici
mirné na stfed jazyka a lZici vytdhnout
rovné z dutiny ustni. Potravu neméla otirat
o horni ret, ale ukazovackem druhé ruky
plosné horni ret pritdhnout k dolnimu rtu
a potravu jim ze 1zice stahnout. Tato tech-
nika byla ¢asové naro¢néjsi, takze doba kr-
meni se mirné prodlouzila. Piti z hrnicku
se z pocatku nedafilo, jelikoz matka na-
lévala tekutinu mezi zuby a dolni ret. Pfi
naliti malého mnozstvi za dolni fezaky do-
kazalo dité tekutinu polknout. V 9. mésici
zacal chlapec kousat kousky pevnéjsi po-
travy. Nejprve kousal na fezacich, nasledné
dévala matka potravu vice na bo¢ni stranu.
V tomto obdobi mél chlapec vyrostlé pou-
ze predni fezaky, takze na bocich stravu
rozmélnoval pomoci dasni. Jelikoz nebyl
pevny retni uzavér, pomahala mu matka
drZet rty u sebe, aby potrava nevypadava-
la ven z ust. Neustale probihala stimulace
svalll pomoci masazi manualnich, s vyu-
zitim tepelnych stimuli a pomoci vibraci.
Zlepseni vSak nebylo pozorovano. Prvni
vyznamova gesta chlapec pouzival v deseti
meésicich, dvouslovnou vétu ve smyslu ges-
to+ gesto produkoval v 15. mésicich. Prvni
slova chlapec produkoval v 17. mésici, jed-
nalo se o kombinace vokal a pridatnych
zvukd. Dvouslovna vypovéd ve smyslu
slovo gesto se objevila v 18. mésici, kom-
binace slovo+ slovo byla zaznamendna
ve 25. mésici. Slovni zasoba rychle narus-
tala, ale slova byla srozumitelna pouze pro
nejblizsi osoby ditéte, a i pro né bylo ¢asto
obtizné porozumét tomu, co chlapec sdé-
luje. Tvoril si vlastni Zargon, ktery aktivné
vyuzival. Zacal vytvaret kompenzaéni zvu-
ky, protoze mu artikulace konsonantt ¢ini-
la velké obtize. Gramaticka stranka jazyka
nebyla oslabena. Komunika¢ni schopnosti
chlapce se vyrazné zlepsily az po operaci
prvni poloviny obliceje v 5 letech.
Vzhledem k opozdovani psychomoto-
rického vyvoje bylo rodi¢im doporuceno
zahdjit fyzioterapii. Ve tfech mésicich za-
¢ali vyuzivat Bobath koncept. V 10. mésici
se zacal plazit, o mésic pozdéji se objevila
faze nedokonalého lezeni. V roce dokazal
plynule lézt se stfidanim koncetin, dokazal
se samostatné posadit. Stoj s oporou nastal
ve 14. mésicich, chtze s oporou v 16. mési-
cich, samostatna chuize v 18. mésicich. Sou-
béiné s fyzioterapii probihala ergoterapie.
V roce chlapec absolvoval operaci na od-
déleni prstd na ruce. Ergoterapeut se na-
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sledné zaméroval na zlepSeni pohyblivosti
jednotlivych prsta.

Oftalmologickd péce probihd od na-
rozeni. Chlapec nosi pravidelné slune¢ni
bryle, aby nedochazelo k drazdéni o¢i svét-
lem a vysouseni. Pravidelné musi vlh¢it oci
pomoci umélych oc¢nich slz i v noci. Ptes
1éto spi s navlhéenym ubrouskem pres odi,
aby se oc¢i vysousely pomaleji. Vzhledem
ke zrakové vadé - nystagmu - jsou slune¢ni
bryle specialné upraveny k 1é¢bé této vady.
Operace na zlep$eni o¢niho uzavéru je pla-
novana kolem 10. roku véku.

Neurolog ve spolupraci s plastickym
chirurgem navrhli rodi¢im operaci svalu
oblic¢eje nejprve na pravé strané a nasledné
na levé strané. K provedeni operace byla
pouzita technika pfenosu svalu z nohy
na oblicej. Chlapec prfipravu na opera-
ci zvlddl velmi dobfe. Operace probéhla
v bfeznu 2017. Sval zacal reagovat po de-
viti tydnech. Opét probihala intenzivni
logopedicka a fyzioterapeuticka péce, aby
se chlapec sval naucil pouzivat. V soucasné
dobé se dokdze jednostranné usmat, zvlada
pracovat se rty, které caste¢né priblizi
i zaokrouhli. Zlepsil se prijem potravy
i artikulace. Efekt operace byl také psycho-
logicky, protoze se zlepsila motivace i sebe-
védomi celé rodiny i chlapce. Operace levé
strany obli¢eje je planovana na leden 2018.

Stomatologicka péce probiha od sed-
mého mésice, kdy se profezal prvni zub.
Chlapec pravidelné dochazi na kontro-
ly k zubafi s aktudlni intenzitou jednou
za dva mésice. Zuby si ¢isti po kazdém jidle
zubnim kartackem, dvakrat denné si vypla-
chuje usta specidlnim roztokem na posileni
zubni skloviny. Zanéty dasni jsou minimal-
ni.

Vsichni vy$e zminovani odbornici pra-
cuji v jedné nemocnici. Moznost pravi-
delnych konzultaci se tim zvy$uje, postup
dalsi 1é¢by vzdy konzultuji a navrhuji nej-
vhodnéjsi feseni a nacasovani. I pro né je to
v8ak nelehka situace, jelikoz se s diagnézou
MS nesetkavaji casto a popisovany chlapec
je jejich treti dité v péci. Lécebné postupy
konzultuji s kolegy ze zahrani¢i a zaroven
se ucastni konferenci tykajicich se primo
MS, kde maji moznost se setkat s odborni-
ky, ale i rodi¢i a détmi s MS.

2.4 Diskuse a zdvér

Vyse uvadime pripadovou studii chlapce,
ktery byl narozen v roce 2012. Prvni na-
znaky bylo mozné pozorovat jiz po naroze-
ni, kdy se objevily problémy se zaviranim
o¢i, pfitomna byla mikrognatie, obtize se
zaviranim ust, horni koncetina byla hy-
poplastickd, dale mél chlapec syndaktilii

prstenicku a prostfednicku, celkové byl
chlapec hypotonni. Kone¢nd diagnéza MS
byla stanovena v 8. mésici zivota. Terape-
utické koncepty byly zacileny, na terapii
spolupracoval neurolog, fyzioterapeut, er-
goterapeut, stomatolog a logoped. V jed-
nom roce byla provedena operace rukou
se zahdjenim intenzivni fyzioterapie a er-
goterapie. V péti letech chlapec podstoupil
operaci jedné poloviny tvére, kterd vedla
k vyraznému zlep$eni fe¢ovych dovednosti
a psychického stavu. Chlapec se v soucasné
dobé¢ pripravuje na operaci druhé poloviny
tvare, ktera by méla opét vést k vyraznému
zlepSeni. V pribéhu zivota bude muset
chlapec podstoupit dal$i operace a bude
muset stale rehabilitovat. Prognéza je vSak
velmi dobra.

Pecujeme-li o osobu s MS, je vidy ne-
zbytné vytvorit multidisciplinarni tym,
ktery bude tzce spolupracovat. Vyhodou
zahrani¢nich pracovist je komplexni péce
v jednom zatizeni, coz velmi uleh¢uje praci
odbornikim, ale i rodi¢im. Zainteresovani
odbornici mohou pravidelné konzultovat,
Ucastnit se terapii a vySetfeni. V pripadé
potreby dokazi rychle reagovat. Péce o tyto
jedince neni jednoducha hlavné z davodu
malého mnozstvi informaci. Celosvéto-
vou osvétu a predev$im vyzkumné Setfeni
v oblasti vztahujici se k jedincim s MS se
snazi zajistit jednotlivé organizace vznika-
jici v rtiznych zemich. Nejvétsi organizaci
je Moebius Syndrome Foundation (USA)
se zakladatelkou Vicki McCarrell, k dal-
$im velkym organizacim patii Moebius
Syndrome Foundation of Australia, ASBL
Syndrome Moebius Belgique, Moebius
Syndrome Deutschland e. V., Associazione
Italiana Sindrome di Moebius Onlus a dal-
§i. V CR prozatim neexistuje z4dnd organi-
zace, ktera by sdruzovala osoby s MS.
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