PARENT R PROJECT
svalova dystrofie

Vyzkum Lécba Nadéje

Trpi vas syn Duchennovou
svalovou dystrofii?

Co bude dal?

Cast 2: Osobni zkuSenosti rodicu




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

O tzv. presymptomatické
fazi nemoci (prvni dva
roky zivota) pojednava
prvni dil broZzurky

s nazvem ,,Trpi vas syn
Duchennovou svalovou
dystrofii?“ Byla sepsana
na zakladé osobni
zkusSenosti matky.

V tomto doporuceni se
problematika zaméfuje
na dalsi faze onemocnéni
chodicich déti. Vychazi
ze zkuSenosti takeé

vas - rodica, ktefi jste
poskytli cenné informace
prostfednictvim dvaceti
vyplnénych dotaznik(

v obdobi 8-12/2016.

V roce 2017 vydal PARENT PROJECT, z.s.
(www.parentproject.cz). Sepsala Hana
Némethova. Odborny garant MUDTr. Jana
Haberlova, Ph.D.

Vytisténo za podpory a pfispéni:

Casna (chodici) faze
3. az 6. rok zivota

Typicky je abnormalni stereotyp béhu a chiize,
zejména chlize do schodd, ¢asté pady a fakt, ze
dité motoricky nestaci svym vrstevnikiim. Obtize
mezi 4. a 6. rokem véku vétSinou neprogreduji.
V tomto obdobi pozorujeme vadné drzeni téla

s hyperlorddzou bederni patefe (bfisko vystupuje
vyznamné vpied pii vyrazném prohnuti bederni
patefe), mirné kontraktury Achillovych Slach

s lehkymi pseudohypertrofiemi lytek (,,zvétsena“
lytka - nahrazeni svalll tukovym vazivem), lehka
pletencova svalova slabost s pfiznakem 3Splhu.

U nékterych chlapcd dominuji poruchy chovani.

Pozdni chodici faze
7.az 12. rok zivota

schod(, a vstavani ze zemé jiz ¢ini vétsi problémy.

Od 7. roku véku dochazi k progresi svalové
slabosti. Pii kortikoidni terapii dochazi ke ztraté
schopnosti chlize mezi 11. a 14. rokem, bez
kortikoidd jiz mezi 9. a 12. rokem.
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Nejste v tom sami
- formy pomoci

Vyuzijte finan¢ni pomoc, kterou nabizi nadace
Dobry andél. Podminku pfijemce pomoci spliiu-
jete jiz tim, Ze je vasemu ditéti stanovena tato
diagnoza, kterou dolozite 1ékaiskou zpravou. Dalsi
pomoc miZete vyuZit prostfednictvim organizace
Zivot détem, o. p. s., a to na r(izné zdravotni po-
mcky, 1é¢bu, na rehabilita¢ni a ozdravné pobyty.

Nezapomerite na podani zadosti o rodi€ovsky
pfispévek, pfispévek na mobilitu a pritkaz ZTP.
Zadost se vyfizuje na kontaktnim pracovisti kraj-
ské pobocky Ufadu prace Ceské republiky.

Zde také osobné vyuZijte moznosti vyjadieni se

k podklad(im rozhodnuti v této véci po doruceni
vyrozumeéni. Proti rozhodnuti miZete podat
odvolani do 15 dn0 od jeho obdrZeni. V pfipadé
zamitnuti a po vyCerpani opravnych prostfedkd
mUzZete podat novou Zadost. Neni dana 1huta,

po jejimZ uplynuti 1ze podat novou Zadost, ale
doporucena doba podani nové zadosti je 6 az 12
mésich po skonceni pfedchoziho fizeni. Zalezi na
zméné zdravotniho stavu. DlleZité je nezamériovat
»Navrh na zménu vyse pfispévku na péci, ktery
podavate v pfipadé, Zze Zadate o zménu jiz pfizna-
ného stupné zavislosti, s podanim nové zadosti,
pokud ditéti nebyl dosud pfiznan Zadny stupen
zavislosti.

Dalsi uZite¢né rady ohledné socidlnich davek, slu-
Zeb, ptispévkl, pomUcek, vzdélavani apod. mizZete
Cerpat v publikaci ,,Napadnik, sbornik informaci
a rad pro zivot s postizenim®, kterou vydava




Rehabilitace, dalsi
zpusoby efektivniho
pohybu a terapie

Rodice v dotaznicich uvadéli rGzné techniky
rehabilita¢niho cviceni, nejcastéji Vojtovu metodu
(www.vojtovaspolecnost.cz/cs), Bobath koncept
(https://www.cadbt.cz), mékké a mobilizacni tech-
niky, protahovani Achillovych Slach, mic¢kovani,
senzomotorickou stimulaci, nacvik chlize, posilo-
vani bfidnich svald. Uvadéna frekvence domaciho
cviceni byla cca 5-6krat tydné 20 minut.

V ptipadé bojkotu cviceni ditétem rodice vice
upfednostiovali alternativni formy rehabilitace
(vice na www.parentproject.cz), masaze, kdy se
jedna spise o pasivni cviceni, plavani, které je
velmi doporucovano, nejlépe v podobé riiznych
kurzd. V ramci hydroterapie rodi¢e zmifiovali také
pouzivani vitivé podlozky ve vané ¢i 1épe piimo
hydromasazni vanu.

Dechova rehabilitace: zpocatku je dilezité
pojmout toto cvic¢eni formou hry, vyuZivat napi.
bublifuk, baldnky, vétrnik, pistalku, ale také jiz
popsané plavani. S postupujicim vékem a lepsi
spolupraci se doporucuje cornet, flutter, Acapela,
mickovani.

Termoterapie: prohfati, pokud mozno dlouhodo-
bé, je vynikajicim prostfedkem pro sniZeni tuhosti
svalstva. Je vhodné pouzit pfed protazenim Slach
a svall. Jako celotélovou proceduru je potom moz-
né vyuzit jiz vySe zminénou perli¢ckovou koupel

(v hydromasazni vané) o teploté 38 °C na

20-30 minut (vice na naSem webu). JiZ méné
doporucovano je saunovani, které vede k tinavé,
také termalni 1azné s horkymi prameny dité casto
vycerpaji. Je tfeba zvolit rozumnou dobu pobytu.

Hipoterapie: jizdou na koni dité procvici a posili
pfedevsim posturdlni svalstvo diky trojrozmérné-
mu pohybu, nezanedbatelnou ulohu zde sehrava
také taktilni kozni stimulace (= koZni stimulace
dotykem, napf. tfeni srsti koné). Rodice casto
popisovali nezkusenost personalu, zavislost na
pocasi (v zimé nékde disponuji i krytou halou),
zlepseni psychiky i lepsi drzeni téla. Idedlné by se
méla tato terapie podstupovat 1-2krat tydné po
dobu 20 minut. K usnadnéni pfistupu na koné se
pouziva rampa Ci piikop. Zvolte si misto, kde jsou
k dispozici Skoleni fyzioterapeuti, ktefi se na hipo-
terapii specializuji. Seznam doporucenych center
naleznete na http://hiporehabilitace-cr.com/

Balneoterapie zahrnuje pfirodni 1é¢ivé zdroje,
jako jsou mineralni vody s obsahem soli siry,
radonu ¢i jédu. Kvalitni a odborné erudovany
personal znaly specifické problematiky
muskularnich dystrofik(i nalezneme v Janskych
Laznich (nej¢astéji navitévované), Velkych
Losinach, Vrazi a Klimkovicich (velmi doporucova-
né). Uvadény byly také Teplice. Prevence
sekundarnich zmén spolu s udrzenim maximalni
mozné zdatnosti by méla byt intenzivni hned od
stanoveni diagndzy.

Misto 1azni mGze dité absolvovat také pobyt v dét-
skych 1é¢ebnach zaméfujicich se na tuto diagnozu,
jako jsou napf. Odborny 1écebny tstav Metylovice,
Détska 1écebna pohybovych poruch Boskovice,

Hamzova odborna 1é¢ebna pro déti a dospélé,
pfipadné Olivova détska lécebna, o. p. s. Dale 1ze
s ditétem podstoupit rehabilitacni pobyt na tzv. FTV
poukazy, napf. v Arpidé v Ceskych Budéjovicich.

Canisterapie: 1écebny kontakt psa a ¢lovéka.
VétSinou tuto sluzbu nabizeji organizace cvicici
asistencni psy. Terapie ¢asto vede ke zlepseni
psychiky.

Ergoterapie: obor vedouci pfedevsim k rozvoji
sobéstacnosti. Ergoterapeut doporucuje
kompenzacni a technické pom(cky, zabyva se
poradenstvim v oblasti adaptace a kompenzace
poruch a onemocnéni i v otazkach adaptace

a uprav domaciho prostfedi (v ramci individual-
nich domacich navstév indikovanych 1ékafem).
Vyuziva trénink jemné motoriky, rozviji kognitivni
funkce ve spolupraci s psychologem a logopedem.

cz - Péce o pacienty - rehabilitacni péce.

Zikladem je vzdy protahovani svalii a $lach
jako prevence kontraktur!

Souhrnem je dulezité zminit, Ze by dité mélo
vyuzivat Siroké spektrum pohybovych aktivit,
ovSem nikdy do nich nesmi byt nuceno! Dité se
musi nauéit znat své limity. Dilezité je vést dité
ke sportu a zdravému zivotnimu stylu obecné.




3.

Kompenzacni a dalsi
pomucky

Nedilnou soucasti spravné rehabilitace jsou

i pomUcky, které slouzi pro lepsi efekt cvicent,

a dale pomUcky kompenza¢ni k podpofe funkénich
schopnosti.

Zpocatku jsou velmi doporucované balan¢ni plochy
- napf. bosu, rehabilitacni ¢ocka. Dale 1ze cvicit na
gymballu nebo rehabilita¢nim valci. Navic diky
cvikdim s vlastni vahou téla se zlepsi stabilita

a rovnovaha.

Pro delsi vychazky pii unavé je dobré mit k dispozi-
ci zdravotni koc¢arek, doma pak polohovaci zatizeni
- specialné upravenou Zidlicku (hradi zdravotni
pojistovna).

Dilezité je také ortézovani (AFO, KAFO, dynamické
AFO s kloubem) a vertikaliza¢ni stojan pro pfedcha-
zeni zkracovani Achillovych Slach a podkolennich
vazl.

Vhodné je vyuZziti 1é¢ebného pohybového pfistroje,
ktery umozni aktivni i pasivni cvi¢eni: Motren ¢i
Motomed - neni hrazen z vefejného zdravotniho
pojisténi.

Vse, co se tyka pomiicek, feste s dostateénym
c¢asovym piedstihem, spolupracujte s fyziotera-
peutem, neurologem a détskym lékafem! Dbejte
jejich doporuceni.

V dotaznicich rodice doporucovali také vifivou pod-
lozku, dale hydromasazni vanu, masazni skladaci
stolek, elektrickou tfikolku nebo Ctytkolku. Vice

0 pomuckach naleznete opét na nasem webu.
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Kortikosteroidy
a nadéjny
Vamorolone

Glukokortikoidy jsou v souc¢asné dobé jedinym
dostupnym 1ékem, ktery zpomaluje pokles svalové
sily a funkénosti u DMD. Pied uzivanim je nutné
dokoncené ockovani véetné ockovani proti planym
nestovicim, dale navstéva nutri¢niho terapeuta

a zhodnoceni stravy s event. Gpravou jidelnicku.
Tato lécba je détem indikovana v tzv. plateau fazi,
tzn. obdobi, kdy se motoricky vyvoj nezhorsuje, ale
ani dale nezlepsuje. Obvykle nastava mezi 4. a 6.
rokem véku. Pozdéjsi nasazeni jiz nema pozadovany
benefit. Z kortikoid( se vyuziva Prednison v davce
0,75 mg/kg/den nebo Deflazacort 0,9 mg/kg/den,
ktery ma mirné odlisny chronicky rizikovy profil
(uvadi se riziko asymptomatického Sedého zakalu).

K nej¢asté&jsim nezadoucim uéinkim uvadéli rodi-
Ce zvyseni télesné hmotnosti, mésickovity oblicej,
zpomaleny rlst, podrazdénost, hyperaktivitu,
neklid, nepozornost, lehkou agresi ¢i Zaludecni
potize. Vzhledem k vy3e uvedenému je dllezita
spoluprace i 1ékat( jinych odbornosti, napf. endo-
krinologa, dale také psychologa.

Pfi operacnim zakroku je nutné navysit davku
kortikoidd, po ukonceni této terapie se mohou ob-
jevit pfiznaky z vysazeni aZ rok (napi. hypotenze,
zvraceni...).

Vamorolone (VPB15) - jedna se o steroid, ktery
na rozdil od tradi¢nich steroid(i (Prednison ¢&i
Deflazacort) vykazuje méné nezadoucich G¢inka
pfi zachovani své efektivni slozky - pfedevsim
protizanétlivého Gcinku. Nyni tento 1ék podléha
druhé fazi klinické studie. Jedna se o otevienou
studii s postupné navySovanou davkou VPB15,

na kterou bude navazovat 2a prodlouzena studie.
Zahajeni 2b faze je planovano na druhou polovinu
roku 2017 také v CR.




Na co dbat u terapie
kortikosteroidy

Terapie kortikoidy zahrnuje sledovani 1ékafem:
pravidelné vazeni, kontroly krevniho tlaku, 1krat
za 6 mésicll kontroly moci, ro¢ni kontroly denzito-
metrie (DEXA scan), ro¢ni o¢ni kontroly (katarakta
- Sedy zakal).

Obecné neni standardem pfidat k terapii také
suplementaci drasliku ¢i inhibitory protonové
pumpy k ochrané zaludecni sliznice, postup se fidi
dle kliniky a vysledka.

Kardiologicka,
pneumologicka
a logopedicka péce

Kardiologické vysetfeni je dilezZité ihned po
stanoveni diagndzy, EKG alespon 1krat ro¢né, dalsi
navstévy u kardiologa 1-2krat roc¢né, od 10. roku
véku minimalné 1krat ro¢né. K ochrané myokardu
se standardné pfedepisuji ACE inhibitory, které
jsou zaroven vhodnou terapii pro hypertenzi, zde
konkrétné steroidovou. Vékova hranice stanovena
neni, ale doporucuje se nejlépe pfi ndlezu poci-
najici fibrézy srdecniho svalu, coZ je prokazatelné
magnetickou rezonanci vyZadujici spolupraci dité-
te. V soucasné dobé probihaji studie s dalSimi pre-
paraty do kombinace k ACEI, napt. s eplerenonem.

Pneumologicka péce: velmi dllezité je pied-
chazet infekcim dychacich cest, zde je nutné
bezodkladné fesit antibiotiky k prevenci zhorseni
stavu, a rovnéz je nutné aplikovat pravidelnou
fyzioterapii (napi. mi¢kovani) k usnadnéni vyluco-
vani sekrettl. Naprosto zasadni se jevi pravidelné
sledovani u pneumologa, ktery zhodnoti stav mj.
také spirometrickym vy3etfenim. V Zadném pfipa-
dé se nesmi podavat kyslik bez rozmyslu, zde se
nejlépe hodnoti z vysledkd hladin CO2 zméfenych
kapnometrem. Vhodné je i zvazit ockovani proti
chfipce (pfi opakujicich se respiracnich infektech),
cernému kasli a pneumokoku. Pfi symptomatické
noc¢ni hypoventilaci, zastavach dechu ve spanku,
nocni hypoxémii a hyperkapnii se indikuje neinva-
zivni plicni ventilace. Ta se hodnoti ve spankové
laboratofi tzv. polysomnografii.

Pomiicka usnadfiujici odkaslavani (cough assist)
zabrafuje hromadéni sekretu v dychacich cestach
a je prevenci pro vznik respiracnich infekci. Obec-
né je doporucovana pii poklesu vrcholové hodnoty
proudu vzduchu pfi kasli (peak cough flow - PCF)
pod 270L/min, doporucuje se pouziti 2krat denné.
Od 1. 5. 2016 je zafazena do ciselniku zdravot-

nickych pomucek ¢aste¢né hrazenych z vefejného
zdravotniho pojisténi.

Doporuceni na zakladé platné metodiky vydavaji
povéfena pneumologicka centra.

Logopedie: velmi ¢asto se u déti vyskytuje
opozdény vyvoj feci. Zde je nezbytné, aby se

jim dostalo spravné logopedické péce vcas - co
nejdfive. Lze vyuZzit nékteré logopedické programy
i v 1aznich, napf. v Klimkovicich. U déti nad 3 roky
jiz logopedii hradi pojistovna.

Operace
Achillovych Slach

Achillova $lacha se téméf vzdy zkracuje, ¢imz do-
chazi k chlizi po $pickach. Protahovani této oblasti
mUiZe tomuto stavu pfedejit (viz vyse). VZdy je lep-
$i operac¢nimu zakroku pfedchazet, a to z nékolika
dlvodui: Dité s chizi po 3pickach ma jiz posunuté
tézisté téla, tedy pooperacni zména by byla jisté
velmi obtiZna, dal$im problémem je doba sadry

na dolnich koncetinach, ktera znemoziuje pohyb
a rehabilitaci. Celkova anestezie je samostatnou
problematikou u DMD/BMD, proto od pocatku
stanoveni diagndzy zaciname protahovat Achillovy
Slachy, pozdéji s vyuzitim dlah - AFO nebo dyna-
mické ortézy a vertikaliza¢niho stojanu.

Materska sSkola
a zakladni Skola

Pfed nastupem do mateiské Skoly je nutné vyset-
feni psychologem. Pokud je vase dité psychomo-
toricky pomalejsi, urcité je vhodné kontaktovat
specialni pedagogické centrum ve vasem okoli. Na
zakladé jejich posudku rozhodnou, zda vase dité
potfebuje asistenta pedagoga a pomiZe v zafazeni
ditéte do vami vybraného pedagogického zatizeni.
Taktéz byste méli postupovat i v rozhodovani

o zakladni skole. Nikdy nevite, kdy se vas syn
motoricky zhorsi, proto je vzdy lepsi zajistit si po-
souzeni pro asistenci jeSté pfed zapisem. Asistent
pedagoga by mél mit v naplni prace taktéz pomoc
se zakladnimi hygienickymi ukony.

U pacientti s DMD/BMD mohou dominovat
poruchy chovani - specifické poruchy uceni,
syndrom ADHD (11,7 %), obsedantné-kompulzivni
poruchy (4,8 %), méné Casto i sniZzeny intelekt,
zejména ve verbalni slozZce, a poruchy autistického
spektra (3,1 %). Poruchy uceni nejsou u DMD
progresivni a vétsina chlapct u¢eni zvlada, pokud
se jim dostane odpovidajici pomoci. Mohou nastat
problémy s emoc¢nim pfizplsobenim se a depresi,
problémem muZe byt také Gizkost, nékdy jesté
zhorSovana nedostatkem mentalni flexibility

a adaptability (tzn. pfilisna strnulost myslenko-
vych pochod).




V pfipadé DMD mozek nékdy slovné ziskanou in-
formaci uloZzenou v paméti nespravné zpracuje. To
zplisobuje chlapctim s DMD problémy se ¢tenim,
porozuménim mluvenému jazyku a zapamatova-
nim si ¢teného nebo mluveného slova. Je dobré
fici ucitelim, aby ditéti davali instrukce sou¢asné
s mluvenym slovem i vizualné. Stalé opakovani je
ddlezité.

Dle tize problém( s chiizi, nejéastéji po¢atkem za-
kladni Skolni dochazky, je vhodné mit asisten¢niho
psa. MPSV (Ministerstvo prace a socialnich véci)

vyhlasilo dotacni fizeni na poskytnuti dotace orga-
nizacim cvicicim asistenc¢ni psy pro rok 2017, a to
osobam se zdravotnim postizenim (www.mpsv.cz/
¢s/28534). Osvédcenymi organizacemi jsou napf.

Pes pomiize, Pomocné tlapky, o. p. s., Help pes aj.

UZite¢na publikace pro rodice ke stazeni zde:
http://svp-vzacnaonemocneni.cz/portal/wp-con-
tent/uploads/rodina_s_ditetem_se_zdravotnim_pos-
tizenim_verze_diskuse_web.pdf

9.

Parent Project
- aktivity a vysledky

Parent Project (PP) je pacientska organizace sdru-
Zujici déti s DMD/BMD a jejich rodiny. Haji jejich
zajmy, zajistuje kvalitu Zivota, navstévuje mezina-
rodni konference se zaméfenim na design klinic-
kych studii, pfedava si zkusenosti se zahrani¢nimi
pacientskymi organizacemi, sleduje vyzkum

a mnoho dalsiho - viz www.parentproject.cz

PP se také zaslouZzil i v rdmci mensi studie

o zavedeni kaslaciho asistenta do ¢iselniku thrad
zdravotnickych prostfedk( pod kodem 0171665

- Asistent kasle. Také ve schvalovacim procesu
1éku Translarna se PP vyznac¢né angaZoval formou
poskytnuti aktudlnich informaci o stavu péce

a 1é¢by pacient s DMD ¢eskym zastupctim v komi-

si CHMP (Vybor pro humanni 1é¢ivé ptipravky). PP
téz vyjednava na urovni Ministerstva zdravotnictvi
a MPSV (vysledkem je pravé dotace organizacim
cvicicim asistencni psy - viz vyse). Hlavnim cilem
je vybudovani neuromuskularniho centra v CR

a profesionalizace organizace s tymem fyziotera-
peuta, psychologa, pedagoga, lékate...

Naprosto neocenitelnou slozkou jsou pobyty rodin
s détmi, damska i panska jizda a nedavno zavede-
né psychorehabilitacni pobyty pro rodiny s détmi
do 8 let. Zde se déti ujmou asistenti a specialni
pedagog. Pro rodice jsou k dispozici odbornici:
1ékat, fyzioterapeut, pedagog, psycholog. Ti vzdé-
lavaji rodiny formou pfednasek a praktickych rad.

10.

Uprava bydleni
na bezbariéroveé

Piispévek na Gpravu bydleni mizete ziskat
prostfednictvim Konta bariéry, dale od méstského
Ufadu pro dité starsi 3 let. Je dobré vyuZit i sluzeb
a rad ergoterapeutd a také pfipominek z jiz vyse
zminéného ,,Napadniku®.




Prvni schvalené 1éky
a dalsi vyzkum

V poslednich letech se do povédomi dostavaji vel-

mi nadéjné preparaty, nékteré z nich schvalila také
Evropska 1ékova agentura ¢i jejich registrace tepr-

ve probiha. Také Klinické studie v CR ziskavaji své

misto, pfedevsim diky grantim a filantroplim z fad
pacientskych organizaci. Nicméné zde povazuji za

velmi vhodné citovat slova MUDr. Jany Haberlové,
Ph.D.: ,,Studie jsou nadéji, ale nejsou zarukou.*

Translarna (ataluren) je prvni schvaleny kauzalni
1ék pro DMD, i kdyZ zatim jen podminecné. Tato
1écba je urcena pro pacienty s bodovou mutaci
typu nonsense (nmDMD), a to zatim od 5 let véku
u chodicich. Jedna se o peroralné podavany lék,
ktery ptedepisuje 1ékaf z neuromuskularniho cen-

Odborné rady a informace poskytli:

tra. Ackoliv se jedna o 1écbu, ktera pacienta sice
uplné nevyléci, ale zmirni progresi onemocnéni,
dle vysledku klinickych studii a nasledné extrapo-
Tace téchto vysledkd by mélo u chlapci 1é¢enych
Translarnou dojit k prodlouZeni schopnosti chlize
i 0 nékolik let. Navic tato terapie nema téméf zad-
né nezadouci Gcinky. Jedna se tedy o obrovskou
ptileZitost témto pacientlim prodlouZit mozZnost
chiize a dat jim tak nadé&ji pro schvaleni dalsi
kauzalni terapie...

Exondys 51 (eteplirsen) je 1ék vhodny pro pa-
cienty, ktefi maji potvrzenou mutaci pfistupnou
skippingu exonu 51. Americka FDA (Food and
Drug Administration) schvalila tento 1ék 19. 9.
2016 procesem zrychleného schvalovani. Klinicky
pfinos Exondys 51, ktery zahrnuje také zlepseni
motorické funkce, nebyl prozatim stanoven.
Zacatkem roku 2017 zacal pfezkum u Evropské
1ékové agentury (EMA) o podminecném schvaleni
eteplirsenu. Lék je urcen k nitroZilni aplikaci -

v infuzi.

Vamorolone (VPB15) - viz vySe, o dalich novin-
kach a preparatech ve studii (Modulace utrofinu,
Exon skipping 53, 45 apod.) se doctete na naSem
webu.
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