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svalova dystrofie

Vyzkum Lécba Nadéje

Trpi vas syn Duchennovou
svalovou dystrofii?

Co bude dal?

Osobni zkuSenost matky chlapce s DMD




Duchennova muskularni (svalova) dystrofie
je onemocnéni zpusobujici postupnou
destrukci svalovych vlaken

Jedna se o nemoc vazanou
na pohlavi - pouze Zena
muzZe na svého syna
pfenést mutaci v genu

pro bilkovinu zvanou
dystrofin. Ta se nachazi
na vnitinim povrchu

membrany svalové bunky.
U pacienta s DMD se
tato bilkovina netvofi
vibec, u pacienta s BMD
(Beckerovou muskularni
dystrofii) je signifikantné
redukovana.

V roce 2016 vydal PARENT PROJECT, z.s.
(www.parentproject.cz). Sepsala Hana
Némethova. Odborny garant MUDr. Jana
Haberlova, Ph.D.
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Zpocatku tito chlapci vypadaji jako zdrava
miminka, proto ani nevznika podezieni na tuto
vlohu. Klinické projevy se obvykle objevuji kolem
2.-4. roku zivota - poruchy chiize, zejména do
schod(, abnormalni béh, potiZe pfi vstavani

z podlahy, neschopnost skakat. Napadna jsou
taktéz zvétdena lytka zplsobena nahradou aktivni
svalové hmoty tukovym vazivem. Po 10. roce véku
se svalova slabost postupné rozsifuje i na svaly
hornich koncetin, Sijové a dychaci svaly. Bez
kortikoid( dochazi ke ztraté schopnosti chlize
mezi 9. a 12. rokem, s kortikoidy mezi 11. a 14.
rokem. Hlavnim problémem v pozdéjsim stadiu
choroby je progredujici dechova nedostatecnost
s nutnosti umélé plicni ventilace. Pfi spravné
vedené péci se dnes DMD pacienti dozivaji 4.
dekady véku (nejstarsi znamy pacient je 50lety
Dan). V minulosti se vék umrti pohyboval kolem
20. roku zivota. Zlep3eni péce v CR je dano nejen
novymi moznostmi 1écby, ale i velmi dobrou
spolupraci odbornik( a pacientskych organizaci,
jakou je napfiklad Parent Project.

Tato pfirucka je primarné urcena pro rodice
casné diagnostikovanych déti, tzn.
v presymptomatické fdazi onemocnéni.

Presymptomaticka faze: prvni dva roky Zivota,
jedinou abnormitou maze byt zvy3eni svalovych
enzym( viz nize. Neni v3ak vyjimkou ani opozdény
psychomotoricky vyvoj, atypické rysy v chovani

a opozdény vyvoj feci.

Co ted?

Z pocatecniho Soku ze sdéleni diagnozy ¢i pfi
pouhém podezieni na ni se jen tézko vzpamato-
vava, a proto popisu kroky k usnadnéni orientace
v dané problematice. Prosim, vnimejte tyto rady
spisSe jako moji osobni zkusenost, vZdy totiz zalezi
na zhodnoceni klinického stavu 1ékafem, ktery vas
ma v péci.

Vysoké hodnoty
svalovych enzymd

Pokud vasemu ditéti byly zjistény vysoké hodnoty
svalovych enzym (AST, ALT, ALP, GMT a CK),
Hodnoty CK (kreatinkinaza) byvaji zvySeny az
stonasobné. JiZ ale v této fazi vysledki z odbér(
krve na vysSe uvedené je nutné seznamit rodinu

s moznym svalovym problémem a pfedat karticku
o tzv. beztriggerové anestezii, kterou je tfeba nosit
nejlépe u karticky zdravotni pojistovny. Slouzi jako
upozornéni pro 1ékafe na nezadouci reakce na léky
z divodu zvy3eného rizika syndromu podobného
syndromu maligni hypertermie, coz je zivot ohro-
Zujici komplikace pfi podani nékterych anestetik.
Mélo by byt samoziejmosti, Ze vam lékaf vie sdéli
osobné, event. odesle vase dité na vyssi pracovisté
s moznosti genetického dosetfeni.

Genetické vysSetreni

Z periferni krve se provedou odbéry - nejprve se
vySetfeni zaméfi na nejcastéjsi genetickou pficinu
DMD/BMD, a to deleci a duplikaci viech 79 exond
dystrofinového genu a promotorové oblasti genu
(DP427c) metodou MLPA.

V ptipadé negativity se vzorek ddle posila do labo-
ratofe ve FN Brno k detekci bodové mutace meto-
dou amplifikace, sekvenace genu pro dystrofin.
Tato vysetfeni trvaji rizné dlouho - v ¢asovém
rozmezi nékolika tydnd az mésicd.

Potvrzeni diagnozy
genetickym
vySetfenim vyzaduje
dosetftit i ptibuzné
Zeny po maternalni

linii

Nyni vam byl tedy sdélen konecny verdikt (at jiz
genetikem, ¢i neurologem). BohuzZel i Zena mize
disponovat mutaci na X chromozomu, klinicky se
viak tato nemoc u ni nemusi projevit, je pouze
pfenaseckou. MiZe v3ak nastat situace, kdy Zena
pfenaseckou neni, mutace vznikla spontanné,

tzv. de novo, avsak ani tato skutec¢nost neni zaru-
kou, Ze se dité narodi bez tohoto postizeni. 14 %
mutaci de novo byva totiZ zplisobeno gonadalnim
mozaicismem u matky. Proto se v pfipadé dalsi
gravidity doporucuje prenatdlni diagnostika, 1ze
vyuZzit i metody IVF a preimplantacni diagnostiku.
V ptipadé pfirozeného poceti se zjistuje pohlavi
ditéte na zakladé odbéru periferni krve matky.
Pokud se zjisti muzské pohlavi, provede se amni-
ocentéza, tedy odbér plodové vody. Pti pozitivité
je jedinou mozZnosti interrupce. U plodu Zenského
pohlavi se dosetfuje pfenasecstvi po porodu.

Pokud matka p¥enaseckou je, dosetiuji se dalsi
¢lenové rodiny Zenského pohlavi z jeji strany, a to
na zakladé podrobné genealogie, coZ by mélo byt
v rezii klinického genetika. I kdyZ matka jiz dalsi
déti nechce, méla by o tomto pfenasecstvi védét
z divodu mozZného rizika syndromu podobného
syndromu maligni hypertermie a rizika srdecni
abnormity.




Psychologicka
podpora

Nedilnou soucasti péce o pacienta a jeho rodinu

je samoziejmé psychologicka podpora. Nebojte se
tici si o pomoc u svého osetifujiciho l1ékate.

Tato sluzba by méla byt umoZnéna v neuromusku-
larnim centru s multioborovym tymem.
Psychologickému vy3Setfeni bude muset byt podro-
beno vase dité pfed nastupem do mateiské skoly.
AZ ve 30 % se totiz miZe vyskytnout specificka
porucha uceni ¢i mirny mentalni deficit, ktery neni
progresivni.

Dispenzarizace

v neuromuskularnim
centru a zafazeni
do registru

Pacient s DMD/BMD by mél byt sledovan v neu-
romuskularnim centru (seznam zde: http://ready.
registry.cz/index.php?pg=pracoviste), nejlépe ve
FN Brno, kde plsobi MUDr. Lenka Mrazova, nebo
ve FN Motol, kde ma tyto pacienty na starost
MUDr. Jana Haberlova, Ph.D.

Lékat vase dité zapiSe do registru pro svalové dys-
trofie, coz v pfipadé klinické studie experimentalni
1é¢by vhodné pro pacienta umozni jeho lcast ve
studii (vice zde: http://ready.registry.cz/).

Pravidelné
kardiologické
kontroly

Jiz pti stanoveni diagnozy ¢i pfi pouhém podezieni
na ni je nezbytné provést kardiologické vyset-

feni - EKG a ECHO (echokardiografie). Protein
dystrofin je totiz obsazen i v srdec¢nich burikach,

a proto byva zasaZeno i srdce. Dalsi kontroly by
mély probihat po dvou letech, pozdéji i v kratsich
intervalech.

Spoluprace s
détskym neurologem

spociva pfedevsim v pfedepisovani rehabilitaci. Na
pravidelné kontrole vZdy 1ékaf zhodnoti zdravotni
stav a potieby ditéte.

Nabidnout prehled
o nutném ockovani

Ockovani by mélo probéhnout dle standardniho
ockovaciho kalendare, navic by se vase dité mélo
podrobit i nasledujicimu:

Ockovani proti planym nestovicim: je to ziva
vakcina. Oc¢kovani proti planym nestovicim
(Varicella booster vakcina) se obvykle provadi sou-
Casné s ockovanim proti spalnickam, pfiusnicim

a zardénkam. U déti s DMD by mélo probéhnout
pfed zahdjenim kaZzdodenniho uZivani kortikoste-
roidG (pokud jiz onemocnéni neprodélaly).

Ockovani proti pneumokokové pneumonii: neni
to ziva vakcina a je dilezita pro sniZeni rizika
bakteridlni pneumonie béhem dalSich let. Druha
davka se podava mésic po prvni davce, tfeti davka
pak za mésic po druhé. Pfeockovani se provadi
obvykle po roce.

Kazdoro¢ni ockovani proti chfipce: chrani proti
pfevladajicim kmentm chfipky v obdobi jednoho
roku. ,,Protichfipkova injekce® neni Ziva vakcina,
»nosni sprej“ je ziva vakcina (http://www.cdc.
gov/vaccines/). O¢kovani by méli byt pfedevsim
pacienti s opakovanymi respira¢nimi infekty.
Pfineste prosim zaznamy o vasem ockovani na
kazdoro¢ni kontrolu a poskytnéte tyto informace
svému détskému praktickému 1ékafi.

Pravidelna
rehabilitace

by méla probihat zpocatku u détského fyzioterape-
uta. Dalezité je, aby s nim mélo dité dobry vztah,
a mél by jevit zajem i o dalsi vzdélavani v této
oblasti. Vzdy se fid'te tim, jaky cvik vam v daném
obdobi poradi, nej¢astéji tedy Vojtovu metodu

v kombinaci s metodou Bobath na gymnastickém
mici. Protahovaci cvieni by zpocatku mélo byt
soustfedéno na Achillovy Slachy. Jejich tuhnuti
moZe zacit uz mezi 18. a 24. mésicem.

Jednotlivé obrazkové ukazky naleznete ve Zlatém
standardu péce o pacienty s DMD/BMD uvedeném
na webovych strankach Parent Projectu.
Rehabilitace pfedstavuje stézejni soucast péce na
cely Zivot, proto se snaZte cviceni pojmout jako
hezkou spole¢nou chvilku. Plati zasada, Ze dité
nepfetézujeme Casové a fyzicky narocnymi cviky,
vse by mélo probihat v mezich aerobniho trénin-
ku. Na vychazkach se tedy vyplati tzv. rehabilita¢-
ni kocarek, nékteré proplati i zdravotni pojistovna.




Dalsi moznosti
rehabilitace

Zde bych chtéla zminit dalsi aktivity, které mohou
vasemu ditéti prospét. Berte to ovSsem jako navod
na spolecné straveny cas, jako dopliikové cviceni,
protoZe onu samotnou rehabilitaci fizenou fyzio-

terapeutem vam nikdo nenahradi. Pfece jen - nej-
lepsi rehabilitaci jsou ruce maminy, event. tatovy.

Hydroterapie neboli vodolécba pfiznivé ovliviiuje
nejen pohybovy aparat, ale pisobi blahodarné na
cely organismus, jemuz pomaha vytvofit si znacné
rezervy do budoucna.

Hipoterapie neboli 1é¢ba pomoci koné. Pomaha
nejen télesné, ale téZ psychicky. Timto zplisobem
se procvici svaly, které jinak 1ze procvicit jen
obtizné, a napomaha se spravnému drzeni téla.
Pouziva se deka a voltizni madla pro lepsi efekt
hiporehabilitace, sedlo je proto nevhodné.

Masaze: idedlné po teplé koupeli ¢i po sauné
pfirodnim olejickem, dojde k uvolnéni a prokrveni

svald.

Lazné: doporucuji se po 2. roce.

Léky a doplnky
stravy

Kauzalni terapie neboli 1ék, ktery by fesil pfic¢inu
onemocnéni, zatim neexistuje. V tomto obdobi
1ze obecné pro vSechny déti doporucit Vigantol
neboli vitamin D, 1ék je ddleZité uZivat pfedevsim
v zimnim obdobi. Ma nezastupitelnou funkci

v metabolismu vapniku pro spravny rist kosti.

Utinek dopliikii stravy nebyl prokazan klinickymi
studiemi, pojistovny tyto piipravky nehradi. Pro¢
vsak nezkusit néco, co neublizi a mdZe pfispét ke
zpomaleni progrese.

Nékteré dopliiky jsou ovSem drazsi a nedostupné
v Ceské republice, donedavna i v Evropé:

Protandim: vytaZek z péti rostlin: ¢ajovnik
¢insky, kurkuma dlouha, ostropestfec mariansky,
bakopa drobnolista, Ashwagandha. Je volné
prodejny v USA, nyni spole¢nost LifeVantage
rozsitila svoji distributorskou sit i do Evropy

od zacatku roku 2016. My mame dobré zkusenosti
s objednanim z Velké Britanie. Vice o dopliiku

na www.parentproject.cz

Koenzym Q10: latka télu vlastni, pficemz podle
nékterych daji dochazi ve vysdim véku k jejimu
Ubytku, coZ by zdivodfiovalo suplementaci,

z G¢inkd se uvadi zlep3ené vyuZiti energie, ochra-
na srdec¢niho svalu, zlepseni stavu dasni aj.

Parent Project

Jedna se o Projekt rodi¢d - spolek rodi¢t a bliz-
kych, jejichz déti se narodily se svalovou dystrofii
Duchenne/Becker (DMD/BMD).

PovaZuji za velmi dileZité zaclenit se do organi-
zace, ktera sdruZuje rodice a déti s touto nemoci.
Kdyz se budete G¢astnit psychorelaxa¢nich pobytd
potadanych Parentem, poznate velmi zajimavé
lidi a zjistite, Ze i s timto handicapem se da Zit.
Na webovych strankach jsou ddlezité informace,
stru¢né shrnuti z vyzkumu za urcita obdobi, infor-
mace o 1é¢bé, pomiickach atd.

Aktivni ¢lenstvi je jediné vitano.

Vice informaci na www.parentproject.cz
Telefon: 776 001 206-7
parentproject@parentproject.cz

Rana péce

Zjistéte si u pediatra svého ditéte moznosti této
sluzby. Ta je nabizena handicapovanym détem od
narozeni do 7. roku. Soucasti péce je také setkava-
ni rodin, snaha o zlepseni vyvoje ditéte (psychika,
motorika, fe¢ apod.), nabizi také rehabilitace

- hydroterapii ¢i hipoterapii a psychologickou po-
moc pro rodice. V ptipadé potieby dité i pohlidaji
a pravidelné dochazeji na navstévu k rodiné, vétsi-
nou jednou za mésic, a zhodnoti pokroky ditéte na
zakladé hry a hernich pomUcek.

Socialni davky

S touto problematikou vam miZe pomoci téZ rana
péce. Vzhledem k tomu, Ze se podminky relativné
¢asto méni, nebudu se zde o tom rozepisovat.
Zjistéte si, zda ve vasem kraji neplsobi sluzba,
napf. Centrum pro zdravotné postizené. I tato
organizace vam poskytne veskeré informace

a socialni poradenstvi.

Dobra péce je
i vtom, co byste
nemeéli délat

Zde cituji slova Elizabeth Vroom z nizozemského
United Parent Projects: ,,Jestli ale musite platit,
zadna klinicka studie to neni a neni to podloZeno
daty. Ted' se u nas objevuje vycestovani za 1écbou
kmenovymi buiikami do nejriiznéjsich zemi.

V klinickych studiich ale vidime, Ze u nemoci jako
Duchenne by muselo byt zasazeno celé télo a je tu
cela fada problémd, takZe se tomu rozhodné neda
fikat 1écbha.”




Slovnicek odborné
terminologie

mutace = zména dédi¢né informace na

trovni DNA tykajici se bud' gend, nebo celych
chromozomd. Vznika samovolné nebo je
zplsobena zevnimi faktory

gen = zikladni jednotka dédi¢né informace
tvofena usekem DNA a uloZena na chromozomu.
Na zakladé této informace vznika zcela urcita
bilkovina nebo molekula RNA plnici specifické
funkce

dystrofin = cytoskeletalni protein lokalizovany
na vnitinim povrchu membrany svalové buriky.

U pacient(i s DMD chybi a u pacienti s BMD je
signifikantné redukovan

CK = kreatinkinaza = kreatinfosfokinaza = CPK

= enzym pfenasejici fosfatovou skupinu na
kreatin. Vznikly kreatinfosfat je energeticky
bohatou slouc¢eninou, dileZitou zejm. pro svalovy
metabolismus. Aktivitu enzymu lze vysetfit

v krevnim séru. Existuji izoenzymy i v dalSich
tkanich

maligni hypertermie = organismus lidi, ktefi
tuto dispozici maji, reaguje pfi podani anestezie
poruchou regulace latkové vymény vapniku ve
svalovych bufikach. Kvili této poruse dojde

k vyraznému kiecovitému staZeni svald. Pfitom se
uvolni velké mnozstvi tepla a zplodin, coz vyvola
vysoké teploty, poruchy ¢innosti srdce a jinych
organovych systémd, které mohou vést az k imrti
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pti niZ chybi ¢ast chromozom( vcetné pfislusnych
gend na ni ulozenych
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useku DNA pro jeji dalsi vySetieni

sekvenace = stanoveni pfesného pofadi
jednotlivych bazi DNA & aminokyselin v urcitém
Useku

gonaddlni mozaicismus = mutace pfitomna pouze
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Odhaduje se u asi 14 % sporadickych piipad
prenatdlni diagnostika = rozpoznavani chorob
plodu jesté pfed narozenim (srov. amniocentéza,
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preimplantacni diagnostika = metoda, ktera
umoziuje vybér tzv. ,,zdravého* embrya bez
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ECHO (echokardiografie) = ultrazvukové
vysetfeni srdce
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