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SOUHRN

Novotny V, Kotova M, Dousova T, Obermannova B. Pierre Robinova sekvence a soué¢asné moznosti jejiho ma-
nagementu

Pierre Robinova sekvence (PRS) je vrozena vada, ktera zahrnuje mikrognatii, glosoptézu a u &asti pacient rovnéz
rozstép patra rizného rozsahu. To vede k obstrukci hornich dychacich cest a problémim s krmenim. PRS vyZa-
duje komplexni pfistup, ktery kombinuje multidisciplinarni pé¢i a vyuziva jak chirurgické, tak neinvazivni metody.
V poslednich letech se jako jedna z hlavnich neinvazivnich moznosti 1é¢by prosazuje Tibingenska palatinalni des-
ticka (TPP), ktera stabilizuje polohu jazyka a pomaha eliminovat obstrukci dychacich cest. Sou¢asné uvolnénim
a predsunutim jazyka také stimuluje rist dolni Celisti a vyrazné zlepsuje krmeni novorozencd, ¢imz sniZuje potfebu
chirurgickych zakrokd, jako je napf. tracheostomie. Tato metoda je nyni dostupna na specializovanych pracovistich
v CR, véetné Pediatrické kliniky 2. LF UK a FN Motol ve spolupraci se Stomatologickou klinikou 3. LF UK a FN KV
Praha a s Rozstépovym centrem Praha FN KV a Centrem pro lé¢bu rozstépu obliceje v Brné. Vyznamnou roli v péci
o pacienty s PRS hraje multidisciplinarni tym sloZeny z pediatrd, ORL specialistl, plastickych a maxilofacialnich chi-
rurgl, ortodontistl a logopedd, ktery zajistuje optimalizaci 1é¢by a prevenci komplikaci. Tento ¢lanek se zaméfuje
na dostupné moznosti lé¢by PRS v Ceské republice a zdtraziiuje p¥inosy TPP i nové technologie, jako je 3D tisk, které
umoznuji pfesné pfizpisobené pomucky pro efektivni 1é¢bu.

Kli¢ova slova: Pierre Robinova sekvence, Tibingenska palatinalni desti¢ka, mikrognatie, glosoptéza, roz$tép patra,
obstrukce dychacich cest, multidisciplinarni pfistup, ortodonticka lé¢ba

SUMMARY

Novotny V, Kotova M, Dousova T, Obermannova B. Current management options of Pierre-Robin sequence

Pierre Robin Sequence (PRS) is a congenital condition characterized by micrognathia, glossoptosis, and, in some
patients, cleft palate of varying extent. This leads to upper airway obstruction and feeding difficulties. PRS requires
a comprehensive approach that combines multidisciplinary care with both surgical and non-invasive methods.

In recent years, the Tubingen Palatal Plate (TPP) has emerged as one of the primary non-invasive treatment options.
TPP stabilizes the tongue position, helping to eliminate airway obstruction. Additionally, by relieving and advancing
the tongue, it stimulates mandibular growth and significantly improves feeding in newborns, reducing the need for
surgical interventions such as tracheostomy.

This method is now available at specialized centers in the Czech Republic, including the Pediatric Department of the
2nd Faculty of Medicine, Charles University and University Hospital Motol, in collaboration with the Dental Depart-
ment of the 3rd Faculty of Medicine, Charles University and FN KV Prague, and with Prague Cleft Center at FN KV,
and the Facial Cleft Treatment Center in Brno.

A multidisciplinary team plays a vital role in the care of PRS patients, comprising pediatricians, ENT specialists, plastic
and maxillofacial surgeons, orthodontists, and speech therapists. This team ensures treatment optimization and
prevents complications.

This article focuses on the available treatment options for PRS in the Czech Republic, highlighting the benefits of TPP
and new technologies, such as 3D printing, which allow for precisely tailored devices to enhance treatment efficacy.

Key words: Pierre-Robin Sequence, Tibingen Palatal Plate, micrognathia, glossoptosis, cleft palate, airway obstruc-
tion, multidisciplinary approach
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uvob

Pierre Robinova sekvence (PRS), nebo také star$im nazvem

Pierre Robintv syndrom, je vrozend anomalie orofacialni

oblasti, ktera je charakterizovana tfemi hlavnimi patologic-

kymi rysy:

e primarni mikrognatii (abnormalné mala dolni celist),
na kterou potom kaskadové nasedaji dalsi anomalie v du-
tiné ustni, a to

» glosoptoéza (abnormalni poloha jazyka)

¢ aunékterych pacientti rozstép patra riizného rozsahu.

U pacientu s PRS se nejéastéji vyskytuji rozstépy mékkého
patra, avSak neni neobvyklé, Ze rozstép postihuje také tvrdé
patro. Pfi¢inou rozstépu je vysoka poloha jazyka naseda-
jici na primarni mikrognatii a tim nespojeni palatinalnich
vybézkit béhem 7. az 12. gesta¢niho tydne.!? U PRS se tedy
jedna o rozstép zpusobeny mechanickym ptisobenim polohy
jazyka a neni zpusoben primarné genetickou vadou vyvoje
patra, jako je tomu u nékterych jinych forem rozstépu.

Vyse uvedené vady orofacialni oblasti vedou k obstrukei
hornich dychacich cest, coz miZze zavazné negativné ovliv-
novat dychani a vyzivu novorozencu a kojenct. PRS vyzaduje
komplexni a multidisciplinarni pristup k1é¢bé, ktery se zamé-
fuje na reSeni ventila¢nich obtizi a optimalizaci vyzivy. Ten-
to ¢lanek se vénuje souc¢asnym moznostem managementu
Pierre Robinovy sekvence v Ceské republice a v zahraniéi,
s diirazem na nové technologie a terapeutické postupy zlep-
$ujici prognoézu i kvalitu Zivota pacientt a jejich rodin.

ETIOLOGIE A GENETICKE POZADI

Pierre Robinova sekvence ma rtznorodé genetické poza-
di. V nékterych pripadech se jedna o izolovanou anomalii,

Tab. 1: Pfehled syndromologickych forem Pierre Robinovy sekvence (PRS)

-

Geneticka pric¢ina

Mutace v genech COL2A1, COL11A1,
COL11A2

Syndrom

Sticklerdv syndrom

zatimco v jinych je soucasti SirSich genetickych syndrom,
jako jsou Sticklerav syndrom, 22q11.2 dele¢ni syndrom (Di-
Georgeuvsyndrom)neboTreacherav—Collinstivsyndrom.®%
Genetické syndromy spojené s Pierre Robinovou sekvenci
a jejich hlavni charakteristiky jsou shrnuty v tabulce 1. Ge-
netické testovani je klicové pro presnou diagnostiku pri-
¢iny PRS, a tedy nasledné rozliSeni, zda se jedna o syndro-
mickou, nebo nonsyndromickou formu PRS. Syndromické
formy jsou ¢astéji spojeny s dalsimi vyvojovymi vadami. To
muze komplikovat klinicky obraz a také pokusy o efektivni
management PRS.®

DIAGNOSTIKA A KLINICKE PROJEVY

Diagnéza PRS je klinicka a opira se o typicky fenotyp po-
stizeného pacienta, ktery zahrnuje mikrognatii, glosoptézu
a roz§tép patra. Klinické obtize typické pro pacienty s PRS
jsou potom umérné zavaznosti téchto tii typickych ryst a je-
jich mira zavaznosti je stanovovana pomoci dalsich vyset-
feni. A¢koliv je stanoveni diagnézy PRS pomérné jednodu-
cha zalezitost, upresnéni toho, do jaké miry tato diagnéza
negativné ovliviiuje pacientovo zdravi, je naopak obtizné.
Na jedné strané pacientského spektra stoji pacienti, kterym
PRS nezptisobi zavazné klinické obtize. Naproti tomu pocet-
néjsi skupinou pacient jsou ti, u nichz dochazi vlivem PRS
k obstrukei hornich dychacich cest a na jejim podkladé pak
moznému hyperkapnickému respiraénimu selhani. Dalsi
skupinou jsou pacienti s poruchami polykani, ti jsou navic
nékdy ohrozeni ¢astymi aspiraénimi epizodami.

Pro detailnéjsi diagnostiku mizeme vyuzit Siroce do-
stupné zobrazovaci metody, jako je rentgen, CT nebo MRI.
Pomoci nich 1ze zhodnotit zadvaznost mikrognatie a identi-
fikovat dalsi anatomické abnormality. V souc¢asné dobé Ize

Hlavni charakteristiky

Progresivni porucha pojivové tkané, kloubni hypermobilita, myo-
pie, odchlipeni sitnice, sluchova vada

22q11.2 deleéni syndrom Mikrodelece v oblasti 22q11.2

(Charge syndrom)

Vrozené srdecni vady, hypoplazie thymu, rozstépové vady
patra, poruchy imunity, vyvojové zpozdéni, charakteristické
rysy obliceje

Treacheriv—Collinsiv syndrom
(mandibulofacidlni dysostéza)

Mutace v genech TCOF1, POLR1C, POLR1D

Hypoplazie licnich kosti, mikrognatie, kolobomy, deformity
usnich boltcd, sluchova vada

Nagerav syndrom
(akrofacialni dysostéza)

Mutace v genu SF3B4

Hypoplazie licnich kosti, rozstépy patra, deformity hornich
koncetin, mikrognatie

Otopalatodigitalni syndrom
(OPD)

Mutace v genu FLNA

Malformace skeletu, rozstépové vady patra, mikrognatie,
sluchova vada
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s pomoci 3D rekonstrukei tyto metody vyuzit k lepsimu po-
chopeni anatomickych vztaht v raimci abnormalné vyvinuté
orofacialni oblasti u pacienttt s PRS nebo tyto rekonstrukce
vyuzit k modelazi terapeutickych pomucek.©

Cela fenotypova trias mikrognatie, glosoptéza a roz-
$tép patra zpusobuje u vétSiny pacientit poruchy poly-
kani. Proto vyuzZivime objektivni vySetfovaci metody
specialnéuréenékvysetieniporuchpolykani,naprikladvideo-
fluoroskopii nebo FEES (fiber optic endoscopic evaluation of
swallowing). Metoda FEES byva u pacienttt s PRS obzvlasté
vyhodn4 vzhledem k jejimu zaméfeni na faryngealni fazi po-
lykani, ktera je porusena u vétsiny pacienttt s PRS, ale také
pro lepsi piehlednost specifické anatomie téchto pacienttt
na rozdil od 2D zobrazeni videofluoroskopického. To sice
tyto vyhody neprinasi, avsak lze pri ném hodnotit polykani
ve vSech jeho fazich.

SOUCASNE MOZNOSTI V MANAGEMENTU

Management PRS vyZaduje v prvni radé multidisciplinarni

pristup, ktery zahrnuje spolupraci pediatrii, ORL specialis-

td, ortodontistii, maxilofacidlnich a plastickych chirurgt

a logopedt. Hlavni cile 1é¢by jsou:

e zajisténi pruchodnosti dychacich cest a tim zabranéni
rozvoji respira¢niho selhani;

* optimalizace vyzivy;

e prevence komplikaci spojenych s aspiraci pti poruchach
polykani.

Lécebné moznosti zahrnuji jak chirurgické, tak neinvazivni

pristupy, v zavislosti na zavaznosti obstrukce dychacich cest

a pridruzenych problému.(=”

Chirurgické metody

U pacientti, u kterych se nedari management zajisténi prua-
chodnosti dychacich cest pomoci neinvazivnich metod,
muze dojit k nutnosti uziti metod chirurgickych. V tuto
chvili jedina dostupna chirurgickd metoda ke zlepseni pro-
gndézy u pacientu s téZkym PRS je zaloZeni tracheostomie.
Diky rozvoji a zdokonalovani neinvazivnich metod 1é¢by
PRS vyhledové budeme moci pristupovat k uziti tracheosto-
mie jako terapeutické volby jen ve vyjimeénych pripadech.(®

Drive se ke korekci glosoptézy vyuzivala také glosopexe,
kdy byla pacientovi $pic¢ka jazyka prisita k dolnimu rtu.
Tento zakrok je nyni ztidka pouZivan, prestoze je funkéni
v feSeni obtizi pacientti s PRS. Jeho provedeni neni doporu-
¢ovano vzhledem k rozvoji neinvazivnich metod fungujicich
na podobném principu s obdobnymi vysledky bez operac¢ni
zatéze.®

Posledni soucasnou chirurgickou metodou stojici
za zminku je FEMOD (fast and early osteo-mandibular dis-
traction). Jedna se o preneseni principu distrakéni osteoge-
neze na mandibulu. Tato metoda vznikla béhem 90. let a vice
se zacala aplikovat v zahrani¢i po roce 2000. Nespornou vy-
hodou této metody je rychlost, kterou miiZzeme dosahnout
korekce velikosti mandibuly a s ni souvisejici glosoptdzy.
Jako nevyhodu Ize pak zminit nutnost velké operacni zatéze
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| Obr. 1: Tibingenska palatinalni desti¢ka zhotovena ve FN Motol

v atlém véku. Provadi se béhem nékolika prvnich tydnu Zivo-
ta. Nicméné i pres tuto zatéz je FEMOD validni protivihou
¢im dal vice se rozvijejicich neinvazivnich metod 1é¢by. A¢-
koliv je mandibularni distrakéni osteogeneze u starsich déti
v Cesku provadéna, FEMOD se v tuto chvili v CR neprovadi.®

Neinvazivni metody

V poslednich letech se stale vice prosazuji v managementu
PRS neinvazivni lé¢ebné metody, a to zejména uziti Tiibin-
genské palatinalni desti¢ky (Tiibingen palatal plate, TPP)
(obr. 1). Tato ortodontickd pomiticka, vyvinuta na Univerzit-
ni klinice v Tiibingenu, poskytuje elegantni a efektivni neo-
peracni feSeni primarnich obtizi u pacientt s PRS. Desti¢ka
stabilizuje polohu jazyka, ten je tlakem desti¢ky antepono-
van, ¢imz je eliminovana obstrukce dychacich cest a tim
riziko nutnosti dlouhodobé neinvazivni ventilaéni podpory
nebo tracheostomie.®® Antepozice jazyka také vyviji tlak
na mikrognatni mandibulu a stimuluje ji timto tlakem k rtis-
tu; pacienti, ktefi vyuzivaji TPP déle, zaznamenavaji pod-
statny catch-up rist spodni ¢elisti. Antepozice jazyka a ¢as-
te¢na obturace patrového defektu pomoci desticky také
pozitivné ovliviiuje sani a polykani pacienta a s dtislednou
logopedickou pééi muze TPP napomoci ve zlepseni poruch
polykani u déti s PRS.

Tibingenska desti¢ka byla ispésné pouzita na nékolika
prednich svétovych pracovistich, véetné Stanfordské uni-
verzity a Boston Children’s Hospital v USA. Klinické studie
ukazaly, ze tato metoda vede k vyznamnému zleps$eni venti-
lace a krmeni u pacient s PRS bez nutnosti chirurgickych
zakrok, jako je tracheostomie. Jako priklad mtze poslouzit
studie z Tibingenu The Tiibingen palatal plate approach to
Robin sequence: Summary of current evidence, ktera zkou-
mala tc¢innost Tiibingenské palatinalni desticky u 443 déti
s Pierre Robinovou sekvenci, z nichz 129 mélo syndromic-
kou formu PRS.™ Vysledky ukazaly, ze TPP snizuje obstrukei
dychacich cest o vice nez 60% a zvysuje saturaci kyslikem
v prauméru o 10%. Ruast dolni Celisti byl 1,5krat rychlejsi
u déti s TPP a 80% déti vykazovalo zlep$eni pfijmu potra-
vy a dosahovalo pozadovaného hmotnostniho prirtstku



0 20 % rychleji. Potteba tracheostomie se snizila o 75 %, pri-
¢emz vSech 23 pripadu tracheostomie se tykalo déti se syn-
dromickou PRS. Zatimco tradi¢ni chirurgické postupy byly
v minulosti povazovany za standardni feseni, Tiibingenska
palatinalni desti¢ka se postupné prosazuje jako novy zla-
ty standard v 1é¢bé déti s PRS. Tato metoda vSak neni vzdy
zcela Gspésnd a ma své limity, zejména v oblasti complian-
ce pacienta a jeho rodi¢t. Dal$im omezenim je neschopnost
ovlivnit problémy v nizsich etazich dychacich cest, napfi-
klad u laryngomalacie, ktera je u pacienttt s PRS ¢asto pri-
tomna.®

Od roku 2024 je TPP uzivana také na Pediatrické klini-
ce 2. 1ékarské fakulty a FN Motol ve spolupraci s odborniky
z Roz$tépového centra Praha Fakultni nemocnice Kralovské
Vinohrady a také v Centru pro 1é¢bu rozstépu oblic¢eje v Dét-
ské fakultni nemocnici v Brné.

VYZIVA A PREVENCE ASPIRACE

U pacientt s Pierre Robinovou sekvenci je vyziva a krmeni
naprosto klicovym tématem. Kazdy pacient s PRS by mél mit
zajisténu intenzivni logopedickou péc¢i s ohledem na speci-
fické potreby v oblasti orofacialni stimulace, polohovani pfi
krmeni a vyuzivani specialnich savi¢ek. Tyto intervence fesi
poruchy polykani a vysoké riziko aspirace.® Nazogastricka
sonda (NGS) je proto bézné vyuzivana k zajisténi adekvatni
vyzivy v prvnich tydnech Zivota, zejména pokud je polykani
obtizné nebo pfi vysokém riziku aspirace.®"

Pravidelné objektivni vySetreni funkce polykani (vi-
deofluoroskopie, FEES) je kli¢ové pro stanoveni vhodného
okamziku zahajeni peroralniho krmeni a pro minimalizaci
rizika aspirace. V pripadech, kdy pretrvavaji obtize s poly-
kanim, mtiZze byt nezbytné dlouhodobé zajisténi vyzivy pro-
stfednictvim nazogastrické sondy.®? Pokud se stav nezlepsi
a pretrvava vyznamnd porucha polykani, byva vyjimecéné
zvazovano zavedeni perkutanni endoskopické gastrostomie
(PEG), coz je vice rizikové u syndromickych forem PRS.

MULTIDISCIPLINARNI PRISTUP

Uspésna 1é¢ba Pierre Robinovy sekvence vyzaduje komplex-
ni multidisciplinarni pfistup, ktery zahrnuje koordinovanou
spolupraci pediatry, specialistit ORL, ortodontistu, logope-
dq, plastickych a maxilofacialnich chirurga a dalsich odbor-
nika podle individualnich potfeb pacienta. Tento tymovy
pristup umoznuje efektivni reseni vSech aspektu zdravotni-
ho stavu pacienta, véetné diagnostiky, zajisténi dychacich
cest, vyzivy, rustového vyvoje a prevence komplikaci.(?
Pediatr ma v tomto tymu zasadni dlohu, ktera zahrnuje
primarni diagnostiku PRS, zejména identifikaci kli¢ovych
projevi, jako jsou mikrognatie, glosopt6za nebo potiZze
s polykanim. Kromé toho pediatr zajistuje nutri¢ni podporu
pacienta, ¢asto ve spolupraci s logopedy, ktefi se zaméru;ji
na orofacialni stimulaci a pomoc pti krmeni. Soucasti jeho
role je také posouzeni ventila¢nich funkeci pacienta, napti-
klad monitorovanim saturace kysliku, kapnometrii nebo
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| Obr. 2: Pacientka se zavedenou Tiibingenskou palatinalni desti¢kou

provadénim dalsich testtt na pritomnost obstrukce dycha-
cich cest.

Pediatr také koordinuje navaznou pé¢i, v pripadech zavaz-
nych ventila¢nich problému se podili na rozhodovani o nein-
vazivnich i invazivnich metodach, jako je pouziti Tiibingen-
ské palatinalni desticky nebo zavedeni tracheostomie.

Komplexni pristup tymu zahrnuje také dlouhodobé sle-
dovani pacientu s cilem zajistit optimalni rist a vyvoj, mini-
malizovat riziko dalsich komplikaci, jako jsou poruchy reci,
a zajistit co nejlepsi kvalitu Zivota.®

KLINICKE PRIPADY NA NASEM PRACOVISTI

Na Pediatrické klinice 2. LF UK a FN Motol byli v roce 2024
oSetreni dva pacienti ve véku 1 a 3 mésictt s diagnézou PRS.
Oba pacienti méli vyraznou mikrognatii a trpéli obstrukei
hornich dychacich cest, na jejimz podkladé u obou pacienttt
vzniklo hyperkapnické respira¢ni selhani. V obou pripadech
byla ve spolupraci s ORL specialistou a ortodontistou zave-
dena Tiibingenska palatinalni desticka, ktera byla indivi-
dudlné prizpusobena na zakladé otisku alveolarniho vybéz-
ku a patra kazdého pacienta (obr. 2).

Po nasazeni desti¢ky se u obou pacienttt vyrazné zlepsily
parametry kapnometrie ve smyslu eliminace hyperkapnie
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Obr. 3: Kapnometrie pred zavedenim Tiibingenské palatinalni
desticky

béhem noéniho spanku (obr. 3 a 4). Diky tomu nebylo nut-
né pristoupit k tracheostomii ani k dlouhodobé neinvazivni
ventilaéni podpore. Krmeni bylo zajistovano kombinaci na-
zogastrické sondy a malych davek podavanych savi¢kou po-
dle doporuceni logopeda. Po nékolika mésicich uzivani Ti-
bingenské palatinalni desti¢ky jsou nyni oba pacienti plné
krmeni per os.

Tyto pripady potvrzuji vyznam pouziti Tiibingenské pala-
tinalni desti¢ky v 1é¢bé PRS.

VYZNAM MODERNIHO BIOMIMETICKEHO
PRISTUPU

Pokrok v 1é¢bé Pierre Robinovy sekvence na mezinarod-
ni drovni zahrnuje také vyuziti biomimetickych pristupta
a modernich technologii, jako je 3D tisk. Tyto technologie
umoznuji vyrobu personalizovanych ortodontickych pomu-
cek, které jsou precizné prizptsobeny individualni anatomii
pacienta. Biomimetické pristupy, inspirované prirodnimi
procesy a strukturami, zlepsuji efektivitu 1é¢by a zvysuji
komfort pacientit s PRS.

Soucasny vyzkum se zaméfuje na vyvoj biokompatibil-
nich materialtt a navrhu ortodontickych pomucek, které
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| Obr. 4: Kapnometrie po zavedeni Tiibingenské palatinlni desticky

umoznuji optimalni stabilizaci jazyka a zlepSeni dychani.
Tyto pristupy vyuZzivaji pokrocilé inzenyrské techniky a mo-
derni materidly k vytvoreni pomucek, minimalizuji invazivi-
tu a maximalizuji a¢innost 1é¢by. @810

ZAVER
Pierre Robinova sekvence predstavuje komplexni vrozenou
vadu, ktera vyZaduje multidisciplinarni pristup pro uspésny
management. V poslednich letech doslo k vyznamnému po-
kroku v managementu PRS, zejména diky neinvazivnim me-
todam, jako je pouziti Tiibingenské palatinalni desti¢ky.

Spolupréace mezi pediatry, ORL specialisty, ortodontisty
a logopedy je kli¢ova pro uspésnou lé¢bu téchto pacienti.
Nové technologie, jako je biomimetika a 3D tisk, prinaseji
nové moznosti personalizované 1é¢by, ktera zlepsuje kvalitu
Zivota déti s PRS. Vysledky klinickych pfipadt v Ceské re-
publice a mezinarodni aplikace téchto metod ukazuji na vy-
znamné zlep$eni progndzy pacientt s PRS.4

Budouci vyzkum a inovace v oblasti biomimetiky a bio-
kompatibilnich materidlt pravdépodobné prinesou jesté
lepsi vysledky a umozni $irsi aplikaci neinvazivnich metod
v16¢bé PRS. |
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