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Informace a rady zvefejnéné nebo poskytnuté v této brozufe nejsou zamysleny jako ndhrada sluzeb poskytovateld zdravotni péce (lékare, zdravotni sestry, sestry praktika

apod.) ani nevytvareji vztah [ékafe a pacienta. Rady zde poskytnuté by mély byt pfijimany spolu s radami lékafi, na které byste se méli obrétit ve viech zaleZitostech tykajicich
seva$eho zdravi, a to zejména ohledné pfiznaku, které vyzaduji diagnostiku nebo lékarskou pomoc. Jakékoli kroky, které podniknete v reakci na informace uvedené v této

broZufe, zalezi na vasem vlastnim uvazeni. Pfestoze jsme vynaloZili veskeré Usili, abychom zajistili, Ze informace obsazené v této brozure budou pfesné a lplné, nemizeme

jejich presnost zarudit, a proto je nutné, aby zdravotni péce byla v kazdém pFipadé individualizovana.
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OVOD OVOD (pokracovani)

Duchennova svalova dystrofie (DMD) je ob-
tizné srozumitelna a zvladatelnd komplexni
diagndéza. Neni svetem, do néhoz by kdokoli
vstupoval ochotné. Asociace muskularnich
dystrofikd (Muscular Dystrophy Association
- MDA), obc¢anské sdruzeni rodi¢d déti se
svalovou dystrofii (Parent Project Muscular
Dystrophy - PPMD), sit TREAT-NMD a Svétova
organizace Duchennovy svalové dystrofie
(World Duchenne Organization - UPPMD)
naprosto rozumi trapeni a obavam, které
rodicCe pfi stanoveni této diagndzy pocituji,
a chapou i potfebu nasledné podpory. Pri
cesté zivotem s touto diagndzou je pro nas

~Tato prirucka se zabyva ,lékar-
skymi“ aspekty Duchennovy
svalové dystrofie, ale vzdy je
tfreba mit na pameéti, ze Iékarska
stranka neni vSechno. Zamérem
je minimalizaci zdravotnich
problémi umoznit vasemu di-
téti dal zit svlj zivot a vam dal
fungovat jako rodina. Je dobfre
mit na paméti, ze vétsSina chlap-
cl s DMD jsou stastnymi détmi
a vétsina rodin si po prvnim

dické pokyny byly podporeny stfedisky CDC ve spolupraci se skupinami chranicimi zajmy
pacientld s DMD a siti TREAT-NMD. Dokumenty byly zvefejnény ve véstniku Lancet Neurology
a jsou k dispozici na webovych strankach organizaci PPMD, MDA, UPPMD, TREAT-NMD

a CDC. Dale jsou diky siti TREAT-NMD a organizaci UPPMD prostfednictvim TREAT-NMD

k dispozici rdzné preklady.

Zastupci kazdé specializace vytvorili samostatny ¢lanek, aby poskytli hlubsi poznatky z kon-
krétnich oblasti péce. Tyto &lanky budou roku 2018 zvefejnény ve vydani Pediatric Supple-
ment ¢asopisu Pediatrics, coz je oficialni ¢asopis Americké akademie pediatrd, a budou

k dispozici na nize uvedenych webovych strankach.

vdechny dulezité, aby se vam i vasemu ditéti $oku z diagnézy vede dobie* ODKAZY:
dostalo té nejlepsi péce, podpory a zdrojl. ) o _ WEBOVE STRANKY PACIENTSKYCH ORGANIZACI
Proto jsme spolec¢né vytvorili tuto Prirucku Elizabeth Vroom, Svétova organizace www.mda.org wwwworldduchenne.org

oro rodiny s DMD 2018 Duchennovy svalové dystrofie (UPPMD)

www.parentprojectmd.org WWW.parentproject.cz

Duchennova svalova dystrofie je jednim
ze zastupcl celého spektra svalovych onemocnéni, kterym se fika ,dystrofinopatie”. Dystro-
finopatie jsou vysledkem poruchy funkce svalového proteinu ,dystrofinu” a lisi se od zavaz-
nejSiho fenotypu (pfiznaky, které vidite) Duchennovy svalové dystrofie az po mirngjsi, avsak
proménlivy fenotyp Beckerovy svalové dystrofie. V rdmci této Pfirucky pro rodiny pro jedno-
duchost odkazujeme primarné na Duchennovu svalovou dystrofii. Tuto Priru¢ku pro rodiny
jsme sepsali, aby mohla byt poskytnuta rodi¢dm a pacientovi s DMD pfi stanoveni diagndzy
a v Casné chodici fazi. Pro ucely tohoto dokumentu se osloveni vy vztahuje na pacienty

s Duchennovou svalovou dystrofii.

www.treat-nmd.eu www.endduchenne.cz

ZVEREINENE METODICKE POKYNY PRO PECI O PACIENTY S DMD

- Diagnostika a péce o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii, 1. ¢ast: diagnostika
a nervosvalova, rehabilitacni, endokrinologicka, gastrointestinalni a nutri¢ni péce

- Diagnostika a péce o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii, 2. ¢ast: respiracni,
kardiologicka a ortopedicka péce a péce o kosterni systém

- Diagnostika a péce o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii, 3. ¢ast: primarni
zdravotni péce, urgentni zdravotni péce, psychosociadlni péce a pfechody mezi druhy

v . - péce béhem zivota

INFORMACE O ,DOPORUCENI PRO PECI“ O PACIENTY S DUCHENNOVOU

SVALOVOU DYSTROFIi

Pokyny americkych Stredisek pro kontrolu a prevenci nemoci (CDC) tykajici se péce o pa-
cienty s DMD jsou v komunité zainteresovanych osob obecné znadmy jako ,Doporuceni pro
péci‘. Jak plvodni, tak aktualizovanad Doporuceni pro péci vychazeji z rozsdhlé studie za
Ucasti mezinarodnich odbornikd na diagnostiku a péci pfi Duchennové svalové dystrofii, ktefi
byli vybrani tak, aby byla pokryta celd Sife zdravotnickych specializaci. Tito odbornici hezavis-
le ohodnotili jednotlivé metody péce pouzivané pfi DMD za ucelem posouzeni, do jaké miry
je kazda z nich ,,nutnd”, ,vhodna“ ¢i ,nevhodna“ v rznych fazich onemocnéni DMD. Celkem
vyhodnotili vice nez 70 000 rlznych scénard. To jim umoznilo vytvofit metodické pokyny,
které dle shody vétsiny odbornikd predstavuji ,osvédéené postupy* pro péci pfi DMD. Aktu-
alizované metodické pokyny byly vytvoreny stejnym zplsobem.

CiLOVE STRANKY
« CDC: www.cdc.gov/ncbddd/musculardystrophy/care-considerations.html

. Parent Project Muscular Dystrophy: www.parentprojectmd.org/careguidelines

« MDA: www.mda.org
« Svétova organizace Duchennovy svalové dystrofie: www.worldduchenne.org

« TREAT NMD: treatnmd.ncl.ac.uk/care/dmd/diagnosis-management-DMD

Priru¢ka pro rodiny s DMD 2018 shrnuje vysledky aktualizovanych poznatkd ohledné |ékarské
péce o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii. Jak plvodni Usili, tak aktualizované meto-
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2. JAK POUZIVAT TUTO PRIRUCKU
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PRECHODY MEZI DRUHY PECE BEHEM ZIVOTA

Obr. 1

TUTO PRIRUCKU MUZETE POUZIVAT DVEMA RUZNYMI ZPUSOBY:
1. Bud se zamérite na konkrétni fazi DMD,

2.nebo se zaméfite na konkrétni oblast péce o pacienta s DMD.

Nasledujici kapitola véetné tabulky 1 ukazuje rozvoj Duchennovy svalové dystrofie jako
postupny proces, ktery se u kazdého ¢lovéka lisi. Tato pfirucka je zamyslena jako prehled
potfeb v oblasti péce, které mizete ocekavat.

Pokud si chcete precist konkrétni kapitoly tykajici se péce a |écby DMD, které jsou pro vas
aktualné relevantni, snadno si je vyhledate v obsahu.

SESTAVENI TYMU OSETRUJICICH LEKARU

Co nejlepsi péce o pacienty s DMD vyzaduje multidisciplinarni pfistup se zapojenim odbor-
nikd v mnoha rdznych oblastech, ktefi vam takto budou moci poskythout komplexni péci.
Odbornik na nervosvalovd onemocnéni bude pUsobit jako vedouci Iékaf tymu poskytujiciho
vam nervosvalovou péci a bude zodpovidat za péci o vas v pribéhu celého vaseho Zivota.
Kdyz prejdete z péce détského lékafe do péce Iékafl pro dospélé, vymeénite mozné odborni-
ka na nervosvalova onemocnéni déti za odbornika na nervosvalovda onemocnéni dospélych,
presto vSak tento lékar zlstane vedoucim lékafem vaseho osetfujiciho tymu. Dullezitym
¢lenem tymu je koordinator péce, ktery vam pomuze zajistit koordinaci komunikace a péce
mezi jednotlivymi ¢leny tymu, mezi vdmi a tymem a mezi tymem a vasimi mistnimi posky-
tovateli primarni zdravotni péce (détsky lékar, prakticky lékar apod.). Pokud ve svém tymu
koordinatora nervosvalové péce nemate, zeptejte se, na koho se mate obracet s dotazy /
obavami / urgentnimi problémy v obdobi mezi kontrolami.

Tato Pfiru¢ka pro rodiny vam poskytne zakladni informace, a umozni vam tak zapojit se
efektivnéji do procesu ziskavani komplexni péce. Vas odbornik na nervosvalovd onemocnéni
musi byt obezndmen se véemi potencialnimi problémy spojenymi s DMD a musi mit pfistup
k metodam intervence, které jsou zakladem pro to, aby vam jednotlivi specialisté mohli po-
skytnout nalezitou péci a prispét k vasi [écbé. S postupujicim vékem se dlraz na urcité me-
tody intervence i zapojeni urcitych specializaci |ékaiské péce bude ménit. Pfirucka pro rodiny
vas provede jednotlivymi oblastmi péce o pacienty s DMD (obr. 1). VSechny tyto specializace
|ékarské péce nebudou ve véech vékovych kategoriich ¢i fazich zapotrebi, ale je ddlezité, aby
byly k dispozici v pfipadé potfeby a aby osoba koordinujici péc¢i méla ve vsech téchto oblas-
tech podporu.

V centru pozornosti vaseho osetrujiciho tymu jste VY - proto je zcela zasadni, abyste se vy
i vase rodina aktivné zapojili do spoluprace s lékafi, ktefi budou koordinovat a individualizo-
vat vasi ambulantni péci (obr. 1).
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2. CASNA CHODICIi FAZE (DETSTVi)

V casné chodici fazi déti vykazuji typické pfiznaky DMD. Tyto pfiznaky mohou byt velmi
mirné a mohou zahrnovat napf. nasledujici pfiznaky:

- obtize pfi zvedani hlavy nebo krku

- absence chlze do véku 15 mésict

- obtize pfi chdzi, béhu nebo chlzi po schodech

- Casté klopytani a pady

- obtize pfi skakani

- neschopnost mluvit stejné dobre jako ostatni déti v jejich véeku

potfeba pomoci pfi vstavani ze zemé nebo ruckovani po nohach (myopaticky Splh) pfi
vstavani (viz Gowerstlv manévr, obr. 2 nize)

DMD KROK ZA KROKEM (TABULKA 1)

DMD je onemocnéni, které se v prlbéhu ¢asu velice pomalu proménuje. Vyclenili jsme za-
kladni faze DMD, abychom vam pomohli s tim, jaka doporuceni pro péci mdzete ocekavat.
Ackoli se tyto faze do urcité miry prekryvaji, mozna pro vas bude uziteCné pouzivat je ke
stanoveni toho, jaky druh péce a intervence je v dané fazi doporucovan a co byste méli od
svého oSetfujiciho tymu v této dobé ocekavat.

1. DIAGNOSTIKA (RANE A POZDNIi DETSTVi)

V soucasné dobé zlstava vétsina déti s DMD v presymptomatické fazi (kdyz déti vykazuji
jen malo ptiznakl nebo jsou dokonce bez pfiznakl) nediagnostikovana vyjma pfipadd, kdy
se DMD vyskytuje v rodinné anamnéze nebo kdy je rozbor krve proveden z jinych dGvodu.
Priznaky, jako je opozdénd chiize a lezeni ¢i rozvoj feci, jsou sice pritomny, ale jsou obvykle
mirné a v této fazi Casto nerozpoznané.

Rodice jsou ¢asto prvnimi, kdo si povsimne rozdild ve vyvoji svého ditéte, jako prvni si za¢nou
klast otazky a vyzadovat dalsi vySetreni, ktera by vysvétlila pozorované opozdéni ve vyvoji.
Americkd akademie pediatrl vytvofila nastroj, ktery pomaha rodi¢tim zhodnotit vyvoj jejich
ditéte, vSimnout si mozného opozdéni a probrat tyto obavy s prislusnymi poskytovateli pri-
marni zdravotni péce. Tento nastroj Ize nalézt na adrese: motordelay.aap.org.

Pti potvrzeni diagndzy DMD je nesmirné dllezitd psychosocialni a emocionalni podpora. P¥i-
jmout diagndézu DMD je neuvéritelné narocné. Existuje mnoho nezodpovézenych otazek

a rodiny se Casto citi osamoceny a zdrceny a nemaji mnoho moznosti, kam se obratit. Po-
moci jim v této dob& mohou zejména poskytovatelé primarni zdravotni péce a odbornici na
nervosvalova onemocnéni, protoze jim mohou zprostiedkovat pfistup ke vhodné zdravotni
péci a k organizacim chranicim zajmy pacient(, které jim mohou poskythout potfebné zdro-
je a informace a podporit rodice v tom, aby se dokazali o sebe i 0 svou rodinu postarat.

V USA vytvorilo obcanské sdruzeni PPMD specialni stranku s odkazy, které mohou rodice
vyuzit béhem prvnich tfi mésicl po stanoveni diagndzy (ParentProjectMD.org/for-newly-
-diagnosed). Jak PPMD, tak MDA maji dale k dispozici materidly pro komunikaci s détmi,
sourozenci i SirSim okruhem rodiny v otazce DMD. Kdyz zkontaktujete mistni skupiny chranici
zajmy pacientd s DMD, pomUze vdm to zjistit, jaké zdroje mate k dispozici.

Obr. 2 Gowerstiv manévr
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- na pohled zvétSena lytka (pseudohypertrofie)

- chlze s nohama od sebe

- chlze po $pickach a kolébava chlize

- chlze s vystréenym hrudnikem (nebo prohnutymi, sedlovitymi nebo vyhrbenymi zady)

- zvySena hladina kreatinkinazy (Jde o enzym uvolfiovany svalem pfi jeho poskozeni. Hla-
dina kreatinkindzy se méfi v krvi. Je-li Uroven kreatinkinazy vyssi nez 200, provadi se dalsi
testovani na DMD.) V CR se provadi dal$i vysetieni na mozné onemocnéni svall véetné
zvazeni testovani na DMD/BMD pfi trojnasobném zvyseni nad normu.

- zvysena hladina jaternich enzymu (AST nebo ALT - Zvysena hladina AST nebo ALT mUze
byt také zndmkou, Ze je zapotiebi dalsich testl na DMD. Jaterni testy by dale nemély byt
vyhodnocovany, dokud se nedokondi testovani na DMD.)

DIAGNOSTIKA DMD:

Existuje-li podezieni na DMD, prvnhim z testl je zpravidla krevni test, aby se zjistilo, zda je v krvi
zvysSena hladina kreatinkindzy. Pacienti s DMD maji ¢asto hladinu kreatinkinazy 10-100krat
vysSi, nez je normalni hodnota. Pokud se takovy vysledek objevi, doporuci se konkrétni testy ke
zjisténi zmény v DNA (tzv. genetické mutace), kterd DMD zpUsobuje. Bude zapotiebi posudki
od odbornikd, zejména od genetickych poradcd, aby se tyto genetické testy mohly interpreto-
vat a mohlo dojit k diskusi o tom, jaké budou mit jejich vysledky dopad na vase dité, pfipadné
na dalsi ¢leny rodiny. Ke stanoveni diagndzy ¢asto dochazi béhem ¢asné chodici faze.

PSYCHOSOCIALNI, VZDELAVACIi A BEHAVIORALNi ASPEKTY:

U pacientl s DMD je vétsi pravdépodobnost, Ze se u nich vyskytnou problémy s u¢enim

a chovanim. Nékteré problémy mohou nastat v dlsledku nedostatku dystrofinu v mozku,
jiné Ize prisoudit pfizplUsobovani se télesnym omezenim. Urcitou roli mohou také sehrat né-
které léky, jako jsou steroidy, s jejichz uzivanim se Casto zacina v pozdni chodici fazi (viz nize).
Nékteré déti uzivajici steroidy mohou mit potize s kontrolou impulzivity, vznétlivosti, zména-
mi nalady, udrzenim pozornosti a paméti. Zjisti-li se opozdéni ve vyvoji anebo v uceni, psy-
chologické nebo neuropsychologické vysetfeni mize pomoci stanovit konkrétni problémy
a zaroven poskytnout doporuceni k dosazeni plného potencialu. Bézné jsou i emocionalni
problémy a problémy s chovdnim, které Ize nejlépe zvladat, pokud se fesi co nejdfive.

V téchto oblastech vdm mohou byt velmi prospésni détsti Iékari a vyvojovi psychologové.
Dale by se mél hodnotit vyvoj feci a jazyka a v pfipadé potreby by mély byt co nejdfive za-
hajeny prislusné terapie. Ma-li vase rodina potize s pfistupem k potfebnym zdrojdm, mohou
vam je pomoci zprostifedkovat socialni pracovnici. Podpora rodiny je naprosto zasadni, pfi-
¢emz k feseni konkrétnich psychosocialnich, vzdéldvacich a behavioralnich problémd muaze
byt zapotiebi zapojeni odbornikl (kapitola 14).

FYZIOTERAPIE:

Pokud zac¢nete spolupracovat s tymem fyzioterapeutl (kapitola 10) v této casné fazi, Ize
postupné zavadét pravidelné cvi¢eni/protahovéani, a zachovat tak pruznost sval( a zaroven
pfedchéazet napéti/ztuhlosti kloubd, nebo je aspor minimalizovat. Rehabilitacni tym muze
také poradit s vhodnym cvi¢enim pfi hrani ¢i odpocinku a s pfizplsobenim hodin télesné vy-
chovy s cilem zachovat bezpecnost vaseho dité a zaroven podpofit jeho zapojeni do skolniho
kolektivu. Fyzioterapeuticky cvicebni program by se mél zamérit na protahovani a udrzeni
rozsahu pohybu spiSe nez na posilovani. V této fazi Ize doporucit no¢ni dlahy (Casto nazyvané
ortézy na chodidlo a kotnik), aby se dosahlo prodlouzeni protazeni a zabranilo ztraté rozsahu
pohybu v kotniku. Soucasti vaseho kazdodenniho rezimu by se mél stat program domaciho
protahovani dle doporuceni vaseho fyzioterapeuta.

«
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STEROIDY:

Pri stanoveni diagndzy by se mélo v idedlnim pfipadé projednat podavani kortikosteroid(
neboli steroidy, s jejichz uzivanim lze v této fazi zacdit (kapitola 6). Pfi planovani uzivani ste-
roidd je dulezité prodiskutovat jejich pfinosy, zajistit, aby byla dokonéena véechna ockovani,
a probrat veskeré rizikové faktory ohledné jejich vedlejsich ucinkd véetné toho, v jaké mife je
Ize oCekavat a minimalizovat. Spada sem osvéta v oblasti vyzivy (idedlné od certifikovaného
dietologa), aby se zabranilo vedlejsim ucinklm, jako je vahovy pfirlistek a negativni vliv na
zdravi kosti.

ZDRAVI KOSTi A HORMONY:

Uzivani steroid mUGze vést k oslabeni kosti a mit vliv na Uroven nékolika hormond, jako je
rlstovy hormon a testosteron (muzsky pohlavni hormon) (kapitola 7). Pro zachovani silnych
kosti je dulezita vyziva. Méla by se podporovat zivotosprava s obsahem vitaminu D a vapniku
(kapitola 8 a 13). Mozna bude vhodné, kdyz své vyZzivové potieby proberete pfi nervosvalovém
vySetfeni s certifikovanym dietologem. Pfi kazdém nervosvalovém vysetreni by méla byt zkont-
rolovana vyska a hmotnost a zaznamenana do grafu za Ucelem sledovani rdstu a hmotnosti

v pribéhu ¢asu (kapitola 7). Alternativnim zpClsobem k zaznamenani presnych ,vysek” je mére-
ni délky loketni (,loketni délka“) nebo holenni kosti (.holenni délka“) nebo scitani délek horni

a dolni Casti paze (,segmentalni délka paze’), které by mely by byt zaznamenany také pro
vychozi méfeni. Pfed zahdjenim podavani steroid (viz kapitola 8) je tfeba pomoci duaini rent-
genové absorpciometrie (tzv. DEXA) stanovit Uroven hustoty kosti.

SRDCE A DYCHACI SVALY:

Problémy se srdcem a dychacimi svaly nebudou v této fazi pravdépodobné pfitomny, avsak
sledovani by mélo byt zahajeno uz pfi stanoveni diagndzy, aby se stanovila vychozi hodnota
(tj. co je pro vas ,normalni“), a pak se v ném bude pokracovat pfi pravidelnych naslednych
kontrolach. Zahajeni testovani plicnich funkci v mladém véku vdm pomdUze zvyknout si ha
pfistrojové vybaveni a ,trénovat” na pfisti kontroly. Monitorovani srdce (EKG a MR srdce nebo
echokardiogram) se doporucuje pfi stanoveni diagndézy, dale kazdoro¢né az do 10 let véku

a pak i ¢astéji podle potreby (kapitola 12). Také je dulezité, abyste se nechali naockovat proti
pneumokokovym nakazam (zapal plic) a kazdoro¢né proti chfipce, a tak zabranili onemoc-
neni (kapitola 11).
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3. POZDNIi CHODICIi FAZE (pozdni détstvi/dospivdni/mladd dospélost)

V pozdni chodici fazi se stane chlze vzristajici mérou obtizné&jsi a motorické aktivity, jako je
chlize po schodech a vstavani ze zemé, budou vyzadovat vétsi Usili.

PSYCHOSOCIALNI, VZDELAVACiI A BEHAVIORALNI ASPEKTY:

V této fazi je nezbytné nadale vyhodnocovat opozdovani v u¢eni nebo konkrétni poruchy
uceni. Psychologové a neuropsychologové mohou pomoci identifikovat intervence, které
nejlépe naplni vase vzdélavaci potreby. Podporu odbornikl v otdzkach uc¢eni a chovani bude
zapotrebi vyuzivat trvale, pficemz k feseni strategii zvladani ztraty fyzické sily a funkci mohou
byt nezbytné konkrétni intervence (kapitola 14). V této fazi byste si méli zacit stanovovat cile
do budoucnosti, abyste vy i vase rodina mohli spolupracovat se Skolou na organizaci vzdeé-
lavani a vyuky nezbytnych k dosazeni téchto cild. V nékterych pfipadech je indikovano neu-
ropsychologické vysetreni, které ma pomoci stanovit mozné poskozeni kognitivnich funkci

a poskytnout strategie pro domaci i Skolni prostredi, které vam pomohou fungovat co nejlépe.

Péce vyzaduje dostatek emocionalni i fyzické energie. Je nadmiru dllezité udélat si ¢as pro
sebe a budovat vztahy s ostatnimi. Rozvoj podputrnych siti, které zahrnuiji $irsi rodinu a d@vé-
ryhodné osoby z vaseho okoli, mlze pecujicim osobam velice pomoci, aby si mohly odpodi-
nout a nacerpat novou energii.

FYZIOTERAPIE:

Rehabilitace se nadale bude zamérovat na udrzeni rozsahu pohybu, sily a funkénosti za
Uc¢elem zachovani sobéstacnosti (kapitola 10). Pokud napéti/ztuhlost kloubd bude pro
fyzioterapii predstavovat jiz pfilis velky problém, mUze byt nezbytné vyzadat si vysSetreni

a stanovisko ortopeda. Fyzioterapeut ma v osetfujicim tymu mnoho roli véetné dohledu
nad programem protahovani, doporucovani potrebného vybaveni, jako jsou invalidni voziky
a vertikaliza¢ni polohovaci zafizeni, a povzbuzovani k vytrvalému vzpfimovani a stoji se
zatizenim vahou vlastniho téla (pomaha to zdravi kosti i traveni). Je ddlezité zajistit, aby
pomucky pro mobilitu, jako jsou invalidni voziky, byly vybaveny podporou sezeni, ktera
napomaha vzprimenému drzeni a spravné poloze téla a poskytuje dostatec¢né pohodli.
Nadale je velice dulezity program kazdodenniho protahovani.

STEROIDY:

V této fazi je dulezité pokracovat v regulaci steroidni |éCby se zaméfenim na stanoveni
spravného individudlniho rezimu a davkovani (kapitola 6) a dale na prfedchazeni vedlejsim
ucinkdm, na dohled a regulaci. Dvakrat ro¢né je nezbytné vysetfit silu kosterniho svalstva
a jeho funkcnost. Nadale je tfeba vénovat pozornost regulaci hmotnosti i jakékoli tendenci
k podvaze nebo nadvaze. Vyskytnou-li se vtomto ohledu jakékoli obavy, je nutna pfislusna
intervence (kapitola 13).

ZDRAVI KOSTi A HORMONY:

Lécba steroidy vyzaduje prabézny dohled na zdravi kosti a hrozici riziko zlomenin, a to ze-
jména vzhledem ke snizujici se pohyblivosti. Vas odbornik na nervosvalova onemocnéni musi
monitorovat hrozici riziko zlomenin pomoci rozborG krve, které kontroluji mnozstvi vitaminu
D (,hodnota 25-hydroxyvitaminu D), i pomoci zobrazovacich metod, jako je snimkovani
DEXA nebo rentgen patefe, k uréeni hustoty/zdravi kosti (kapitola 8). Pfi kazdé navstéve |éka-
fe by mélo byt posouzeno stravovani, aby se zajistil pfijem dostate¢ného mnozstvi vitaminu
D a vapniku. | nadale je tfeba sledovat vysku, délku a hmotnost, aby se v€as odhalily znamky
opozdéni rdstu (kapitola 7).
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SRDCE A DYCHACI SVALY:

Je nezbytné neustdle vysetfovat stav srdce a dychacich svall. Alespor jednou ro¢né od sta-
noveni diagnozy a podle potreby i Castéji po dosazeni veku 10 let by se mélo délat EKG, MR
srdce nebo echokardiogram ¢i jiné typy testld. Pokud EKG, MR srdce nebo echokardiogram
odhali néjaké zmény, kardiolog doporuci prislusny zakrok (kapitola 12).

4. CASNA NECHODICI FAZE (détstvi/dospivani/mlada dospélost)

V €asné nechodici fazi mUzete poté, co ujdete vetsi vzdalenost, zacdit pocitovat Unavu. Kdyz
se to stane, mUze vam pohyblivost usnadnit kolobézka, vétsi koc¢arek (ve vhodnych pfipa-
dech) nebo invalidni vozik (kapitola 10).

PSYCHOSOCIALNI, VZDELAVACIi A BEHAVIORALNi ASPEKTY:

Rozhovory o ,pfechodu” z faze dospivani do faze dospélosti by mély zacit pfinejmensim

ve veku 13 nebo 14 let. Prestoze vam s hladkym prechodem do dospélosti bude pomahat
vas détsky lékar i tymy |Iékafl pro dospélé, socialni pracovnik, pedagogicti pracovnici i dalsi,
Vv ramci tymu poskytujiciho vam nervosvalovou péci by méla byt jedna nebo dvé osoby, které
vam pomohou s vytvofenim osobniho pfechodového planu. Rozhovory o vasich cilech do
budoucna by mély zahrnovat vzdélavaci cile, jakoz i otdzku, kde byste chtéli zit, studovat, pra-
covat a dostavat |ékarskou péci. Kdyz dosdhnete dospélosti, je dllezité zachovat si sobéstac-
nost, abyste se i nadale mohli vénovat ¢innostem doma, ve Skole a s prateli. Je nezbytné,
abyste zUstali s prateli ve spojeni - navazovani a udrzovani pratelskych vztahd je v této fazi
velmi dulezité. Néktefi pacienti s DMD nemaji zddné psychosocidlni problémy, jini ano. P¥i
kazdé navstéve odbornika na nervosvalovd onemocnéni by mél byt pacient dotazovan na
Uzkost a depresi. Jestlize je odhalena Uzkost a deprese, je tfeba je v€as a odpovidajicim zpU-
sobem lécit.

FYZIOTERAPIE:

Kromé stavajiciho programu domaciho protahovani se do centra pozornosti dostava také
ztuhlost hornich koncetin (ramen, loktl, zapésti a prstd) a potfeba udrzet moznost stat (pod-
le potfeby s oporou). Pii uzivani steroidd je vychyleni patere (skolidza) mnohem méné Casté,
avsak po ztraté schopnosti chlze je velmi dilezité tuto skutec¢nost sledovat. V nékterych pfi-
padech mUze skolidza postupovat pomérné rychle, ¢asto v faddu mésicl (kapitola 9). K rfeseni
problémd s postavenim chodidel, které mize byt pfi¢inou bolesti ¢i hepohodli a omezovat
vybér vhodné obuvi, mlze byt také zapotiebi ortopedicka péce. Ve vhodnych pripadech je
mozno probrat moznosti chirurgické 1écby ztuhlosti kloubd kotniku a chodidla.

STEROIDY:

V této fazi je regulace steroidni [é¢by nadale dllezitou soucasti |ékarské péce (kapitola 6), at
uz byla tato Iécba zahajena drive a v této fazi se v ni pokracuje, nebo se s ni v této fazi teprve
zacina.

ZDRAVI KOSTi A HORMONY:

Mélo by se pokraCovat v peclivém sledovani zdravi kosti a zvlastni pozornost by méla byt
vénovana zndmkam kompresnich zlomenin pétere (kapitola 8). Za Ucelem sledovani rdstu
je dulezité neustale mérit vysku, délky a hmotnost. Poté, co se stani stane obtiznym, budou
sledovana alternativni méreni: délka predlokti (.loketni délka®), délka holené (,holenni délka“)
a délky horni a dolni ¢asti paze (,segmentalni délka paze”). Okolo devatého roku véku je
nezbytné sledovat pfiznaky pohlavni zralosti. Jestlize puberta nezac¢ne do 14 let veku, méli
byste byt doporuceni k endokrinologovi. Mate-li nizkou hladinu testosteronu, mtze byt nut-
né zahajit |éCbu testosteronem (kapitola 7).
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SRDCE A DYCHACI SVALY:

Stéle jesté je nezbytné alespon jednou rocné monitorovat srde¢ni funkce, prficemz jakékoli
zmény ve funkcich nebo dtkazy fibrézy (zjizveni) srdec¢niho svalu (viditelné pouze pomoci
MR srdce) by mély byt bezodkladné vyreseny (kapitola 12). Kazdych Sest mésict by mély byt
prostfednictvim vysetreni plicnich funkci sledovany dychaci funkce. Pokud se za¢nou dychaci
funkce zhorsovat, je tfeba probrat a podle potfeby zahajit intervence, které pomohou s dy-
chanim a odkaslavanim (kapitola 11).

PALIATIVNI PECE:

Tym odbornikd na paliativni péci tvofi poskytovatelé zdravotni péce, ktefi se zaméruji na to,
aby vdm pomohli dosahnout té nejvyssi kvality Zivota, poskytli vdm ulevu od bolesti a nepo-
hodli a pomohli vdm zajistit, aby moznosti |é¢by odpovidaly vasim Zivotnim cildm. Prestoze
byva paliativni péce nékdy mylné zaménovana za péci ,na konci Zivota“, tento paliativni oset-
fujici tym vam pomuze vyporadat se s obtizemi v kazdé fazi vasi diagndzy a bude vdm i vasi
rodiné zdrojem opory, pficemz v pribéhu zivota dojde k mnoha zménam.

VSichni lidé bez rozdilu - at uz maji DMD, nebo ne - musi ucinit rozhodnuti tykajici se ur-
gentni péce: co chtéji, aby se s nimi délo v pfipadé naléhavé situace, co si nepreji, komu
udéli plnou moc pro zdravotni péci, aby za né rozhodoval ve zdravotnich otazkach, kdyz oni
nebudou moci. Tym odbornikl na paliativni péci vdm zejména pomuze s vytvofenim planu
péce v pfipadé naléhavé situace a rozhodovanim, co by mél tento plan zahrnovat a kde by
mél byt ulozen.

5. POZDNi NECHODICi FAZE (mlada dospélost/dospélost)

V pozdni nechodici fazi se mUze oslabit zakladni sila a sila hornich koncetin, coz muze ztizit
fungovani a zachovani dobrého drzeni téla.

FYZIOTERAPIE:

Je dUlezité, abyste se svym fyzioterapeutem probrali druhy protahovani, cvi¢eni a vybaveni,
které nejlépe podpofi pozadovanou Uroven sobéstacnosti a funk&nosti. Ergoterapeut ve
vasem rehabilitacnim tymu vam v pfipadé potfeby mUze pomoci s ¢innostmi, jako je jedeni,
piti, pouzivani toalety, presuny na postel a otaceni v posteli. Pfi zvazovani moznosti prodlou-
Zeni sobéstacnosti a bezpecnosti je mozné vzit v Uvahu také pouziti podplrnych technologii.
STEROIDY:

S tymem poskytujicim vam nervosvalovou péci byste méli nadale probirat |éCebny steroidni
rezim, vyzivu, pubertu a kontrolu hmotnosti. Stavajici doporuceni hovofi ve prospéch celozi-
votniho uzivani steroidl (kapitola 6) za ucelem zachovani dychacich funkci a sily a funkénosti
hornich koncetin.

ZDRAVi KOSTi A HORMONY:

V prabéhu celého zivota by mélo pokracovat peclivé sledovani zdravi kosti. Problémy s kost-
mi mohou mit za nasledek bolest a mély by byt feSeny s tymem poskytujicim vdm nervosva-
lovou péci (kapitola 8).

SRDCE A DYCHACI SVALY:

Monitorovani srdce a dychacich svall se doporucuje alespon kazdych Sest mésicd, pficemz je
Casto zapotrebi intenzivnéjsiho vysetfovani a intervenci (kapitola 11 a 12).

PALIATIVNI PECE:

V této fazi je nadale dllezita uloha tymu odbornikl na paliativni péci. Jak jiz bylo uvedeno
drive, tento tym tvori poskytovatelé zdravotni péce, ktefi se zaméruji na to, aby vam pomohli
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dosahnout té nejvyssi kvality zivota, poskytli vdm ulevu od bolesti a nepohodli a pomohli
vam zajistit, aby moznosti Iéc¢by odpovidaly vasim Zivotnim cilm. Prestoze byva paliativni
péce nekdy mylné zaménovana za péci ,na konci zivota“, tento paliativni oSetfujici tym vam
pomUze vyporadat se s obtizemi v kazdé fazi vasi diagndzy a bude vdm i vasi rodiné moci
pomahat, pficemz v prlbéhu zivota dojde k mnoha prfechoddm. Vsichni lidé bez rozdilu

- at uz maji DMD, nebo ne - musi ucinit rozhodnuti tykajici se urgentni péce: co chtéji, aby se
s nimi délo v pfipadé naléhavé situace, co si nepreji, komu udéli plnou moc pro zdravotni
péci, aby za né rozhodoval ve zdravotnich otazkach, kdyz oni nebudou moci.

ZIVOT DOSPELEHO S DMD:

Plny a produktivni Zivot sobéstacného dospélého ¢lovéka s DMD vyZaduje planovani. Plan
prechodu z dospivani do dospélosti by se mél zacit vytvaret pringjmensim ve veku 13 Ci 14
let. V&S osobni plan tohoto prechodu by mél vychazet z o¢ekavani a cild, které mate do bu-
doucnosti. Tento plan by mél zahrnovat doporuceni v oblasti vzdélavani, zameéstnani, bydleni,
dopravy a mobility v rdmci komunity a pfechod zdravotni péce od poskytovatell zdravotni
péce pro détské pacienty k poskytovateldm zdravotni péce pro dospélé (neni to viak nutné,
pokud zdravotnici, ktefi vdm poskytuji zdravotni péci, jsou schopni ji poskytovat i nadale

pro dospélé s DMD). Bez ohledu na to, zda se vase zdravotni péce/jeji poskytovatelé zméni,
vas prechod z détstvi do dospélosti bude mit dopad na souvisejici zdroje a davky. Planovani
téchto zmeén by mélo zahrnovat vas, vasi rodinu, Skolu i tymy poskytujici vdam zdravotni

pédi. O tomto procesu a o véem, co obnasi, pojednava kapitola 17. Zivot dospélého s DMD

je ndkladnéjsi nez zivot dospélého bez DMD. Budete potiebovat finanéni zdroje na hrazeni
pomoci potiebné k dosazeni svych osobnich cild. Tym poskytujici vdm nervosvalovou péci
vam pomdUze prozkoumat dostupné zdroje i to, zda na né mate narok, a pomdze vdm s vyu-
zivanim systému statni podpory. Také je ddlezité i nadéale hledat kreativni zpUsoby, jak v této
fazi zGstat v kontaktu s prateli, zejména kdyz se vas zivot zacne nyni ménit. Pfestoze mnozi
lidé zadné psychosocialni problémy nezazivaji, jini dospéli s DMD zakouS$eji Uzkosti a deprese,
které Ize potlacit [éCbou. Pfi kazdé navstéveé odbornika na nervosvalovd onemocnéni by mél
byt pacient dotazovan na Uzkost a depresi. Mate-li problémy s Uzkosti ¢i depresi, je treba je
vcas odpovidajicim zpUlsobem lécit.
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Nervosvalova
péce

Rehabilitaéni
péce

Endokrinologicka
péce

Eni péce

Gastrointestinalni
a nutri¢

Respiracni
péce

péce

Kardiologicka

Péce
0 zdravi kosti

Pfechody

Stadium 1: Stadium 2: Stadium 3:
PFi diagnéze Casna chodici faze Pozdni chodici faze

| Multidisciplinarni vySetfeni; poradenstvi ohledné novych moznosti Ié¢by; poskytnuti podpory, osvéty a genetického poradenstvi pacientovi i rodiné

| Zajisténi tplnosti ockovaciho kalendafe | | Nejméné jednou za 6 mésicli vyhodnoceni funkce, sily a rozsahu pohybu k uréeni faze onemocnéni

[ zvazeni pouii 6K | [ zansjeni a uprava lecby pomoci GK

| Doporucit nositelky genu ke kardiologovi |

Pomoc s orientaci v péci na konci Zivota

| Nejméné jednou za 6 mésicl poskytnuti komplexniho multidisciplinarniho vySetfeni véetné standardizovaného vysetfeni

| Na zakladé vy3etfeni poskytovani individualizované pfimé péce o pacienty ze strany fyzioterapeutt, ergoterapeuti a logopedt

Pomoc pii prevenci kontraktur nebo deformit, pfepinani a padu; podpora Setfeni Pokracovani ve viech predchozich opatenich; poskytovani kompenzaénich pomicek umoziujicich mobilitu, sezeni, stoj s oporou
energie a vhodného cviceni ¢i aktivit; poskytovani ortopedickych pomucek, vybaveni a pomocné technologie; pomoc pii bolesti, prevence a zvladani fraktur; pomoc s financovanim, ziskavanim pfistupu, zapojenim
a podpora pfi uceni a seberealizaci az do dospélosti

| Kazdych 6 mésict méfeni vysky vestoje |

| Kazdych 6 mésict posouzeni ristu jinak nez vestoje

| 0Od 9 let kazdych 6 mésicl posouzeni pubertalniho vyvoje

| Poskytnuti osvéty v ramci rodiny a v pfipadé uzivani GK predepsani stresovych davek steroidli

| Pii navstévach na Klinice (kazdych 6 mésicu) také vyetieni dietologem/nutricnim specialistou; zahajeni strategii k prevenci obezity; sledovani nadvahy/podvahy, zejm. v kritickych pfechodnych obdobich

| Kazdoro¢ni sledovani koncentrace 25-hydroxyvitaminu D v séru a pfijmu vapniku

| Kazdych 6 mésicu vySeteni na pfitomnost polykaci dysfunkce, zacpy, gastroezofagealniho refluxu a gastroparézy

Zahajeni kazdorocniho zvazovani zavedeni gastrostomické sondy v ramci bézné péce

| Provadéni vyuky spirometrie a méfeni béhem spanku podle potreby (nizké riziko problému) | Nejméné jednou za 6 mésicli vySeteni dychacich funkci

Zajisténi aktualniho ockovani: pneumokokova vakcina a kazdoro¢né inaktivovana vakcina proti chiipce

Zahajeni vyuzivani technik ke zvySeni objemu plic

Zahdjeni asistov. odkaslavani a noni ventilace

Pfidani denni ventilace

Konzultace u kardiologa; vySetfeni pomoci | | Kazdoroéni vySetfeni srdecnich funkci; Alespoii jednou rocné vySetfeni srdecnich funkci, ¢astéji pokud jsou pfitomny pfiznaky nebo abnormaini vysledky zobrazovacich
EKG a echokardiografie* nebo MR srdcet | | do 10 let véku pacienta zahgjeni metod; sledovani abnormélniho srdecniho rytmu

podavani inhibitort ACE nebo blokatordi
receptorll pro angiotenzin

Pouzivani standardnich metod intervence pfi srdecnim selhani v pfiipadé zhorsujicich se funkci

| VySetfeni pomoci rentgenu patere (bocni projekce) (pacienti s GK: jednou za 1-2 roky; pacienti bez GK: jednou za 2-3 roky)

| Doporugeni ke specialistovi na zdravi kosti pii nejcasnéjsi znamce fraktury (zlomenina obratlt dle Genantova skére 1 nebo vy$si nebo prvni ziomenina dlouhych kosti)

|

| Alespoii kazdych 6 mésicl vySetieni rozsahu pohybu

| KaZzdoro€ni sledovani rozvoje skoliézy

| Kazdych 6 mésict sledovani rozvoje skoliozy
[]

V pipade potfeby doporuceni ortoped. Ve vybranych pfipadech doporuceni k operaci nohou a Achillovy $lachy ke

Zvézeni intervence ohledné postaveni nohou pfi sezeni na invalidnim voziku;
operace (zfidka nezbytné) Zlepseni chiize

v definovanych situacich zahajeni intervence se zadni pateni fuzi

| Zhodnoceni duSevniho zdravi pacienta i rodiny pfi kazdé navstévé kliniky a poskytovani trvalé podpory

| Poskytovani neuropsychologického hodnocenifintervence k uceni a feSeni emocnich a behaviorélnich problému

| Hodnoceni vzdélavacich potieb a dostupnych zdroju (individuaini vzdélavaci program, plan 504); hodnoceni potieb profesni podpory pro dospélé

| Prosazovani nezavislosti a socidlniho rozvoje piiméfeného véku

Vedeni optimistickych rozhovor(
0 budoucnosti s o¢ekavéanim doziti do
dospélosti

Podpora stanovovani cilii a oéekavani
Zivota v dospélosti; posouzeni
pfipravenosti na pfechod (do véku 12 let)

Zahéajeni planovani prechodu v oblasti zdravotni péce, vzdélani, zaméstnani i Zivota v dospélosti (do 13-14 let); alespori jednou
ro¢né sledovani pokroku; angazovani koordinatora péce nebo sociélni pracovnice za tcelem metodické pomoci a monitorovani

| Poskytovani podpory pfi pfechodu do daldi faze péce a predjimani moznych zmén zdravotniho stavu

Tabulka 1': Péce v ramci jednotlivych specializaci doporucovand v kazdé féazi DMD

«
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3. PECE PRI STANOVENI DIAGNOZY

Stanoveni konkrétni pficiny onemocnéni se fikd ,diagndza“. Existuje-li podezieni na DMD,
je velmi dllezité stanovit pfesnou diagndzu. V zavislosti na konkrétnhim zdravotnickém
systému bude patrné prvnim zdravotnickym odbornikem, na kterého se rodice obrati

s obavami ohledné slabosti nebo opozdéni ve vyvoji ditéte, poskytovatel primarni zdravotni
péce. Poskytovateli primarni zdravotni péce jsou obvykle |ékafi, zdravotni sestry nebo
asistenti 1ékard, ktefi maji specializaci v oblasti pediatrie, véeobecného ¢i interniho Iékarstvi
a poskytuji vam ,zdravotnické zadzemi*. Cilem péce v této dobé by mélo byt stanoveni presné
diagnodzy, co nejdfive to bude mozné. Véasna diagndza pomUze vsem v rodiné ziskat
informace o DMD spolu s informacemi o genetickém poradenstvi a seznamit se s plany
léCby. V této fazi je zcela zasadni patficna péce, trvald opora a osvéta. Odbornik na
nervosvalovd onemocnéni v idedlnim pripadé dité vysetii a pomUze vam v zacatku lécby,
pfip. se spravnou interpretaci laboratornich a genetickych testd, abyste ziskali pfesnou
diagndzu (kapitola 4). ChildMuscleWeakness.org je nastrojem, ktery pomaha odbornikiim
vyhodnotit pacienty s opozdénim ve vyvoji a moznymi nervosvalovymi diagndézami.

Americkd akademie pediatrd (AAP) si uvédomuje, zZe jako prvni si opozdéného vyvoje
ditéte nejcastéji vSimnou jeho rodice. AAP proto vytvofila ,nastroj pro zjisténi opozdéného
motorického vyvoje”. Pomoci tohoto nastroje mohou rodice sledovat vyvoj svého ditéte

a posoudit, co patfi k normalnimu vyvoji a jak se projevuje opozdény vyvoj, a veédi tedy,
kdy by se méli zac¢it znepokojovat. Tento nastroj je k dispozici na internetové strance
www.HealthyChildren.org/MotorDelay.

Pri zjistovani diagndzy je velmi dllezZité, aby déti vysetfoval odbornik na nervosvalova
onemocnéni, ktery ma s DMD zkusenosti. Kontakty na centra nabizejici [éCbu pro pacienty
s DMD mUzete nalézt na nasledujicich internetovych odkazech:

Centra péce o pacienty s neurosvalovym onemocnénim:
https://www.neuromuskularni-sekce.cz/index.php?pg=
-zapisy--neuromuskularni-centra

Centra péée Asociace muskularnich dystrofikti (MDA) v USA:
www.mda.org/services/your-mda-care-center

Certifikovana centra péce o pacienty s DMD organizace PPMD v USA:
www.ParentProjectMD.org/CareCenters

Sit TREAT-NMD:
http://www.treat-nmd.eu/

Svétova organizace Duchennovy svalové dystrofie (UPPMD):
http://worldduchenne.org/

V této fazi mdze rovnéz vyznamné napomoci kontaktovani organizace chréanici zajmy
pacientd s DMD. Seznam téchto organizaci je uveden na strance www.treathnmd.eu/
dmdpatientorganisations.

KDY MiT PODEZRENi NA DMD (OBR. 3)

Podezieni na DMD muze vyvolat jeden z nasledujicich pfiznakd (i presto, ze v rodinné
anamnéze onemocnéni DMD neni):

- opozdény vyvoj, pfip. opozdéni vyvoje reci

- potize s funkci svalQ, pficemz klasickym ptiznakem DMD je GowersCv manévr (obr. 2)
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zvétsené lytkové svaly (tzv. ,pseudohypertrofie”) ULOHA POSKYTOVATELE PRIMARNI ZDRAVOTNI PECE
zvy$ené hodnoty kreatinkindzy (CK), pfip. zvy$ené hodnoty transaminaz ¢i jaternich V OSETRUIJICIM TYMU

enzym AST a ALT v krvi ) i i L i L
Jakmile odbornik na nervosvalova onemocnéni diagndzu potvrdi, veSkeré informace

Poodvezrenl ha onemocneni muze Vzh'knOUtf rznych CfluY°9|u' nize uvedeny graf vam vsak a zdravotni zpravy o onemocnéni DMD by mély byt pfedany vasemu poskytovateli primarni
muze pomoci se zorientovat v tom, jak se pfi stanovovani diagnézy DMD postupuje. zdravotni péce. Poskytovateli primarni zdravotni péce jsou obvykle |ékafi, zdravotni sestry
nebo asistenti |ékard, ktefi maji specializaci v oblasti pediatrie, vSeobecného, praktického ¢i
Kdy mit podezfeni na DMD interniho lékarstvi a poskytuji vam ,zdravotnické zazemi”. Dlouhodoby vztah s vasSim
Nevysvitltené zvjent V piipadé DMD v rodinné Neni-i DMD v rodinné anamnéze posklytovatelem primarni zdravotni péce se muze stat trvalym a tolik potfebnym zdrojem
koncentrace transaminz anamnéze Dité nechodi do véku 16-18 mésici, stability a podpory.
Jakékoli podezieni na abnormalni Gowers(iv manévr nebo chiize po $pickach - . e, s « . " e
funkai svald el e B Vas poskytovatel primarni zdravotni péce by mél mimo jiné zajistovat:
prvotni zdravotni péci v pfipadé akutnich i chronickych zdravotnich potizi
véku/vyvoji pfiméfenou péci ve viech stadiich onemocnéni
N
Koncentrace kreatinkinazy | _ Testovani kreatinkinazy Zvy3ena koncentrace - koordinaci zdravotni péce s pfislusSnymi specialisty
nezvysena h v krevnim séru —P kreatinkinazy . _ e e
7 kazdorocni kontrolni vySetfeni sluchu a zraku
Testovani delece & kazdorocCni kontrolni vySetfeni poruch nalady, zneuzivani navykovych latek a dalSich du-
duplikace genu DMD Sevnich obtizi
| - ocCkovani dle ockovaciho kalendare a kazdorocni ockovani proti chripce (misto zivé nosni
v 15 vakciny by méla byt podavéana injekéni vakcina)
Bez ndlezu mutace Nalez mutace - kazdoroéni kontrolni vysetfeni ke zjisténi rizikovych faktorG kardiovaskularnich chorob,
l jako je vysoky krevni tlak (hypertenze) nebo vysoka hladina cholesterolu (hypercholeste-
rolémie).
Bez nalezu mutace [« Genetické sekvenovani
Biopsie svalu p{ Dystrofin nenalezen
v :
Dystrofin nalezen Nélez mutace
A 4 A 4 v A 4
DMD neni pravdépodobna;

Potvrzeni diagnézy DMD

zvazeni alternativni diagnozy

Nejéastéji pozorované €asné pFiznaky a symptomy u pacientti s DMD

Motorické Nemotorické

+ Abnormélni chlize + Behavioralni obtize

+ Pseudohypertrofie lytkovych svall + Zpozdéni kognitivniho vyvoje

+ Neschopnost skakat + Neprospivani nebo maly vahovy pfiristek

+ SniZena vytrvalost pfi zatézi * Problémy s u¢enim a poruchy pozornosti

+ Snizena schopnost udrzet hlavu pfi vytazeni do sedu + Zpozdéni feCového vyvoje nebo artikulaéni obtize
+ Obtizna chtize do schodu

* Pes planus

+ Casté pady & nemotornost

+ Gowers(iv manévr pfi zvedani ze zemé
* Hrubé motorické zpozdéni

* Hypotonie

+ Neschopnost drZet krok s vrstevniky

+ Ztrata motorickych dovednosti

+ Bolest svalli nebo kfece

+ Chiize po $pickach

* Nesnaze pii béhu nebo lezeni

Obr. 37
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4. DIAGNOSTIKA DMD

CO DMD ZPUSOBUJE?

DMD je genetické onemocnéni zplsobené mutaci neboli zménou genu odpovédného za
tvorbu dystrofinu. Dystrofin je bilkovina, kterd se nachazi v kazdém svalovém vldknu lidského
téla. Dystrofin je jakymsi ,tlumicem otfes’, diky némuz se mohou svaly stahovat a uvolnovat,
aniz by doslo k jejich poSkozeni. Bez dystrofinu nemohou svaly spravné fungovat a obnovovat
se. Pfi vykonavani béznych dennich Cinnosti se navic snadno poskodi membrana svalovych
bunék a vzniknou v ni mikrotrhlinky. Bez dystrofinu se svaly hedokazi obnovovat. Témito
trhlinkami se do bunék dostava vapnik, ktery je pro sval toxicky. Vapnik svalové burnky po-
§kozuje a nakonec usmrcuje. Odumfelé buriky nahradi zjizvena tkan a tuk. Ubytek svalovych
bunék postupné zpUlsobuje pokles sily a zhorsovani funkci svald.

POTVRZENIi DIAGNOZY

Diagndzu DMD je tfeba potvrdit genetickym vysetfenim. VysSetreni se zpravidla provadi
z odbéru krve, test je vSak mozné provést i jinak.

1) GENETICKE VYSETRENI (OBR. 3)

Genetické vysetreni je vzdy zapotiebi a mélo by byt nabidnuto vsem pacientdm. RGzné dru-
hy genetickych testd mohou poskythout konkrétni a podrobnéjsi informace o zméné DNA,
které fikame geneticka mutace. Potvrzeni diagndzy na zékladé genetického vysetieni je
velmi dulezité, na jeho zakladé je snazsi rozhodnout, zda by bylo mozné pacienta zaradit do
neékterého z klinickych hodnoceni zamérenych na konkrétni genovou mutaci.

Po zjisténi presné genetické mutace by méla byt moznost genetického vysSetfeni nabidnuta
matce pacienta, aby mohla zjistit, zda neni nositelkou genetické mutace. Tato informace je
dUlezita pro dalsi rodinné prislusnice z matciny strany (sestry, dcery, tety, sestfenice), které se
tim dozvi, ze i ony mohou byt nositelkami mutace. Diky této informaci rodina zjisti, ze by se
mohly narodit dalsi déti s DMD, a mUze se |épe rozhodovat v otdzkach reprodukce a prena-
talni diagnostiky. Po zjisténi diagndzy by mélo byt rodinam nabidnuto genetické poradenstvi
(r@mecek 2).
DRUHY GENETICKYCH VYSETRENI

« Mnohonasobna ampilifikace ligaéné zavislych sond (MLPA). Metodou MLPA, kterd zjistu-

je delece a duplikace, se da zjistit 70 % genetickych mutaci zpUlsobujicich DMD.

. Sekvenovani gentl: V pfipadé negativniho vysledku testu MLPA Ize provést sekvenovani
gen(, které zachycuje jiné mutace nez delece a duplikace (tj. bodové mutace [typu non-
-sense hebo missense] a malé duplikace/inzerce); timto testem Ize zjistit zbyvajicich 25 az
30 % mutaci zpUsobujicich DMD, které neodhali metoda MLPA.

2) BIOPSIE SVALU

Pokud mate zvySenou hladinu kreatinkinazy a projevuji se u vas priznaky DMD, ale pfi gene-
tickém vySetreni se u vas zadna genetickd mutace nezjistila, budete zfejmé muset podstou-
pit biopsii svalu. Svalova biopsie je chirurgicky zakrok, pfi némz se odebere maly vzorek svalu
na analyzu. Kvlli genetické mutaci zpUsobujici DMD nedokaze lidské télo v dostate¢né mire
¢i vlbec vytvaret bilkovinu dystrofin. Vysetfeni pomoci biopsie svalu mize napoveédét, jaké
mnozstvi dystrofinu svalové buriky obsahuji (viz ramecek 1).
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U vétsiny pacientt s DMD NENI tfeba svalovou biopsii
provadét.

Pri svalové biopsii se bézné provadéji dva typy vysetfeni:
imunochemickou metodou a metodou ,western blot”.
Ucelem téchto testl je uréit pfitomnost &i absenci
dystrofinu ve svalu. Imunohistochemické vysetfeni spociva
v tom, ze se na podlozni sklicko prenese drobny kousek
svalu, nanese se na néj barva a pomoci mikroskopu se
nasledné zjistuje, zda se ve svalovych burikdch nachazi
dystrofin. VySetfeni metodou ,western blot” je chemicky
proces, pfi némz se chemicky ovéruje pritomnost
dystrofinu.

3) DALSI VYSETRENI

V minulosti se pfi podezieni na nervosvalové onemocnéni
rovnéz bézné provadéla vysetfeni zvana elektromyografie
(EMQG) a studie nervové vodivosti (vySetifeni pomoci jehly).
Odbornici se shoduiji, Ze pro posouzeni DMD NENi

vhodné ani nezbytné provadét vysetreni pomoci EMG
hebo studii svalové vodivosti.

«
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Normalni nalez

Nalez p¥i DMD

Ramecek 1

Biopsie svalu

Nahorfe: normdlni sval,

v némz je kolem svalovych
vidgken patrny dystrofin (bila
barva).

Dole: dystroficky sval,

v némz chybi dystrofin.
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PROC JE GENETICKE POTVRZENIi DIAGNOZY DULEZITE?

GENETICKE PORADENSTVi A TESTOVANiI NOSITELEK MUTACE:

- Nékdy dojde ke genetické mutaci zpusobujici DMD nahodou. V takovych pfipadech, které
oznacujeme za ,spontanni mutaci’, se onemocnéeni DMD v rodinné anamnéze nevyskytuje.
U tficeti procent lidi, ktefi se narodi s DMD, je onemochéni zpUsobeno spontanni mutaci
genu odpovedného za tvorbu dystrofinu a nejde u nich o vrozené dédi¢né onemocnéni.

- Pokud ma matka ve své DNA mutaci, jiz pfenese na své dité, oznacujeme ji za ,nositelku
mutace”. U nositelek mutace existuje pfi kazdém téhotenstvi 50% pravdépodobnost, ze
genetickou mutaci prenesou na své dité. U chlapcu, ktefi zmutovany gen pfijmou, se rozvine
onemocnéni DMD. Divky, které zmutovany gen prijmou, se samy stanou nositelkami muta-
ce. Necha-li se matka vysetfit a mutace se u ni potvrdi, mlze se na zakladé této informace
odpovédné rozhodovat v otdzce dalSich téhotenstvi a vySetfeni pak mohou podstoupit také
dalsi jeji pfibuzné (sestry, tety a dcery), aby zjistily, zda i ony nejsou nositelkami mutace.

. Zeny, které jsou nositelkami mutace a vykazuji uréité pfiznaky DMD (svalova slabost, Unava,
bolesti atd.), oznac¢ujeme za ,nositelky s klinickymi pfiznaky”. Neexistuje vSak zadné vysSetre-
ni, které by predpovédeélo, zda se u nositelky mutace pfiznaky onemocnéni projevi.
| v pfipadé, ze Zzena nositelkou mutace neni, existuje malé riziko, ze dalsi téhotenstvi
budou onemocnénim DMD ovlivhéna. Ke genetické mutaci zpUlsobujici DMD totiz mlze
dojit pouze v zeninych vajickach a mutace se v ostatnich bunkach téla neprojevi. Tomuto
jevu se fika ,germinalni mozaicismus”. Na zjisténi germinalniho mozaicismu neexistuje
zadné krevni vysetreni.

- U nositelek mutace je rovnéz zvyseneé riziko oslabeni a dysfunkce srdec¢niho a kosterniho
svalstva. U nositelek mutace by mél kardiolog kazdych 3-5 let (pfipadné Castéji dle poza-
davku kardiologa) zkontrolovat srdec¢ni funkce (pomoci EKG, kardiovaskularni magnetické
rezonance nebo echokardiografie) a zjistit pfipadné odchylky od normalu. Potvrzenim
skutecnosti, Ze jsou nositelkami mutace, se zeny dozvédi o souvisejicim riziku a mUze se
jim dostat nalezitého poradenstvi a 1éCby.

- Toto téma vdm muze podrobnéji vysvétlit geneticky poradce.

MOZNOST ZARAZENI DO KLINICKYCH HODNOCEN::

-V souvislosti s DMD probiha fada klinickych hodnoceni, ktera se zaméruji na konkrétni
genetické mutace zpUsobujici DMD. Genetické vysetieni je ddlezité k tomu, abyste védé-
li, zda muzete byt do téchto klinickych hodnoceni zafazeni. Zaregistrujte se ve vasem na-
rodnim registru pacientd s DMD, abyste méli jistotu, Ze vas internetové stranky vénujici se
klinickym hodnocenim dokazi vyhledat v pfipadé, Zze splfiujete podminky pro zarazeni -
seznam registrd mUzete nalézt zde: http://www.treat-nmd.eu/resources/patientregistries/
list/DMD-BMD/. v CR zde http://ready.registry.cz/.

-V pfipadég, ze dfive provedené genetické vysetfeni nesplfiovalo v soucasnosti uplatfiované
normy umoznujici stanoveni typu mutace, bude mozna nezbytné provést dalsi vysetieni
Ci jej zopakovat. Tuto otazku byste méli probrat s odbornikem na nervosvalovd onemoc-
néni nebo se svym genetickym poradcem. Znalost presné genetické mutace je rovnéz
nezbytna pro pfihladseni do registru pacientt s DMD. V hlavnim textu tohoto dokumentu
najdete informace o rGznych typech vysetreni, kterd Ize provést, i o tom, nakolik spolehli-
Vvé jsou pro stanoveni presného typu mutace.

- Dospéli, ktefi by chtéli byt zarazeni do klinického hodnoceni, ale v minulosti geneticke
vySetreni nepodstoupili, pfipadné jej podstoupili, ale chtéli by vyuzit modernéjsich me-
tod vysetfeni (zeptejte se genetického poradce, zda byste méli byt vysetfeni znovu), by
meéli provedeni takového genetického vysetreni zvazit.

«
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5. NERVOSVALOVA PECE

Pri DMD kosterni svalstvo postupné ochabuje, protoze nema dostatek dystrofinu. Méli byste
pravidelné dochazet na kontrolu k odbornikovi na nervosvalova onemocnéni,

ktery ma s DMD zku$enosti. Takovy odbornik rozumi tomu, jak svaly postupné ochabuiji,

a muUze vdm i vasim rodinnym pfislusnik@im pomoci pfipravit se na nasledujici faze péce.
Specialista musi védét, jak vase svaly pracuji, aby mohl co nejdfive zahajit vhodnou [éCbu.

NERVOSVALOVA VYSETRENI

Doporucujeme vam, abyste k odbornikovi na nervosvalovd onemocnéni dochazeli kazdych
6 az 12 mésicl a k fyzioterapeutovi, pfip. ergoterapeutovi zhruba kazdé ¢tyfi mésice. Je to
dudlezité kvlli tomu, aby se v nejvhodnéjsi dobu mohlo rozhodnout o zahajeni nové IéCby
nebo Uprave stavajici [éCby a aby se v maximalni mozné mire daly predvidat rlizné obtize
a mohlo se jim predchazet.

Kazdé zdravotnické zafizeni pouziva k hodnoceni progrese onemocnéni jind vysetreni.
Naprosto zasadni je, aby se u vas kontroly provadély vzdy pomoci stejného druhu vysetfeni,
a mohly se tak zjistit jakékoli zmeény. Pri pravidelnych kontrolach by se méla provést vysetreni,
pfi nichz se zhodnoti progrese onemocnéni a posoudi se, zda je nezbytny |ékarsky zakrok.
K témto vySetfenim mimo jiné patfi:

SVALOVA SiLA:

Sila kosterniho svalstva se dd méfit fadou rlznych zpUsobU, jimiz se da zjistit, zda se sila
vyvijena konkrétnimi svaly meéni.

ROZSAH POHYBU KLOUBU:

Pfi tomto vysetfeni se zjistuje, zda nedochazi ke vzniku kontraktur (stazeni kloub() a jaky
zpUsob protahovani nebo jaké zdkroky by pro vas byly nejpfinosnéjsi.

CASOVE TESTY:

Rada zdravotnickych zafizeni pravidelné méfi ¢as, za né&jz pacient provede urcitou aktivitu,

napf. zvedne se ze zemé, ujde urcitou vzdalenost nebo vyjde nékolik schodd. Tim se zjisti
dalezité informace o tom, jak se vase svaly méni a jak reaguji ha rdzné intervence.

SKALY MOTORICKYCH FUNKCI:

Existuje celd fada rdznych $kal, vase zdravotnické zafizeni by véak mélo pfi kazdé vasi
kontrole pouzivat stejnou skalu. V rlznych fazich onemocnéni se vyuzivaji rGzné skaly.

KAZDODENNI CINNOSTI:

Timto hodnocenim tym posoudi, zda potfebujete intenzivnéjsi asistenci k tomu, abyste
mohli vést nezavisly Zivot.

FARMAKOLOGICKA LECBA KOSTERNIHO SVALSTVA

V soucasné dobé se zkouma velké mnozstvi novych druhl Ié¢by DMD. Do aktualizovanych
doporuceni pro péci byly zahrnuty pouze ty druhy [éCby, u nichz byl dostatecné prokazan
[éCebny efekt. Tato doporuceni se mohou v budoucnu ménit podle dostupnosti novych
dbkazl tykajicich se hovych metod |é¢by. Tato doporucéeni budou pravidelné aktualizovana
na zakladé novych vysledkd.

V budoucnu bude rozsah |é¢ebnych moznosti pravdépodobné Sirsi, v souc¢asné dobé je vsak
jejich vybér omezeny. Jedinym druhem 1ékU, které se v soucasnosti doporucuji pro 1é¢bu
muskuloskeletalnich obtizi pfi onemocnéni DMD, jsou steroidy, odbornici z oboru se totiz
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shoduji na tom, ze pro jejich doporucovani existuji dostatec¢né ddkazy. O steroidech podrobné
pojednava kapitola 6. O lécich vhodnych k 1é¢bé dalsich specifickych pfiznakd onemocnéni,
napf. srdecnich obtizi, se zminujeme dale.

6. LECBA STEROIDY

Kortikosteroidy neboli steroidy se po celém svété pouzivaji k 1é¢bé i celé fady jinych zdravot-
nich potizi. Mnoha pacientdm s DMD steroidy bezpochyby pomahaji, tento pfinos véak musi
byt vyvazen proaktivnim feSenim moznych vedlejsich ucink(. Uzivani steroidd je u DMD vel-
mi dllezité a pacient by s nim mél byt seznamen jesté predtim, nez dojde ke zhorseni jeho
fyzickych funkci.

ZAKLADNI INFORMACE

Steroidy u pacientl s DMD prokazatelné zpomaluji ubytek svalové sily a zhorsovani
motorickych funkci. Kortikosteroidy se lisi od anabolickych steroidd, které nékdy zneuzivaji
atleti, ktefi chtéji posilit své svaly. U¢elem lé¢by steroidy pfi DMD je zachovat silu a funkce
svalstva, umoznit vdm déle chodit, zachovat funkce vasich hornich konc&etin a dychaciho
Ustroji a predejit nutnosti chirurgické [éCby skolidzy (vychyleni patere).

- Lécba steroidy by méla byt probrana jiz v okamziku stanoveni diagndzy onemocnéni.
Optimalni doba pro zahajeni 1é¢by steroidy je béhem chodici faze, nez dojde k vyznam-
nému zhorseni télesného stavu (viz obr. 4).

- Pred zahajenim léc¢by steroidy by mélo byt dokonc¢eno ockovani podle ockovaciho
kalendare a méla by byt zjisténa imunita vici planym nestovicim. Doporuceni pro
ockovani vydana Stredisky pro kontrolu a prevenci nemoci (CDC) pro USA mUzete najit
zde: www.parentprojectmd.org/vaccinations. Pro konkrétni oc¢kovaci doporuceni platna
ve vasi zemi se obratte na pfislusné urady.

- K prevenci a zvladani vedlejsich ucink( 1é¢by steroidy je tfeba pfistupovat proaktivné
a s predstihem (viz tabulka 1).

RUZNE REZIMY DAVKOVANIi STEROIDU

Odbornici na nervosvalova onemocnéni mohou predepsat rlzné rezimy uzivani steroidd.
V téchto doporucenich jsme se pokusili stanovit jasnou metodu pro uc¢inné a bezpecné
uzivani steroidd na zakladé pravidelného hodnoceni funkci a vedlejsich Ucinkd (viz obr. 4).

- Pfi DMD se predepisuji zejména dva typy steroidd - Prednizon a Deflazakort (v USA
prodavany pod nazvem Emflaza). Ma se za to, Ze jejich Ucinek je podobny. Velky vyznam
maji probihajici hodnoceni téchto |éCiv, diky nimz mUzeme |épe pochopit jejich relativni
vyhody.

- Volba typu steroidl zavisi na vasi preferenci nebo preferenci vasich rodinnych prislusnikd,
vaseho specialisty, dostupnosti danych steroid( ve vasi zemi, jejich cené a vhimanych ve-
dlejsich ucincich. Vyhodou prednizonu je jeho nizkd cena. Nékdo mUze davat pred Pred-
nizonem prednost Deflazakortu, protoZe je u n&j o trochu nizsi riziko vahového pfirdstku
a problému v oblasti chovani, vykazuje vSak o néco vyssi ¢etnost pfipadl opozdéného
vyvoje a vzniku Sedého zakalu.
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DAVKOVANI A VEDLEJSi UCINKY STEROIDU, RiZENi LECBY STEROIDY

(OBR. 4, TABULKA 2)

- Pri 1é¢bé steroidy je zasadni peclivé sledovat vedlejsi Ucinky. Lécba steroidy sice
v soucCasné dobé predstavuje hlavni pilif farmakologické |écby DMD, neméla by vsak
byt vedena nedbale a mél by na ni dohlizet pouze nalezité zkuseny odbornik na

nervosvalovd onemocnéni.

- Uvazuje-li se o ponechani ¢i zvyseni davkovani steroidl, mélo by se pfihlizet k témto
faktordm: odezva na lé¢bu, hmotnost, rlst, puberta, zdravi kosti, chovani, Sedy zakal,
pfitomnost a moznost zvladani vedlejsich ucinkd.

Harmonogram a davkovani

Uvodni pohovor
Proberte s rodinou pouzivani steroidu

Upozornéni

v

Zahajte rezim se steroidy

* Pfed vyznamnym zhorSenim fyzického stavu
* Po probrani vedlejSich G¢inkd

* Po konzultaci ohledné vyzivy

v

Doporucena pocatecni davka
* Prednizon nebo Prednizolon 0,75 mg/kg denné

Adrenalni nedostatecnost

Osvéta pacienta i rodiny

+ Vlysvétlete pfiznaky, symptomy a péci v pfipadé
adrenalni krize

Piedepiste hydrokortizon k aplikaci do svalu

v domécich podminkach

+ 50 mg pro déti ve véku do 2 let

+ 100 mg pro déti ve véku 2 let a starSi a pro dospélé

Stresové davkovani pro pacienty uzivajici denné

>12 mg/m? Prednizonu/Deflazakortu

*» MUZe byt nezbytné v pfipadé zdvazného onemocnéni,
velkého zranéni &i chirurg. zakroku

+ Podavejte hydrokortizon v davce 50-100 mg/m? denné

NEBO

* Deflazakort 0,9 mg/kg

Zmeény davkovani

Jsou-li vedl. G¢inky nezvladatelné/netolerovatelné

* Snizte steroidy 0 25-33 %

+ Kontrolni vySetfeni po mésici

V pfipadé zhorSeni funkci

+ Na zakladé pocate¢ni davky zvyste steroidy na cilovou
davku vzhledem k hmotnosti

+ Kontrolni vy3etfeni za 2-3 mésice

Y

Uzivani v nechodici fazi

+ Pokracujte v podavani steroidu, ale podle potfeby
shizte davku ke zvladnuti vedlejSich pfiznakd

* Pro starSi pacienty, ktefi se dosud steroidy nelécili,
mU0Ze byt zahajeni Ié¢by steroidy pfinosné

Nevysazujte steroidy nahle

« Uplatriujte Protokol PJ Nicholoffa pro steroidy?

« Kazdé 2 tydny snizte davku o0 20-25 %

+ Jakmile je dosazeno fyziologické davky
(3 mg/m? Prednizonu nebo Deflazakortu denng),
prejdéte na hydrokortizon 12 mg/m? denné rozdéleny
do 3 stejnych davek

* PokraCujte ve snizovani davky o 20-25 %
kazdy tyden, dokud nebude dosazeno davky 2,5 mg
hydrokortizonu obden

+ Po dvou tydnech podavani davky obden
hydrokortizon vysadte

+ Pravidelné kontrolujte koncentrace kortizolu pomoci
CRH nebo ACTH stimula¢niho testu, dokud nebude
dosazeno normalni osy hypotalamus — hypofyza —
nadledviny (HPA)

* AZ do dosaZeni normélni osy HPA pokraCuijte ve stres.
davkovani (muze trvat 12 mésicu i déle)

Obr. 4, tabulka 2' Davkovdni steroidl a Fizeni 1éEby steroidy
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ADRENALNI INSUFICIENCE A KRIZE

Nadledviny, zlazy umisténé na horni strané ledvin, vytvareji hormon (kortizol), ktery télu po-
maha zvladat zatéz (napf. zavazné onemocnéni nebo zranéni). Pfi dennim uzivani steroid(
nadledviny kortizol prestanou vytvaret (jev zvany ,adrenalni insuficience”) a prestanou byt
aktivni. Po ukonceni |é¢by steroidy muze trvat i nékolik tydnl nebo mésicd, nez télo zacne
kortizol opeéet vytvaret. Bez kortizolu neni vase télo schopno zvladat zatéz, coz vede k ,adre-
nalni krizi", kterd muze byt i zivot ohrozujici. Z tohoto ddvodu byste nikdy neméli denni 1é¢bu
steroidy vysadit nahle (nebo bez pomoci |ékafe) a neméli byste vynechat davku na dobu
delSi nez 24 hodin.

Pokud navic bude vase télo vystaveno vétsi zatézi (napr. vysoka horecka, chirurgicky zakrok,
zlomenina), mUze byt nutné nasadit doplrnkové (stresové) davky steroidd. Informace o davko-
vani a zpUsobech rozpoznani/lé¢bé/prevenci akutni adrenalni insuficience mzete najit

v protokolu P. J. Nicholoffa pro podavani steroid(: www.parentprojectmd.org/pj.

DALSiI LEKY A DOPLNKY STRAVY

Kromé steroid byly k 1é¢bé DMD schvéleny Iéky EXONDYS 51 (eteplirsen), ktery byl schvélen

pro pouziti v USA Ufadem pro kontrolu potravin a Ié&iv (FDA), a ataluren (Translarna), ktery je

schvalen v nékolika evropskych zemich Evropskou Iékovou agenturou (EMA), v USA vSak jeho

pouziti schvéleno neni. EXONDYS 51 i ataluren se pouzivaji u pacientl s rdznymi druhy muta-
ci zpUsobujicich DMD.

EXONDYS 51 je indikovan pro pacienty s DMD s mutaci genu, u které Ize provést premosténi
exonu 51 (cca 13 % pripady). Tento €k funguje tak, Zze vadna ¢ast genu (exon) se ,premosti”,
aby gen vytvarel zCasti funkeni dystrofin.

Ataluren je indikovan pro pacienty s DMD, ktefi maji non-sense mutaci (cca 13 % ptipadd).
Mechanismus pUsobeni atalurenu neni zndm, ma se vsak za to, Ze ovliviiuje ¢ast bunky
odpovédnou za ,Cteni” bilkovin, takze bunka dokaze ,¢ist skrz* non-sense mutaci a vytvaret
funkéni bilkovinu.

V souvislosti s DMD probiha fada klinickych hodnoceni, ktera se zaméruji na konkrétni ge-
netické mutace, jez onemocnéni zpUsobuji. Genetické testovani je dilezité k tomu, abyste
védéli, zda muizete byt do téchto klinickych hodnoceni zafazeni. Zaregistrujte se ve vasem
narodnim registru pacientd s DMD, abyste méli jistotu, ze vas internetové stranky vénuijici

se klinickym hodnocenim dokazi vyhledat v pripadé, ze spliujete podminky pro zarazeni -
seznam registrl mUzete nalézt zde: http://www.treat-nmd.eu/resources/patient-registries/list/
DMDBMD, v CR http://ready.registry.cz/.

Kromé vyse uvedenych |ék0 existuje celd fada jinych léciv a doplnkl stravy, které Ize pfi
|écbé DMD pouzit, nejsou vsak schvaleny Urady FDA a EMA. PrestoZe se nékteré z 1€kl uve-
denych v rdmecku 3 hojné pouzivaji, neexistuje dostatek dtkazul, které by potvrdily, zda pro
vas tyto doplnky stravy mohou byt pfinosné ¢i Skodlivé. Pred zahajenim uzivani nového léku
nebo vysazenim stavajiciho Iéku je tfeba se vzdy poradit se specialistou,

u né&jz jste v pécdi.
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RAMECEK 3. DALSi LEKY A DOPLNKY STRAVY, KTERE NEBYLY

PRO POUZITi PRI DMD SCHVALENY

Odbornici posuzovali fadu 1€kd a doplnkd stravy, které byly v nékterych pripadech
pouzity pfi lécbé DMD. Ovérovali udaje, které byly o téchto latkach publikovany,

a zjistovali, zda byla dostatecné prokazana jejich bezpecnost a ucinnost, aby mohly
byt doporucovany.

Odbornici dospéli k nasledujicim zavérim:

Pouzivani anabolického steroidu oxandrolonu se nedoporucuje.
Pouzivani botoxu se nedoporucuje.

Pro systematické pouzivani kreatinu neexistuji podlozené Udaje. Randomizované
kontrolované hodnoceni s kreatinem pfi DMD neprokdzalo jednoznacny pfinos.
Pokud pacient uziva kreatin a projevi se u n€j problémy s ledvinami, mél by tento
doplnék stravy vysadit.

-V soucasné dobé neni mozné doporucit ani zadné z dalsich 1€kd ¢i doplnkd stravy,

které se nekdy pfri [éCbé DMD pouzivaji a k nimz patfi koenzym Q10, karnitin,
aminokyseliny (glutamin, arginin), protizanétlivé latky a antioxidanty (rybi tuk,
vitamin E, vytazek ze zeleného Caje, pentoxifylin) a dalsi latky obsahujici bylinné ¢i
rostlinné vytazky. Odbornici uvedli, ze v publikované literature neni pro pouzivani
téchto latek dostatek dtkazl.

- Shodli se na tom, ze v této oblasti je zapotrebi dalSiho vyzkumu, a podpofili aktivni

zapojeni rodin do ¢innosti napomahajicich rozvoji znalosti, jako jsou registry
pacientd nebo klinickd hodnoceni.

TABULKA 2. VEDLEJSi UCINKY STEROIDU: DOPORUCENE SLEDOVANI
A INTERVENCE

V této Casti jsou uvedeny nékteré z castéjsich vedlejsich Ucinkd dlouhodobé podavanych
steroidl. Je nezbytné uvést, ze rlzni lidé mohou mit na steroidy velmi odlisné reakce.

Pro uspésné fizeni léCby steroidy je zasadni védét o moznych vedlejsSich Ucincich, a pokud
je to mozné, tak témto ucink@im predchazet nebo je mirnit. Pokud pacient vedlejsi Ucinky
zvlada ¢&i snasi jen velmi $patné, mlze byt nezbytné davku steroidd snizit (obr. 4). Pokud to
nepomuze, je tfeba pred Uplnym vysazenim |éCby steroidy zkusit pfejit na jiny druh steroidd
nebo jiny rezim davkovani. Takové zmény je tfeba provadeét ve spolupraci
s odbornikem na nervosvalovd onemocnéni.
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TABULKA 2. VEDLEJSi UCINKY STEROIDU TABULKA 2. VEDLEJSi UCINKY STEROIDU

Vedlejsi ucinek
steroidui

Dalsi informace

Otazky ke konzultaci se
specialistou

Vahovy prirtstek
a obezita

Méli byste dopredu védét, ze
steroidy mohou zvySovat chut
k jidlu. Pfed zahajenim |écby
steroidy byste méli byt pouceni
0 moznostech Upravy stravy.

Pro zamezeni nadmérného
vahového prirlstku je treba, aby
se dietné stravovala celd rodina.
Informace o zdravém jidelnicku
mdzete najit na strance https://
www.choosemyplate.gov.

Vedlejsi ucinek
steroidt

Dalsi informace

Otazky ke konzultaci se
specialistou

Cushingoidni
rysy (.mésicovity
oblicej)

Zakulaceny oblicej a tvare. Tyto
rysy mohou byt postupné ¢im
dal patrnéjsi.

Peclivé sledovani stravy

a omezeni pfijmu cukru a soli
pomUze proti pribyvani na
vaze a mUze i minimalizovat
cushingoidni rysy.

Nadmeérné
ochlupeni
(hirsutismus)

Steroidy ¢asto zpUsobuiji
nadmeérny rdst ochlupeni.

Obvykle nejsou obtize natolik
zavazneé, aby bylo tfeba
medikaci ménit.

Akné, plisfova
onemochéni klize
(tinea), bradavice

Tyto obtize byvaji patrnéjsi
u dospivajicich.

Pokud pacient témito pfiznaky
neni skliceny, pouzivejte
pomocné (topické) Iécebné
prostfedky a IéCbu steroidy
neménte.

Ruastova retardace

Vyska by méla byt preméfovana
alespon kazdych Sest mésicu
Vv ramci vSeobecné péce.

Pokud doslo ke zpomaleni
nebo zastaveni rdstu, pfip.
pokud pacient za rok vyroste
0 méneé nez 4 cm nebo je
jeho vyska pod 3. percentilem,
bude nejspiSe nutné navstivit
endokrinologa.

Opozdéna Pohlavni zralost by méla Pokud vas opozdéna
puberta byt kontrolovana pfi kazdé puberta znepokojuje,
navstéve lékare od 9 let veéku prip. pokud chlapec
pacienta. nedosahl pohlavni zralosti
Informujte svého specialistu, do 14} Iet,.bude nejspise
pokud se ve vasi rodinné AL gbjedn’at s n? L
anamnéze vyskytuje opozdéna endokrinologické vysetreni.
pohlavni zralost.
U chlapcd, ktefi do 14 let
nedosahnou pohlavni zralosti,
se zpravidla doporucuje
zahajit substitu¢ni [éCbu
testosteronem.
Negativni Pred zahajenim |é¢by steroidy Vychozi obtize souvisejici
zmény chovani informujte specialistu o tom, s chovanim by se mély resit
(podrobnéjsi jaka je vase bézna nalada, jesté pred zahdjenim lécby
informace temperament a zda trpite steroidy, napf. prostfednictvim

o chovadni najdete
v kapitole 10)

hyperaktivitou (ADHD).

Méjte na pameéti, ze tyto obtize
se Casto v prvnich Sesti tydnech
&by steroidy zhorsi.

poradenstvi v oblasti ADHD
nebo predepsanim medikace.

Pomoci rovnéz mlze zmeénit
dobu podavani steroidd na
pozdéjsi ¢ast dne - promluvte
si 0 tom se specialistou, ktery
mUze také zvazit doporuceni
pacienta k odbornikovi na
poruchy chovani.

Imunosuprese

Uzivani steroid mUze snizovat
imunitu (schopnost branit se
infekcim).

Méjte na pameéti riziko zavazné
infekce a nutnost bezodkladné
fesit i bézné infekce.

Pred zahajenim |éc¢by steroidy
zajistéte ockovani proti planym
nestovicim. Pokud pacient
naockovan neni a byl ve styku
s planymi nestovicemi, poradte
se s |ékarem.

Pokud v dané oblasti hrozi

nékaza tuberkuldzou, mdze byt
zapotrebi zvlastni dohled.
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Vedlejsi ucinek
steroidu

Dalsi informace

Otazky ke konzultaci se
specialistou

Potlaceni funkce
ledvin

Informujte veskery zdravotnicky
personal, ze uzivate steroidy,

a noste U sebe prikaz
upozornujici na |écbu steroidy.
Je velmi dulezité, aby davka
nebyla vynechana na dobu
delSi nez 24 hodin, protoze by
to mohlo zpUsobit adrenalni
krizi.

Zjistéte si, kdy je tfeba podavat
stresové davky steroid(
(zavazné onemocnéni, velké
zranéni nebo chirurgicky
zakrok), aby se predeslo
adrenalni krizi.

Zjistéte si, jaké jsou znamky

a priznaky adrenalni krize
(bolest Zaludku, zvraceni,
netec¢nost).

Méjte doma k dispozici Iékarsky
pfedpis na nitrosvalovou

injekci hydrokortizonu (budete
také potrebovat védét, jak

se v pripadé adrenalni krize
aplikuje).

Uzivani steroidd nikdy nahle
neprerusujte.

Pozadejte specialistu, aby vam
dal plan pro uzivani stresovych
davek steroidl, v némz bude
vysveétleno:

- co délat, kdyz se davka
steroidl vynecha na dobu
delsi nez 24 hodin (z ddvodu
pUstu, nemoci hebo nedo-
stupnosti [ék()

- kdy podavat stresové davky
steroidy, jak velké maji davky
byt a jakou formou maji byt
podavany (Ustné, nitrosva-
lovou injekci ¢i nitrozilné);
priklad takového planu najde-
te v protokolu P. J. Nicholoffa
pro podavani steroid’: www.
parentprojectmd.org/pj

Pokud hodlate |éCbu steroidy
ukoncit, pozadejte specialistu
o plan pro postupné vysazeni
steroidt. Jako priklad mUGze
slouzit protokol P. J. Nicho-
loffa pro podavani steroidl
uvedeny na strankach organi-
zace PPMD: www.parentpro-
jectMD.org/P3J.

Vysoky krevni tlak
(hypertenze)

Krevni tlak by vam méli
zkontrolovat pfi kazdé navsteve
lékare.

Pri zvySeném krevnim tlaku
muUze byt prvhim vhodnym
krokem omezeni pfijmu soli
a snhizeni télesné hmotnosti.

Nedostavi-li se pozadovany
ucinek, je treba, aby vas |ékar
zvazil predepsani vhodnych
léka.

PRIRUCKA PRO RODINY
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Vedlejsi ucinek
steroidd

Dalsi informace

Otazky ke konzultaci se
specialistou

Glukézova
intolerance

Pri kazdé navstévé |ékare by
vam mela byt testovaci tycin-
kou vysSetfena moc, aby se ove-
fila hladila glukézy (cukru).

V pfipadé nadmérného moceni
nebo zvysené zizné o tom infor-
mujte specialistu.

Jednou ro¢né by se mél provést
odbér krve, aby bylo mozné za-
chytit pripadny rozvoj cukrovky
2. typu a dalSich komplikaci
souvisejicich s vdhovym pfi-
rdstkem zpUsobenym |éc¢bou
steroidy.

Pokud vas opozdéna
puberta znepokojuje,

prip. pokud chlapec
nedosahl pohlavni zralosti
do 14 let, bude nejspise
nutné objednat se na
endokrinologické vysetreni.

Gastritida/refluxni
choroba jicnu
(GER)

Steroidy mohou zpUsobovat
pfiznaky refluxu (paleni zahy).
Pokud témito pfiznaky trpite,
informujte o tom specialistu.

Vyvarujte se uzivani
nesteroidnich protizanétlivych
1ék0, jako je aspirin, ibuprofen Ci
naproxen. Pro mirnéni priznakd
Ize uzivat antacida.

Pepticky vied

Bolesti zaludku hlaste Iékafi,
mohou byt znamkou posSkozeni
zaludecni sliznice.

V pripadé chudokrevnosti nebo
pfi podezreni na krvaceni do
stfev vdm mUze byt proveden
test na krvaceni do stolice.

Vyvarujte se uzivani nesteroid-
nich protizanétlivych 1€kl (aspi-
rin, ibuprofen, naproxen).

Pokud trpite danymi pfiznaky,
mUzete uzivat |éky na predpis
¢i antacida.

Mozna budete muset navstivit

gastroenterologa, ktery vas
prohlédne.

Sedy zakal

Steroidy mohou zpUsobovat
lehky Sedy zakal, proto je
zapotrebi kazdy rok absolvovat
ocni vysetreni.

Pokud se rozvine Sedy zakal,
ktery ovliviuje zrak, zvazte
pfechod z deflazakortu na
prednizon (u deflazakortu bylo
prokazano vyssi riziko vzniku
Sedého zakalu).

V pfipadé sedého zdkalu mdze
byt nutné poradit se s ocnim
Iékarem.

Zakal je treba |écit, pouze po-
kud zhorsuje videéni.
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Vedlejsi ucinek
steroidu

Dalsi informace

Otazky ke konzultaci se
specialistou

Osteoporoza

Pri kazdé navstéveé svého speci-
alistu informujte o zlomeninach
a bolestech zad.

Kazdé 1-2 roky by mél byt
proveden rentgenovy snimek
patere, aby se ovérilo, zda paci-
ent nema kompresni zlomeniny
obratld.

VySetreni DEXA pro zjisténi
hustoty kostni tkdné by se mélo
provadét kazdeé 2-3 roky.

Kazdorocné by méla byt vyset-
fena hladina vitaminu D v krvi
zmeérenim 25-hydroxyvitaminu
D (v podnebi, kde se stridaji roc¢-
ni obdobi, idealné v zime). Je-li
hladina vitaminu D nizka, mél
by se doplnovat vitamin D3.

Kazdy rok byste si méli nechat
zhodnotit zpUsob stravovani,
abyste méli jistotu, ze jidlem

a pitim pfijimate dostatec¢né
mnozstvi vapniku.

V zavislosti na hladinach v krvi
mUze byt nutné uzivat vitamin
D pomoci doplnkd stravy.
Nechte si kazdy rok zjistit hladi-
Nnu 25-hydroxyvitaminu D

a v pfipadé potreby jej doplnuj-
te!

Ujistéte se, Ze stravou prijimate
doporuc¢ené mnozstvi vapniku
pro vasi vekovou kategorii.

Pokud vase strava dostatec¢né
mnozstvi vapniku nezajistuje,
meéli byste uzivat doplfiky stravy
obsahuijici vapnik.

Zdravi kosti prospiva cvi¢eni, pfi
némz se vyuziva vaha vlastniho
téla (stani).

Nez za¢nete cvicit nebo navsté-
vovat lekce, pfi nichz se vyuziva
vahy vlastniho téla,

poradte se se svym specialistou
nebo fyzioterapeutem.

Myoglobinurie
(moc je nacerve-
nald aZ hnéda,
protoZe obsahuje
produkty rozkladu
svalovych bilkovin.
Tento test je treba
provést v nhemoc-
nicni laboratori.)

Je-li vaSe moc¢ nacervenala
az hneéda, informujte svého
specialistu.

Lze vysetfit, zda je v moci
pfitomen myoglobin.

Dale by se mélo zjistit, zda mo¢
neobsahuje choroboplodné
latky.

Vyhnéte se nadmérnému

a vystfednimu cviceni, napfi-
klad béhani z kopce nebo
skoklm na trampoliné.
Dulezity je také dostatecny pfi-
jem tekutin.

Pokud problém pretrvava, je
tfeba provést vysetreni ledvin.

«
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7. ENDOKRINOLOGICKA PECE

Steroidy uzivané pfi |é¢bé DMD mohou negativné ovliviiovat celou fadu hormon(. Nejcastéji
k nim patfi rGstovy hormon (odpovédny za rdst, jeho nedostatkem dochazi k rdstové retarda-
ci) a testosteron (muzsky pohlavni hormon, jeho nedostatkem dochazi k opozdéné puberte).
Pokud vznikne podezfeni tykajici se rdstu, puberty nebo potlaceni funkce ledvin, odbornik
na nervosvalovd onemocnéni vas mulze odeslat k détskému endokrinologovi (specialistovi na
hormony).

RUST A PUBERTA

RUstova retardace a opozdéna pohlavni zralost mohou vyvolavat Uzkosti, neméli byste se
proto bat o téchto tématech se svym specialistou hovofit. Drobna postava mUze byt pfizna-
kem i jinych zdravotnich potiZi a nedostatek testosteronu mdze zhorSovat zdravi kosti, proto
je tfeba, aby vas rlst a pohlavni zralost tym odbornikl na nervosvalovad onemocnéni peclivé
sledoval (obr. 5).

LECBA RUSTOVYM HORMONEM
Pokud u vas |ékafi zjisti nedostatek rlstového hormonu, coz zpUdsobuje rlstovou retarda-
ci, nejspisSe vam tento hormon predepisi.
Neexistuje dtkaz ani literatura hodnotici bezpecnost ¢i Ucinnost rlstového hormonu
u pacientd s DMD, ktefi netrpi jeho nedostatkem.

- S uzivanim rdstového hormonu muze byt spojeno potencidlni riziko, které zahrnuje
bolesti hlavy, idiopatickou nitrolebni hypertenzi (vysoky tlak v mozku a ocich), skluz
proximalni femoralni epifyzy (onemocnéni kycelniho kloubu, které muze byt bolestivé
a jehoz lé¢ba mUze vyzadovat chirurgicky zakrok), zhorseni skolidzy a zvysené riziko roz-
voje cukrovky.

Pfed rozhodnutim o tom, zda rlstovy hormon uzivat, by s vdmi endokrinolog mél probrat
potencidlni rizika a pfinosy lécby.

LECBA TESTOSTERONEM
- Testosteron je dUlezity pro zdravi kosti a rovhéz pro psychosocidlni a emodcni vyvoj.

Lécba testosteronem by meéla zacit nizkymi davkami, které by se mély postupné zvysSovat
tak, aby napodobovaly normalni pubertalni vyvoj.

- Testosteron je k dispozici v rGznych formach véetné nitrosvalovych injekci, gell a naplasti.

Pred zahajenim lé¢by testosteronem by s vami endokrinolog mél probrat o¢ekavanou
reakci na léc¢bu, ke které bude velmi pravdépodobné patfit vznik télesného pachu, rlst
vousU, akné, rdstovy spurt, uzavieni rdstovych stérbin a zvysené libido (zdjem o sex).

Mozné vedlejsi ucinky zahrnuji infekci na misté vpichu, alergickou reakci, vykyvy néalad
a zvyseni poctu Cervenych krvinek.

Béhem léCby testosteronem bude tfeba provadét pravidelné odbéry krve, aby bylo moz-
né sledovat reakci vaseho téla na lécbu.
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ADRENALNI KRIZE

Nadledviny, zlazy umisténé na horni strané ledvin, vytvareji hormon (kortizol), ktery télu
pomaha zvladat zatéz (napf. zavazné onemocnéni nebo zranéni). Pokud uzivate steroidy,
nadledviny prestanou kortizol produkovat (nastoupi tzv. adrenalni suprese). Po ukonceni
|éCby steroidy mUze trvat i nékolik tydnd nebo mésicl, nez télo zacne kortizol opét vytvaret.
Bez kortizolu neni télo schopné reagovat na stres, coz vede k adrenalni krizi, kterd mCze byt
Zivot ohrozuijici.

Adrenalni suprese a krize predstavuji potenciadlné Zivot ohrozujici komplikace spojené

s dlouhodobym uzivdnim steroidl (viz obr. 5). Je dulezité védét, ze pokud dojde k ndhlému
preruseni uzivani steroidd, nebo pokud dojde k vynechani davky na vice nez 24 hodin z dGvo-
du nemoci nebo z jiného ddvodu, mUzete byt adrenalni krizi ohrozeni. VSichni pacienti, ktefi
dlouhodobé denné steroidy uzivaji, musi mit pfipraveny plan, ktery shrnuje postup v pfipadé
vynechané davky, v dobé zavaznych onemocnéni nebo tézkého urazu, kdy mohou byt nutné
doplnujici davky nebo tzv. stresové davky steroidd. Informace o predchéazeni adrendlni nedo-
statecnosti, jejim rozpoznani a o tom, kdy a jak stresové davky steroidd uzivat, jsou uvedeny

v protokolu P. J. Nicholoffa pro podavani steroidd: www.parentprojectmd.org/pj.

PRIZNAKY ADRENALNI KRIZE
Méli byste dostat informace o znamkach a pfiznacich adrenalni krize:
- Extrémni Unava
Bolest hlavy
Nevolnost/zvraceni
Nizkd hladina cukru v krvi
Nizky krevni tlak
Mdloby

Rust

Meéreni vySky kazdych

6 mésicl do ukonéeni puberty
a dosazeni konegného vzrlstu

Doporucena vysetfeni

+ Stanoveni kostniho véku rentgenovym
snimkem levé ruky

+ VySetfeni funkce $titné Zlazy

+ Celiakalni panel

+ Ristové faktory

+ Kompletni metabolicky panel

Porucha rastu

V jakémkoli z nasledujicich pfipadt:
* Pokles krivky pod ristovy percentil
" +Rustova rychlost <4 cm za rok

« \lyska <3. percentil

Doporuceni
k endokrinologovi

+ Kompletni krevni obraz

Dalsi mozna vysetieni
Stimulacni test ristového hormonu

Doporucena vysetreni
Laboratorni testy:

Puberta ] Testikularni objem <4 cm® ve véku
Fyzické posouzeni pohlavniho 14 let a vice

dospivani podle Tannerovy
stupnice kazdych 6 mésici
od 9 let véku

+ Luteinizaéni hormon
+ Folikuly stimulujici hormon
+ Testosteron
Lécba v pfipadé potvrzeni hypogonadismu:
+ Zahdjit substitucni podavani testosteronu
v nizkych davkach a davky postupné zvySovat

Opozdéna puberta

Doporuceni
k endokrinologovi

+ Doporuceno pro pacienty ve véku =14 let;
|écba ke zvazeni od véku 12 let

Dal$i mozna vysetfeni
Stanoveni kostniho véku rentgenovym
snimkem levé ruky

Obr. 5 Vysetfeni a zviaddni rdstu a puberty pfi uZivdani kortikosteroidud

«
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8. PECE O KOSTERNI SYSTEM

(OSTEOPOROZA) (obr. 6)

Zdravi kosti je dutlezité v chodici i nechodici fazi DMD. Pacienti s DMD v kazdém véku maji
slabé kosti, zejména pokud uzivaji steroidy. Steroidy vedou k nizsi hustoté minerald v kos-
tech, coz vede k vy$sSimu riziku fraktur (zlomenin kosti) nez u bézné populace. Slabé svaly
a snizena pohyblivost jsou také faktory vedoucimi k riziku kfehkych kosti.

Kostni denzitometrie (DEXA) je neinvazivni test, ktery meéri mineralni hustotu dlouhych kosti
(vétsinou v noze nebo pazi). Ridsi kosti jsou méné zdravé a jsou nachylné&jsi ke zlomeninam.
Zméfeni mineralni hustoty vasich kosti je ddlezité pro sledovani celkového zdravi kosti. Do-
porucuje se provadet test DEXA nejméné kazdé dva az tfi roky.

Pacienti s DMD, zvlasté pokud uzivaji steroidy, jsou ohrozeni rizikem kompresnich zlomenin
patefnich obratlt. Ke kompresni zlomeniné paterniho obratle dochazi, kdyz obratel (kost pate-
fe) utrpi drobné zlomeniny, které vedou k jeho deformaci a sesedani na dalsi obratle. Tyto zlo-
meniny a nasledné sesedani obratld mohou byt bolestivé. Kompresni zlomeniny obratlG jsou
viditelné na bocnich rentgenovych snimcich patere i pfi absenci bolesti zad. Zlomeniny obratl
je mozné |écit bisfosfonaty, obzvlasté pokud jsou bolestivé. Doporucuje se provadét bocni rent-
genové snimky patere kazdy rok nebo dva, pfipadné i ¢astgji, pokud trpite bolestmi zad.
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Kosti se neustale opotifebovavaji, dostavaji se do krevniho obéhu a jsou znovu obnovovany.
Steroidy toto obnovovani zpomaluji. Bisfosfonaty jsou |éky, které se vazi na povrch kosti

a tak zpomaluiji jejich opotfebovavani a proces pohlcovani, ¢imz pfispivaji k efektivnéjsi tvorbée
kosti. Diky tomuto procesu zUstavaji kosti silnéjsi a snad i zdravéjsi a méné nachylné ke zlo-
meninam. Uzivani bisfosfonatl je mozné zvazit, pokud se objevuji pfiznaky fidnuti kosti

a objevuji se zlomeniny dlouhych kosti bez velkych zranéni, pfipadné dochazi ke kompresnim
zlomeninadm obratld (viz obr. 6).

Hodnoceni a pouceni

Hodnoceni a poudeni ze strany ergoterapeuta nebo fyzioterapeuta

+ Minimalizovat riziko padu ve vSech prostfedich, véetné posouzeni povrchd, terénu a prekazek

+ Poskytnout pacientlim a rodinam Skoleni v oblasti bezpe¢ného pouZivani invalidniho voziku, zlepSeni
informovanosti o tom, Ze pady z invalidniho voziku patfi k béznym typlim poranéni

+ Poskytnout rodiné Skoleni bezpe&ného zvedani pacienta a jeho pfesouvani na invalidni vozik a z né
a na rznych typech povrch(i ve v§ech prostfedich

Bézny provoz nebo mozné upravy

Pfedchazeni padim z invalidniho voziku nebo

jiné mobilizaéni pomGcky

+ Disledné pouzivani bezpecnostnich past

+ Pouzivani zabran proti pfevraceni na invalidnim voziku

Bezpecnost doméciho prostfedi
+ Odstranit pfekazky jako koberecky, hracky, kabely
a volné leZici pfedméty

Bezpeénost na nerovném nebo kluzkém povrchu

+ Dbat zvIastni opatrnosti ve venkovnim prostfedi
vzhledem k nerovnym povrchiim

+ Pouzivat obuv do vody jako ochranu pied padem
pii pohybu po kluzkém povrchu kolem vody

+ Pouzivat neklouzavou Upravu ortéz na kotnik
a chodidlo béhem noci ke snizeni rizika padu
pfi chlizi na toaletu a zpét

Bezpeéné presuny na invalidni vozik a z néj

* \/€as zvazit pomocné vybaveni a systémy
pro zvedani pacienta pro pouziti ve vSech
prostredich k zajiSténi bezpecné opory
a minimalizace rizika padu nebo zranéni béhem
presund, hygieny, koupani nebo sprchovani

MoZné domaci Upravy

* Protiskluzové podlozky ve spr3e nebo ve vané
+ Madla ve sprse nebo ve vané

+ Sedéatko nebo jiné vybaveni pro koupani

* Protiskluzové Uprava na dfevéné schody

+ Zabradli po obou stranéch schodisté

Obr. 62 Doporuéeni pro bezpeénost a prevenci padu

«
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9. ORTOPEDICKA PECE (otr. 7)

Hlavnim cilem ortopedické péce je co nejdéle zachovat chlzi a motorické funkce a minima-
lizovat kontraktury kloubl. Schopnost chodit nebo stat vdm pom0ze udrzet rovnou pater
a napomaha téz zdravi kosti.

KONTRAKTURY

S postupujicim slabnutim svall a tim, jak pro vas bude slozitéjsi pohybovat klouby, vznika
riziko zablokovani kloubU v jedné poloze, coz je oznacovano jako kontraktura. Spravné drzeni
téla pfi chtzi mize pomoci predejit kontrakturdm zad, chodidel a kotnikl. Pfi sezeni je dile-
zité, aby vasSe drzeni bylo spravné a vaha byla rozlozena rovnomeérné na obé strany téla. Nohy
a chodidla je tfeba drzet ve spravném postaveni a se spravnou oporou. Zasadni vyznam ma
spravny systém pro sezeni na invalidnim voziku, ktery umozniuje podporu symetrického po-
staveni patere a panve a prodlouzeni patere. Pro zajisténi spravného postaveni chodidel

a nohou muze byt v nékterych pripadech vhodna i chirurgicka [écba.

SKOLIOZA

U pacientl s DMD, ktefi neuzivaji kortikosteroidy, existuje 90% pravdépodobnost rozvoje pro-
gresivni skolidzy (vyboceni patere, které se v pribéhu ¢asu mdze zhorsovat). Bylo prokazano,
ze denni uzivani steroidd riziko skolidzy snizuje nebo podstatnym zplsobem oddaluje jeji
nastup. Pro prevenci skolidzy je zdsadni vénovat pozornost drzeni a postaveni téla. Dulezita
jsou i prabézna vysetreni patefe v pribéhu celého Zivota.

ZLOMENINY DLOUHYCH KOSTi

Zlomena noha muze vazné ohrozit dalsi schopnost chlze. Pokud si zlomite nohu (dojde

k frakture), zeptejte se na moznost chirurgické IéCby. Chirurgicky zakrok ¢asto umozni paci-
entlim s DMD postavit se ha nohy co nejdfive. Pokud u vas dojde ke zlomeniné, zajistéte, aby
pred pfijetim jakéhokoli rozhodnuti o I1é¢bé byl informovan vas tym odbornikd na nervosva-
lovd onemocnéni. Vas tym odbornikd na nervosvalovd onemocnéni vam pomuze jak s péci
o zlomeninu, tak s rehabilitaci po jejim zahojeni.

Syndrom tukové embolie predstavuje u pacientl s DMD riziko a znamena moznost vzniku
akutni zdravotni situace. Tukovou embolii vyvola maly kousek tuku uvolnény do krevniho
obéhu poté, co dojde ke zlomeniné kosti nebo silnému narazu do kosti. Tento kousek tuku
(kterému se fika embolie) se mUlze krvi dostat do plic a zapficinit tak nedostatek kysliku

v téle. Mezi pfiznaky tukové embolie patfi mimo jiné zmatenost, dezorientace, ,divné chova-
ni*, zrychleny dech a srdecni funkce, pfipadné dusnost. Pokud u vds doslo k ndrazu, pddu,
pfipadné zlomeniné a pozorujete jakykoli z pfiznaku tukové embolie, co nejdFive se
dostavte na Iékarskou pohotovost. Informujte persondl o podezreni, Ze doslo

k tukové embolii. Jednd se o akutni zdravotni situaci.
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Chodici faze

Vysetieni

Alespoi kazdych Sest mésicl vysetiit rozsah pohybu

Kazdoro€né provést vizuaini kontrolu patefe

Provést rentgenové vyseteni, pokud je
zaznamenano zakfiveni patefe nebo pokud je
vizuélni kontrola obtizna

Intervence

Pod vedenim fyzioterapeuta zavést program domaciho protahovani zaméreny na kotniky, kolena a kycle

Pfi pasivni dorziflexi mensi nez 10° pouzivat na
noc na miru upravené ortézy na chodidlo
a kotnik nastavené na neutralni pozici

Doporucit k operaci nohou a Achillovy Slachy ke
zlepseni chlize, pokud je pfitomna podstatna
kontraktura kotniku a pacient disponuje dobrou
silou kvadricepst a extenzoru kyéelniho kloubu

Vyhnout se uzivani spinalnich ortéz

Poskytnout rodindm predbéZné informace tykajici se prevence ziomenin

Jakykoli chirurgicky zakrok nejprve konzultovat s kardiologem a pneumologem

Po chirurgickém zakroku odeslat na fyzioterapii

PRIRUCKA PRO RODINY

[ ]
Kazdych Sest mésicl provést vizualni kontrolu patefe

Provést rentgenové vySetfeni patefe, kdyz se U pacientli se znamou progresivni skoliézou
pacient dostane do nechodici faze, pokud je provést kazdoro€ni anteriorné-posteriorni
zaznamenano zakfiveni patefe, provést rentgenové vySetfeni ve svislé poloze
rentgenové vySetfeni kazdych Sest aZ dvanact

mésicll v zavislosti na zralosti kostry. V pfipadé

zakfiveni vétSim nez 20° doporucit k

ortopedickému chirurgovi.

[ ]
Pod vedenim ergoterapeuta se zaméfit i na horni koncetiny

Pro oddaleni vzniku deformit nohou PokraCovat v pouzivani bandazilvyztuh pro dolni
(pedes equinovarii) je doporuéeno pouzivat koncetiny, mohou byt potfeba na miru zhotovené
na miru upravené ortézy na chodidlo a kotnik. dlahy na zapésti a ruce

Zahdjit program pro stani s pouzitim kompen- PouZivat program pro stani s opatrnosti
zaénich pomdcek umozriujicich stani nebo
invalidni vozik se svislym polohovanim

Doporucit k operaci chodidla a kotniku ke zlepSeni
postaveni pouze, pokud se k ni kloni pacient

Doporugit posteriorni spinalni zakrok a fuzi Doporuit posteriorni spinalni zakrok a fuzi, pokud
u pacientt, ktefi zatim nedosahli puberty je zakfiveni progresivni

a neuzivaji kortikosteroidy, pokud je zakfiveni
patefe vétsi nez 20-30°, zajistit predoperacni
a pooperacni fyzioterapeutické vySetreni a fyzioterapii

Zajistit, aby si rodinni pfisludnici a zdravotnici byli védomi rizika syndromu tukové embolie

Obr. 72 Vysetfeni pdtefe a kloubu a péée o né

K
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10. REHABILITACNI PECE

Fyzioterapie, ergoterapie, logopedie

Pacienti s DMD potfebuji mit v prGbéhu celého Zivota pfistup k rlznym typdm rehabilitacni
péce. Do rehabilitacniho tymu mohou patfit I1ékafi, fyzioterapeuti, ergoterapeuti, logopedi,
ortopedi, ortotikové a poskytovatelé zdravotnich pomUcek.

Rehabilitacni tym by mél vzit v dvahu vase cile a Zivotni styl a v souladu s tim vam zajistit
stalou preventivni péci, minimalizovat vliv DMD na vas zivot a aktivity a optimalizovat kvalitu
vaseho Zivota. Rehabilitaci je mozné poskytovat na klinikach, kam pacienti dochazeji ambu-
lantné&, i ve Skolnim prostredi. Méla by probihat béhem celého Zivota. Nejméné kazdé 4 az 6
mésicl by vas mél vysetfit rehabilitacni specialista.

ROZSAH POHYBU, CVICENi A PROTAHOVANI (OBR. 8)

U DMD existuje mnoho faktord, které prispivaji k tomu, Ze se svaly stanou zatuhlymi ¢i
,Stazenymi“. K tomu patii ztrata pruznosti svald vzhledem k jejich omezenému pouzivani,
¢i nerovhovaha svall v okoli kloubU (kdy jeden je silnéjsi nez druhy).

- Udrzovani dobrého rozsahu pohybu a symetrie v rdznych kloubech pomaha k zachovani
co nejlepsi funkce, prevenci rozvoje kontraktur a prevenci otlakg.

- Doporucuje se aerobni cvi¢eni nebo aktivita, dobrym pfikladem bezpecného cviceni je
plavani. Nékteré typy cviceni (jako skakani na trampoliné ¢i ve skdkacim hradu) mohou
byt pro svaly nebezpecné. Veskeré cviceni by tudiz mélo probihat pod dohledem a mél
by je Fidit vas fyzioterapeut.

- Protahovani bude téz probihat pod dohledem vaseho fyzioterapeuta, ale je treba, aby se
stalo soucasti vasi denni rutiny.

- Cilem protahovani a pouzivani dlah od stanoveni diagndzy béhem celého Zivota je za-
chovani funkce a pruznosti svalG a udrzeni vaseho pohodli.
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INVALIDNI VOZIiKY, SEZENi A DALSi KOMPENZACNi POMUCKY (OBR. 9)

-V Casné chodici fazi vam pfi pfesunech na delsi vzdalenosti mze pomoci kolobézka,
kocCarek nebo invalidni vozik.

- AZ zacnete potrebovat invalidni vozik na delsi dobu, je ddlezité, abyste pouzivali vozik,

Rdmecek 2: Rehabilitaéni vy$etFeni a intervence ve véech stadiich onemocnéni u pacientt o e AP . “ . N
ktery zajisti spravné drzeni a poskytne dobrou oporu véem castem téla.

s Duchennovou svalovou dystrofii
- S postupujicimi problémy s chlzi se doporucuje zalit pouzivat elektricky vozik, a to

Vysetfeni Cvi€eni a aktivita rad&ji diive nez pozdéji. Kromé toho se doporucuje, aby tento vozik byl vybaven moznosti
Multidisciplinarni rehabilitacni vySetfeni kazdych Sest mésicu, pravidelna aerobni aktivita nebo cviCeni pfi submaximaini Sstani.

v pfipadé pochybnosti, zmény stavu nebo jinych divod i ¢astéji  intenzité (napf. plavani nebo jizda na kole), pfip. s asistenci, ) ) o ) o

(viz priloha) neprovadéni vystiednich a vysoce zatéZovych cviceni, kontrola Fyzioterapeut a ergoterapeut vam pomohou s vybérem vhodnych kompenzacnich po-

Intervence

Prima Iécbha

PFima léCebna péce poskytovana po celou dobu pacientova
Zivota fyzioterapeuty, ergoterapeuty a logopedy a upravena
podle speciélnich potfeb pacienta, stadia onemocnéni, odezvy
na lécbu a snasenlivosti

Prevence kontraktur a deformit

* Preventivni protahovani v domacim prostfedi provadéné

4-6krat tydné; pravidelné protahovani v oblasti kotnik(, kolen

a ky€li; pozdéji, pokud je to nutné na zakladé provedeného

vySetfeni, protahovani zapésti, rukou a Sije

Protahovani oblasti, u nichZ je zndmo riziko vzniku kontraktur

a deformit* a u nichz je potieba protahovani zjisténa pfi

vy3etfeni

Ortotické intervence, dlahovani, sadrovani, polohovani

a pomdcky:

+ ortézy AFO pro protahovani v noci — byvaji nejlépe snaseny,
pokud zacnou byt pouzivany preventivné v mladSim véku

+ ortézy AFO pro protahovani a polohovani béhem dne
v nechodicich fazich

« dlahy na zapésti nebo ruku pro protahovani dlouhych
flexord/extenzort zapésti a prstl — zpravidla v nechodicich
fazich

+ sériové sadrovani — v chodicich i nechodicich fazich

* pasivnilelektrické kompenzaéni pomucky umozriujici stani —
pokud je obtizné udrZet spravné napfimeni pfi stani a pokud
kontraktury nejsou natolik zavazné, aby znemozriovaly
polohovani nebo pusobily nepfijemné

+ ortézy KAFO fixujici kolenni klouby — moznost pro pozdni
chodici fazi a nechodici faze

» manualni &i elektrické voziky s moznosti Gpravy polohy
(pevny sedak, pevna opéra zad, podpéry v oblasti kygli,
bocni podpéry trupu, adduktory a opérka hlavy)

+ elektrické komponenty umoziujici polohovéni na elektrickych

vozicich (sklon, sklopeni, zdvihaci podrucky, opora pfi stani,
nastavitelna vyska sedaku)

pro zamezeni piilisné namaze, respektovani potfeby odpocinku
a zachovani energie, obezfetnost v souvislosti s moznou
snizenou kardiorespiracni kapacitou pfi cvi¢eni a rizikem
poranéni svall i v pfipadé, Ze jsou z klinického hlediska

v poradku

Prevence a lécba padi a zlomenin

* minimalizace rizika padu ve vSech druzich prostfedi

« fyzioterapeuticka podpora ortopedd pfi rychlém tymovém
feSeni zlomenin dlouhych kosti a poskytovani souvisejici
rehabilitaéni péce za ucelem zachovani schopnosti chize,
pfip. schopnosti stani s oporou

Zvladani rozdili ve schopnosti uceni, udrZeni pozornosti
a smyslového zpracovavani
Péce ve spolupraci s tymem na zakladé potfeb a vySetreni

Podpuirné technologie a adaptivni pomuicky
Planovani a vyuka s hodnocenim, pfedepsani, zaskoleni,
napomoc pfi ziskavani finanénich prostfedku

Zapojeni do béznych cinnosti
Podpora zapojeni do vSech oblasti Zivota ve vSech stadiich
onemocnéni

Prevence a zvladani bolesti
Prevence bolesti a jeji komplexni zviadani podle potfeby po
dobu celého Zivota

AFO=ortézy na chodidlo a kotnik. KAFO=ortézy zpeviiujici koleno, kotnik a
chodidlo. *K oblastem, v nichz zpravidla hrozi vznik kontraktur a deformit, patfi
flexory kycelnich kloub, iliotibiaini trakt, kolenni $lachy, flexory chodidel,
chodidlové fascie, flexory lokte, pronatory prediokti, diouhé flexory a extenzory
zapésti a prstl ruky, lumbrikalni svaly a cervikalni extenzory; izolovana kloubni
kontraktura do ky€elni a kolenni flexe a flexe chodidla, vbocené postaveni zadni ¢i
predni ¢asti chodidla, loketni flexe, flexe nebo extenze zapésti, klouby na prstech
ruky; dale pak deformity patefe a hrudni stény, mj. skoliéza, nadmérna kyféza nebo
lordéza a snizena mobilita hrudni stény.

Obr. 8

mUcek, které zajisti udrzeni vasi nezavislosti a bezpecnosti.

- Je vhodné nad potfebnym vybavenim pro zajisténi nezavislosti a zapojeni do rliznych
oblibenych &innosti zacit uvazovat s predstinem a planovat jejich pofizeni.

RAMECEK 4. ZVLADANI BOLESTI

Je ddlezité, aby vas odbornik na nervosvalova onemocnéni védél, zda trpite bolesti,

aby tento problém mohl byt odpovidajicim zplsobem fesen. Mélo by to byt zjistovano
béhem kazdé kontroly u odbornika na nervosvalova onemocnéni. O bolesti pfi DMD se
toho v soucasné dobé bohuzel mnoho nevi. Je nutny dalsSi vyzkum. Pokud trpite bolest-
mi, je tfeba na to upozornit vaseho odbornika na nervosvalova onemocnéni a vysvétlit
mu, Ze je to problém.

K efektivni |éCbé bolesti je tfeba stanovit, pro¢ k bolesti dochazi, aby vas tym odbor-
nikd na nervosvalovd onemocnéni mohl poskytnout vhodné intervence.

Bolest mUze souviset s problematickym drzenim téla a obtiznym nalézdnim poho-
diné polohy. Intervence mohou zahrnovat vhodné pomucky upravené na miru jako
ortézy (dlahy), sedak, IGzko, zajisténi mobility, a také standardni terapii |€ky (napf.
svalové relaxanty, protizanétlivé l1éky). Zde je tfeba zvazit interakci s jinymi léky (napf.
steroidy a nesteroidnimi protizanétlivymi Iéky) a souvisejici vedlejsi ucinky, zejména
ty, které by mohly mit dopad na srdecni a dychaci funkci.

- Ve vzacnych pfipadech je u bolesti, kterou nelze 1écit jinym zplsobem, indikovan
chirurgicky zakrok. Bolest zad, zejména u pacientd uzivajicich steroidy, muze byt
pfiznakem kompresnich zlomenin patefnich obratll, které dobfe reaguji na lécbu
bisfosfonaty.

U lé¢by bolesti pomoci narkotik je tfeba postupovat se zvySenou opatrnosti, zvlasté
pokud pacient trpi také plicni dysfunkci. Narkotika mohou vést k mélkému dychani
nebo Mmohou zpUsobit zastaveni dychani.

MUzete potrebovat dalsi kompenzacni pomUcky, které pomohou s premistovanim
do schodd, jidlem a pitim, obracenim na [Gzku, pouzivanim toalety a koupanim.

- Optimalizovat fungovani mohou pomoci jednoduché pom(cky jako zvysené tacy
a nastavitelna brcka.
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Mohou byt uzite¢né i vyspélé technologie zahrnujici robotiku, Bluetooth a infracervené
ovladace nastaveni prostredi. Pokrocilé pocitacové technologie jako zafizeni Tecla Home
Automation a Dragon Naturally Speaking, systémy pro rozpoznavani reci jako Google
Home a Amazon Echo vdm mohou usnadnit nastavovani prostfedi u vas doma a pomoci
pfi plnéni kazdodennich ¢innosti.

Je velmi dulezité udélat vse pro to, abyste doma i venku zCQstavali v bezpedi. Nize uvadime
nékteré navrhy, které vam mohou pomoci predejit nehodam a moznym zlomeninam kosti.

Hodnoceni a pouceni

Hodnoceni a poudeni ze strany ergoterapeuta nebo fyzioterapeuta

+ Minimalizovat riziko padu ve vSech prostfedich, véetné posouzeni povrchd, terénu a prekazek

+ Poskytnout pacientlim a rodinam Skoleni v oblasti bezpe¢ného pouzivani invalidniho voziku, zlepSeni
informovanosti o tom, Ze pady z invalidniho voziku patfi k béznym typlim poranéni

+ Poskytnout rodiné Skoleni bezpeéného zvedani pacienta a jeho pfesouvani na invalidni vozik a z né
a na rznych typech povrchi ve v§ech prostfedich

BézZné moznosti GUprav

Bezpecnost doméciho prostfedi Pfedchazeni padim z invalidniho voziku nebo
+ Odstranit pfekazky jako koberecky, hracky, kabely jiné mobilizaéni pomGcky
a volné lezici pfedméty + Disledné pouzivani bezpec¢nostnich past
+ Pouzivani zabran proti pfevraceni na invalidnim voziku

Bezpeénost na nerovném nebo kluzkém povrchu Bezpeéné presuny na invalidni vozik a z néj
+ Dbat zvlastni opatrnosti ve venkovnim prostiedi * \/€as zvazit pomocné vybaveni a systémy

vzhledem k nerovnym povrchiim pro zvedani pacienta pro pouziti ve vSech
+ Pouzivat obuv do vody jako ochranu pied padem prostredich k zajiSténi bezpecné opory

pii pohybu po kluzkém povrchu kolem vody

+ Pouzivat neklouzavou Upravu ortéz na kotnik
a chodidlo béhem noci ke snizeni rizika padu
pfi chlizi na toaletu a zpét

a minimalizace rizika padu nebo zranéni béhem
presund, hygieny, koupani nebo sprchovani

MoZné domaci Upravy

* Protiskluzové podlozky ve spr3e nebo ve vané
+ Madla ve sprse nebo ve vané

+ Sedéatko nebo jiné vybaveni pro koupani

* Protiskluzové Uprava na dfevéné schody

+ Zabradli po obou stranéch schodisté

Obr. 9? Sledovdni pacienta a Fizeni Iécby rehabilitaénim tymem

«
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11. RESPIRACNI PECE

V dobé, kdy jesté chodi, pacienti s DMD s dychanim nebo odkaslavanim zpravidla problém
nemaiji. V pozdeéjsim véku, kdy ochabnou svaly, které zapojujeme pfi kasli, u vas madze

z dlGvodu nedostate¢ného odkaslavani hrozit riziko infekci dychaciho Ustroji. Pozdéji mohou
ochabnout i svaly podporujici dychani a mUzete zacit mit problémy s dychanim béhem
spanku. Pokud trpite bolestmi hlavy nebo ranni Unavou, informujte o tom tym odbornikd na
nervosvalovd onemocnéni, mUze totiz jit o zndmky pfilis mélkého dychani béhem spanku,

a pak je nutné provést spankovou studii.

Pokud odkaslavate stale slabéji, je nanejvys ddlezité pouzivat zafizeni, kterd uc¢innost odkasla-
vani zvysuji, zejména v pfipadé nemoci. Pfi spankové studii se hodnoti, jak kvalitné dychate
béhem spanku. Pokud je zjisténa hladina okysliceni béhem spanku pfilis nizka, budete pro
zlepSeni dychani béhem spanku potrebovat zafizeni zajistujici dvouudrovnovy pretlak v dycha-
cich cestach (Bi-PAP). S pfibyvajicim vékem mozna zjistite, ze potrebujete

s dychanim pomahat i béhem dne.

V oblasti respiracni péce je tfeba postupovat planované a aktivné, pacienta je tfeba peclive
sledovat, pfedchazet obtizim a v pfipadé potreby zajistit v€asnou intervenci. Soucasti tymu
zajistujiciho respiracni péci by mél byt plicni Iékar a respiracni terapeut, ktefi maji zkusenosti
s dychanim u pacientl s DMD. Cilem lécby je zpravidla provadét techniky, které zajistuji
rozsiteni plic a udrzuji pruznost svalC hrudni stény (zvyseni kapacity plic), provadét manualni
i mechanickou asistenci pti odkaslavani pro zprlichodnéni dychacich cest a poskytovat nein-
vazivni i invazivni ventila¢ni podporu v noci i béhem dne.

SLEDOVANI A PREVENCE (OBR. 10)
- Jiz od stanoveni diagndzy byste méli zacit jednou ro¢né navstévovat plicniho Iékare
a co nejdrive po zjisténi diagndzy si nechat méfit funkci plic. Pfi vySetfeni by méla byt
meérena usilovna vitalni kapacita plic (FVC - nejvétsi objem vzduchu, kterého &lovék do-
sahne pfi Uplném a usilovhém vydechu). Pfi véasném zahdajeni téchto vysetreni se déti se
zafizenim i s odborniky na respiracni péci snaze seznami a bude mozné u nich stanovit
vychozi stav plic.

-V okamziku, kdy nejste schopni chodit bez opory, byste na plicni vySetfeni méli dochazet
pravidelné alespon jednou za Sest mésicU. Pfi vysetfeni by se mél zhodnotit respiracni stav
za pomoci méreni FVC, hodnoty maximalniho tlaku pfi nadechu (MIP - jak silné se dokaze-
te nadechnout) a pfi vydechu (MEP - jak silné dokazete vydechnout) a vrcholové hodnoty
proudu vzduchu vydechovaného pfi kasli (PCF - jak silné dokazete zakaslat). Tym zajistujici
respiracni péci bude sledovat, jak se u vas tyto hodnoty prlbézné méni.

Déle by mélo byt provadéno vysetreni pulznim oxymetrem (SpO, - méreni Urovné okysliceni
krve v bdélém stavu), a pokud je to mozné, pak i méreni parcialniho tlaku oxidu uhlicitého
ve vydechovaném vzduchu na konci exspirace nebo transkutanniho parcialniho tlaku oxidu
uhli¢itého (PetCO,/PtcCO, - méfeni hladiny oxidu uhli¢itého v krvi v bdé&lém stavu).

Pokud pacient jevi znamky neklidného spanku, rannich bolesti hlavy nebo extrémni
unavy béhem dne, bude nejspiSe nezbytné provést spankovou studii. Pfi této studii se
posuzuje dychani a méfi se hladina kysliku a oxidu uhli¢itého v krvi béhem spanku.

. Zavaznym chripkdm a zapalu plic Ize predchazet o¢kovanim proti pneumokokovym
nakazadm (prevence zapalu plic) a kazdoro¢nim ockovanim proti chfipce (misto zivé nosni
vakciny proti chfipce je tfeba podavat injekéni vakcinu).
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KONTAKTUJTE ODBORNIKA NA NERVOSVALOVA ONEMOCNENI INTERVENCE (OBR. 10)
NEBO PLICNIHO LEKARE POKUD:

- dlouho stlnéte kvili zcela béZnému onemocnéni hornich cest dychacich

Existuji rizné zpUsoby, jak zajistit, aby vase plice po dlouhou dobu fungovaly co nejlépe.

Vhodnym zpUlsobem zvysovani objemu vzduchu vdechovaného do plic je protahovani

+ Jste béhem dne bezdlvodné vice unaveni nebo ospali nez obycejné dychacich svall pomoci hlubokého dychani (zvysovani kapacity plic, inflace plic a techni-

- se zadychavate, nemuzete popadnout dech nebo mate potize dokoncovat véty ky pro podporu nadechovych sval).
- vas témeér kazdy den po ranu nebo soustavné boli hlava - Pri oslabené schopnosti odkaslavani je vhodné pouzivat manualni nebo mechanickou
gpatné spite, ¢asto se probouzite, t&2ko se vam vstava nebo mate zIé sny asistenci pfi odkaslavani (asistované odkaslavani), aby byly dychaci cesty prlichodné

. L . . I a odstranil se z nich hlen a mikrobi. Snizuje se tak riziko zapalu plic.
se budite s tim, ze lapate po dechu nebo vam busi srdce

- Postupem casu je nutna podpora dychani nejprve v noci (neinvazivni noc¢ni asistovana
ventilace pomoci dvouurovrového pretlaku v dychacich cestach - Bi-PAP) a pozdéji
i pres den (neinvazivni denni asistovana ventilace) podle toho, jak se rozvijeji pfiznaky
uvedené v ¢asti o sledovani pacienta.

se béhem dne doma ¢i ve skole Spatné soustredite

Néktefi pacienti si ha pfechod na asistovanou ventilaci tézko zvykaji. MUzete pouzivat
celou fadu rGznych pomutcek (masek a naustkd). Dulezité je vybrat pomUcku, kterd vam
bude vyhovovat. Tym odbornikd, ktefi vam poskytuji respiracni péci, vdm mozna nabidne

Chodici faze nékolik raznych druht pomucek, nez najdete tu, kterd pro vas bude nejpohodInéjsi.

VyZetieni - Podle toho, jaka je praxe v daném zatizeni, mUze byt ventilace rovnéz zajisténa pomoci

trubicky, ktera se chirurgicky zavede do spodni Casti krku (tracheostomicka kanyla). Tuto
KaZdorotné provést vizudini kontrolu pétefe Dvakrat roéné: FVC, MIPMEP, PCF, Sp0;, p.CO4p.CO; metodu oznadujeme jako invazivni ventilacni podporu. Neexistuji véak zadna doporuceni,
— ktera by stanovovala, kdy je nutné tracheostomii pouzit. Casto jde o rozhodnuti, na kte-
rém se osobné dohodnete se svym plicnim lékafem.

Spankova studie* s kapnografii sledujici pfiznaky a projevy obstrukéni spankové apnoe nebo poruchy dychani béhem spanku

VySe uvedené intervence vam mohou zajistit snazsi dychani a pomoci prfedchazet akut-
nim dychacim onemocnénim.

Intervence

Ockovani pneumokokovymi vakcinami a kazdoro¢né inaktivovanou vakcinou proti chfipce

= - Je velmi dUlezité, abyste byli ockovani podle ockovaciho kalendére, absolvovali ockovani
Technika ke zvySeni objemu plic pfi FVC <60 % predikce proti pneumokokovym nakazam a kazdoro¢né se nechali naockovat proti chfipce. Paci-
] entlm s DMD by méla byt vzdy misto Zivé nosni vakciny podavéna injekéni vakcina proti

Asistované odkaslavani pfi FVC <50 % predikce, chripce.
PCF <270 I/min nebo MEP <60 cm H,Ot

[ ]
Nocni asistovana ventilace se zalohovanim dechu - Pokud onemocnite chorobou dychacich cest, pozadejte Iékafe kromé manualni a me-

(prednostné neinvazivni), vyskytuji-li se pfiznaky a projevy . . . . iz o2 . S s -
spénkové hypoventiiace i injch poruch dychén béhern chanickeé asistence pfi odkaslavani o antibiotickou lécbu.
spanku, T abnormalni vysledky spankové studie,* FVC
<50 % predikce, MIP <60 cm H,0 nebo vychozi hodnota

- Zvlastni pozornost je tfeba dychani vénovat v obdobi planovanych operaci (viz kapitola 15).

- Je-li tfeba zavést doplnkovou terapii kyslikem, postupujte vzdy obezfetné. Ujistéte se, Zze

Sp0, v bdalém stavu <95 % nebo pCO, >45 mm Hg zdravotnici védi, jak terapii pouzivat soubézné s neinvazivni ventilaci pomoci dvouurov-
nového pretlaku v dychacich cestach, a ze budou peclivé sledovat vasi hladinu oxidu uhli-
Pridani asistované citeho (CO,).

denni ventilace
navzdory noéni
ventilaci, § denni SpO,
<95 %, pCO, >45 mm
Hg nebo se v bdélém
stavu vyskytuji projevy
duSnosti

Obr. 102 Sledovdni a vysetreni pacienta a péce o dychaci ustroji
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12. KARDIOLOGICKA PECE (obr. 1)

Srdce je sval, a proto je onemocnénim DMD také zasazeno. Onemocnéni srde¢niho svalu se
nazyva ,kardiomyopatie®. V pfipadé DMD je kardiomyopatie dlsledkem nedostatku dystrofi-
nu v srde¢nim svalu. Kardiomyopatie zpUsobuje snizenou funkénost srdce, pfipadné pozdéji
srdecni selhani. Existuje mnoho urovni srdecniho selhani a s [é¢enym srdec¢nim selhanim je
mozné zZit s pomoci [ékd a pravidelnych navstév kardiologa (Iékafe se specializaci na srdce)
po mnoho let.

U DMD je cilem kardiologické péce v€asné odhaleni a |éCba zmeén srdecniho svalu. Problémy
se srdcem bohuzel ¢asto probihaji v tichosti, aniz si povS§imnete pfiznakd. Proto je nesmirné
dllezité jiz od stanoveni diagndzy zaclenit do osetfujiciho tymu také kardiologa.

SLEDOVANI

- Jiz od stanoveni diagndzy byste méli podstoupit vySetfeni u kardiologa alespor jednou
roc¢né, pfip. na zakladé doporuceni castéji.

- K vyhodnoceni vasich srdec¢nich funkci se pouzije elektrokardiogram (EKG - hodnoti elek-
trické impulsy srdce a méfi srdecni frekvenci), echokardiogram (,echo” - zobrazuje snimky
struktury a funkci srdce) nebo MR srdce (podava presné snimky struktury
a funkci srdce a ukazuje, jestli je na srdecnim svalu fibréza nebo zjizveni).

Nositelky genu DMD si musi nechat kazdych tfi az pét let (pfip. na zakladé doporuceni
Casteéji) vySetfit srdce, aby se zjistilo, zda jejich srdce funguje normalné, protoze mohou
mit stejny druh problému se srdcem jako pacienti s DMD.

LECBA
Pfi prvni znamce srdecni fibrdzy (zjizveni tkani srde¢niho svalu, které odhali MR), snizené
funkcénosti srdce (coz odhali MR nebo echokardiogram jako snizenou ejekeni frakci nebo
frakeni zkraceni) nebo pred dosazenim 10 let véku je tfeba nasadit Iéky na srdce,
i kdyby byly vdechny vase testy v normalu, protoze to pomaha vase srdce chranit.

- Léc¢bou prvni volby by mély zpravidla byt inhibitory angiontenzin konvertujicino enzymu
(ACEI - lisinopril, kaptopril, enalapril apod.) nebo blokatory angiotenzinového receptoru
(ARB - losartan). Tato |éCiva oteviraji krevni cévy vedouci ze srdce, takze srdce nemusi tak
usilovné pracovat, kdyz odcerpava krev do téla.

Jiné léky, jako napf. beta-blokatory, zpomaluji srdeéni frekvenci, aby bylo srdce schopno
se plnit krvi a Cerpat ji efektivné. S postupujicim srdecnim selhavanim |ze také predepsat
diuretika (,odvodnovaci tabletky”, které zpUsobuji, ze se télo zbavuje tekutin, ¢imz se sni-
zuje objem krve, takzZe srdce nemusi precerpavat krev tak rychle a namahave).

Jestlize EKG vykaze abnormalni srdecni rytmus, meélo by bezodkladné dojit k dalSimu
vySetreni a Ié¢bé. Doporucujeme, abyste méli kopii svého vychoziho EKG vzdy po ruce.

- HolterGv monitor vyhodnoti vasi srdec¢ni frekvenci a rytmus za 24 nebo 48 hodin.
K tomuto vysSetfeni se pfistupuje, pokud existuje podezieni, Zze dosSlo ke zménam vasi
srdecni frekvence nebo rytmu, a je zapotrebi dalsSiho vyhodnoceni.

- U pacientd s DMD jsou rychla srdec¢ni frekvence anebo obcasné abnormalni buseni srdce
(palpitace) bézné a zpravidla nijak Skodlivé. Tyto pfiznaky vSak mohou byt také spojeny se
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zavazneéjsSimi srde¢nimi problémy a kardiolog je musi vysetfit.

- Pokud citite silnou, trvalou bolest na hrudi, muze to byt zndmkou poskozeni srdce,
proto byste méli byt ihned vysSetfeni na pohotovosti.

- Pacienti uzivajici steroidy by méli byt sledovani z hlediska jejich moznych vedlejSich
ucinkd na srdce, jako je hypertenze (vysoky krevni tlak) a hypercholesterolémie (vysoka
hladina cholesterolu). V takovém pfipadé bude mozna tfeba upravit davku steroidl nebo
nasadit dalsi [é€bu (viz tabulka 2).

Diagnéza
Viyetfeni vychoziho stavu pfi diagndze
+ konzultace s kardiologem
+ kardiologické anamnéza
+ rodinnd anamnéza
« fyzické vySetreni
+ elektrokardiografické vySeteni
« vy$etfeni neinvazivni zobrazovaci
metodou:
+ echokardiografické vySetfeni
(<6-7 let)
+ kardiovaskularni MR

(26-7 let)
v

Kazdoroc¢ni vysetfeni

Kazdoro¢ni kardiovaskulamni vySetfeni

+ kardiologicka anamnéza

« fyzické vySetreni

+ elektrokardiografické vySetfeni

+ vy3etfeni neinvazivni zobrazovaci
metodou

pfitomnost
symptom(

Vysetfeni nositelek genu

Kardiologické vyseteni v rané

dospélosti

+ kardiovaskularni MR

* v pfipadé pfiznakd nebo
pozitivniho nélezu na MR zvysit
frekvenci vySetfeni na zakladé
doporuceni kardiologa

* pii absenci nalezu vysetfeni
opakovat kazdych 3-5 let

+ zvySit frekvenci vy3etfeni na
zakladé doporuceni kardiologa
+ zahdjit farmakologickou lé¢bu

v

v

v

Chodici a €asna nechodici faze

+ alespon jednou ro¢né provést kardiologické
vySetieni

+ pfed dosazenim véku 10 let zahajit I1éEbu inhibitory
angiotenzin konvertujiciho enzymu nebo blokatord
angiotenzinového receptoru

Pozdni nechodici faze

« peclivé sledovat, zda se neobjevi znamky
a pfiznaky srdecniho selhani; diagnostika
symptomatického srde¢niho selhani byva v tomto
stadiu obtizna

* sledovat srdecni arytmie

« |écit dostupnymi pfipravky na srde¢ni selhani

Chirurgicky zakrok

+ pfed vétSim chirurgickym zakrokem provést
elektrokardiografické vySetfeni a vySetreni
neinvazivni zobrazovaci metodou

+ informovat anesteziologa, Ze pacientovi byla
diagnostikovana Duchennova svalova dystrofie;
u pacient je vy$si anesteziologické riziko

Obr. 11?2 Sledovani, vysetreni a Ié¢ba poskytované kardiologickym tymem
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13. GASTROINTESTINALNI PECE PRIZNAKY DYSFAGIE

Mozna budete mit pocit, ze vam jidlo ,uvizlo v krku”.

VWziva, polykani a dalsi gastrointestinalni aspekty - K témto pfiznakdm patfi nezamysleny Ubytek na vaze o 10 % a vice nebo nedostate¢né
pribyvani na vaze (u rostoucich déti).
V rGzném véku budete patrné navstévovat nasledujici specialisty: certifikovaného dietologa, . MUZe se prodlouzit doba stravena jidlem (na vice ne 30 minut), mGzete pfi jidle

fyzioterapeuta, logopeda a gastroenterologa. Gastrointestindlni problémy pacientd s DMD

. . X . , . o pocitovat Unavu, objevuje se slinéni, kuckani ¢i daveni se.
zahrnuji: nadvahu &i podvahu, chronickou zacpu a obtize s polykanim.

Nevysvétlitelny pokles funkce plic nebo hore¢ka z nezndmého dvodu mohou byt
. pfiznaky zapalu plic zplsobeného vniknutim tekutiny do plic (aspiraci).
NUTRICNI PECE (OBR. 12)

Certifikovany dietolog vam muze na zaklade vasi vySky. veku a urovné fyzicke aktivity pomoci vypo- INTERVENCE V PRIPADE PROBLEMU S POLYKANIM (DYSFAGIE):
¢tu klidového energetického vydeje pomoci vyhodnotit, kolik kalorii potfebujete denné prijmout.
L . . . .. L . i i Pokud pozorujete tyto pfiznaky, je tfeba provéest klinické a rentgenoveé vysetfeni polykani.
Udrzeni dobrého stavu vyzivy vam pomUze zabranit jak podvyzive, tak nadvaze. To je

nezbytné jiz od stanoveni diagndzy a nadale po cely zivot. -V pripadé problémU s polykdnim je vhodné zapojeni logopeda, ktery mdze vypracovat

ot v . ... . i . 3 . . individualni plan Ié€by s cilem zachovat dobrou polykaci funkci.
- Je dudlezité, aby se vase hmotnost ¢i index télesné hmotnosti (BMI) vdaném véku drzel

v rozmezi 10. a 85. percentilu narodnich percentilovych grafd (viz kapitola s odkazy). Pokud se nedafi udrzet hmotnost pacienta a zajistit dostatecny pfijem tekutin usty, je

. . . ) . L . L. L vhodné zvazit zavedeni zaludecni sondy.
Pro udrzeni zdravého organismu je nezbytné jist zdravou a vyvazenou stravu zahrnujici

Siroké spektrum rdznych druhd potravin. Informace pro celou rodinu tykajici se jidla a vy-
vazené stravy lze nalézt na vétsiné narodnich odkazu, a to véetné Vyzivovych doporuceni - Gastrostomickou sondu Ize zavést rliznymi zpUsoby. Pfi rozhodovani je tieba zvazit rizika
pro USA (Dietary Guidelines for Americans) (www.choosemyplate.gov/Dietary-Guidelines) operace a anestézie a také preference pacienta a rodiny.

a dalsich dtvéryhodnych odkazd ve vasi zemi.

- Rodiné by méla byt peclivé vysvétlena potencialni rizika a pfinosy této procedury.

- V pravy c¢as zavedend sonda muze zmirnit tlak souvisejici se snahou dostatecné jist
- Stravé byste méli vénovat obzvlastni pozornost pfi stanoveni diagndzy, kdyz zac¢nete uzivat a zajistit dostatecny prijem kalorii.
steroidy, kdyZ dojde ke ztraté schopnosti chlize a kdyzZ se objevi problémy s polykdnim.

- VaSe strava by méla byt dale kazdoro¢né hodnocena z hlediska obsahu kalorii, bilkovin,
tekutin, vapniku, vitaminu D a dalSich zivin.

. . : o . .. . sy . Hodnoceni nutri€éniho stavu, polykani a gastrointestinalniho stavu

Pro prevenci dehydratace, zacpy a problému s ledvinami je naprosto zasadni radny pfi- poly 9

jem tekutin Kazdou kontrolu
’ Hodnoceni ze strany dietologa

Dojde-li k pfl'lié velkému vahovému prrCIstku, doporuéuje se snizeni pFl’jmu kalorii a zvy- Sledovani vySky a hmotnosti, v pfipadé nechodicich pacientt je tfeba pouzit odhad hmotnosti

Seni bezpecné fyzické aktivity. Kazdych 6 mésicti

. 3 . . . 3 B 3 . 3 Otazky tykajici se dysfagie, zacpy, gastroezofagealniho refluxu a gastroparézy

Kdyz dosahnete vysSiho véku, mUze u vas dojit ke gastroparéze neboli zpomalenému

. f - o~ o y. . . Rocné
vyprazdnovani zaludku, coz muze zpUsobovat bolest bficha po najedeni, nevolnost, zvra- e e A e D el
ceni, ztratu chuti k jidlu a rychly pocit nasyceni. Hodnaceni pfisunu vapniku v jidelnicku
- Pokud u vés dojde k neocekdvanému poklesu hmotnosti, je dGlezité mit na paméti, ze
maze jit o komplikaci v jiném Ustroji (napf. srde¢nim nebo dychacim). v v v {
; S v 5 ° 4 AR & Ai 3 Priznaky dysfagie Jedno nebo vice z nésledujicich kritérii: 25-hydroxyvitamin D Pfijem vapniku nizsi nez
F’>okles hmotnosti muzevk’)yt také zpusoben problvemly s polykar’nm. V’asodletolog’; by mél + bytek bmotmost a dehydratace <300 ngim opanitons dévka
uzce spolupracovat s vasim logopedem na vytvoreni stravovacich pland, aby vam po- + patna vjziva
mohl udrzet hmotnost i ji zvySit, zavést zmeény ve stravovani, které pro vas mohou byt * Aspirace

* Mirna nebo tézk4 dysfagie

v v v v

uzitec¢né pfi jidle, a rozhodnout, kdy bude nezbytné vyhodnotit vase polykani.

PECE O POLYKANI (OBR. 12) || c—— S B o
Oslabeni obli¢ejovych, €elistnich a hrdelnich svalt mUGze vést k problémdm s polykanim (dy- videofluoroskopického vySetfeni doplfkd stravy
sfagie), coz déle prohlubuje problémy s vyZivou. Dysfagie mudze také kvlli nedostate¢nému
pohybu polykacich svald zpUsobit aspiraci (vdechnuti kouskd potravy nebo malého mnozstvi
tekutin do plic), coz zvysuje riziko zapalu plic. Dysfagie ¢asto nastupuje pomérné pomalu,
coz znamena, ze mUze byt obtizné ji rozpoznat. Proto je tfeba priznaky obtizi s polykanim
zkoumat pfri kazdé navstéve lékare.

polykaciho traktu

Obr. 12" Nutriéni vysetrFeni a péce, polykdni a dalsi gastroenterologické aspekty
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- Pokud mate silné polykaci svaly, zavedeni sondy NEZNAMENA, Ze uz nemUzete jist
obvyklym zplsobem, pokud chcete! Zbavi vas to pouze obav z toho, zda pfijimate
dostate¢né mnozstvi kalorii a dalSich potfebnych Zivin, protoze muzete vyzivu doplnit
zaludecni sondou.

ZACPA A REFLUXNi CHOROBA JiCNU (GERD)

Zacpa a refluxni choroba jicnu (ndvrat kyseliny z zaludku do krku, coz zpUsobuje paleni
zahy) jsou u pacientl s DMD dvéma nejbéznéjsimi gastrointenstinalni problémy. Protoze
tyto pacienty zacpa trapi Casto, ale ¢asto o tomto problému nehovori, je dllezité si s vasim
osetfujicim tymem o vyprazdrovani hovorit. Lé¢ba zacpy mUze pomoci vyhnout se
budoucim komplikacim, které maji vliv na funkci stfev nasledkem dlouhodobé zacpy.

Mohou pomoci laxativa a dalSi |éky. Zeptejte se svého poskytovatele primarni zdravotni
péce nebo tymu odbornikl na nervosvalovd onemocnéni, ktera laxativa jsou pro vas
nejvhodnéjsi a jak dlouho byste je méli uzivat. Kazdé laxativum ma jiné ucinky.

- Je dulezité, abyste kazdy den méli dostatecny prijem tekutin. Vyssi pfijem vidkniny mdze
pfiznaky zhorsit, pfedevsim pokud nenavysite pfijem tekutin. Pfi kazdé navstéve lékare
tedy zkontrolujte pfijem potravy a tekutin s odbornikem na vyzivu, pfedevsim pokud
trpite zacpou.

Refluxni choroba jicnu se obvykle |é€Ci 1éky potlacujicimi tvorbu Zzaludec¢nich kyselin, ¢asto
se predepisuji lidem, ktefi uzivaji steroidy nebo oralni bisfosfonaty.

DulezZitou oblasti je péce o Ustni dutinu, a to pfedevsim pro ty pacienty, ktefi uzivaji
bisfosfonaty kvali ztraté kostni hmoty. Doporuceni odbornikd ohledné péce o Ustni
dutinu najdete v ramecku 5.

-V pfipadé oslabeni ¢elisti mUzete pocitovat Unavu pfi Zvykani, a tim mudze dochazet
k nizSimu pfijmu kalorii.

RAMECEK 5. DOPORUCENI OHLEDNE PECE O USTNi DUTINU

Pacienti s DMD by méli jiz od raného veku navstévovat zubniho |ékare s rozsahlymi

zkudenostmi a podrobnymi znalostmi tohoto onemocnéni. Ukolem zubniho |ékafe

je zajistit vysoce kvalitni péci, [éCbu a zdravi dutiny Ustni, rovnéz by mél byt zdrojem
informaci pro rodinu a osoby v nejblizs§im okoli. Zubni lékaf by mél mit povédomi

o specifickych rozdilech v dentdlnim a skeletadlnim vyvoji u chlapct s DMD a mél by
spolupracovat s informovanym a zkusenym ortodoncistou.

Péce o chrup a Ustni dutinu je zalozena na profylaktickych opatfenich zamérenych
na dodrzovani dobré Ustni a zubni hygieny.

-V pfipadé Duchennovy svalové dystrofie je predevsim dUlezité naudit rodi¢e a dalsi
pecovatele, jak spravneé Cistit zuby jiné osobé, protoze u tohoto onemocnéni byva
hygiena slozitéjsi kvuli velkému jazyku a nékdy omezené schopnosti otevrit Usta.

- Velmi dulezité jsou individualné uzplsobené pomucky a nastroje k Ustni hygiené, ze-
jmeéna poté, co se zacne projevovat pokles svaloveé sily v rukou, pazich, Celisti, Ustech
a krku, nebo kdyz dojde ke zkraceni ¢elistnich svald.

«
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RAMECEK 6. TERAPIE V OBLASTI JAZYKA A RECI - PODROBNE INFO:

U Duchennovy svalové dystrofie jsou dobfe zdokumentované rfecové a jazykové ne-
dostatky, véetné problému tykajicich se vyvoje jazyka, kratkodobé verbalni paméti
a fonologického zpracovani, stejné jako riziko snizené inteligence a specifickych po-
ruch uceni.

- Tyto poruchy se neprojevuji u vdech pacientl s DMD, nicméngé je tfeba jim vénovat
pozornost a vyhledat pomoc, pokud se rozvinou.

-V pfipadé podezreni na fecové a jazykové problémy je tfeba pacienta doporucit
k logopedovi nebo feCovému terapeutovi, ktery provede vysetieni a zahaji [éCbu.
U déti s fecovymi a jazykovymi obtizemi i u starsich pacientd, u kterych dochazi
k ubytku svalové sily anebo ke zhorseni srozumitelnosti reci, je vhodné a nutné cvice-
ni fecovych a artikula¢nich svalu.

Pokud je pacientovi s DMD obtizné rozumét v ddsledku problémU s respiraéni pod-
porou, jsou vhodné kompenzacni strategie, hlasova cviceni a korekce reci.

-V pfipadg, Ze je fe¢ omezena, je vhodné provést vysSetfeni pro posouzeni moznosti
vyuziti hlasovych komunikac¢nich pomdcek, a to bez ohledu na vék pacienta.

- Jazykové problémy mohou vést k potizim ve Skole, které se daji fesit na zakladé nale-
Zitého vysetreni a opatreni.

14. PSYCHOSOCIALNI PECE

Zivot s Duchennovou svalovou dystrofii maze byt sloZity, proto je pro osoby s timto onemoc-
nénim a jejich rodiny velmi dudlezitd psychosocidlni a emocni podpora (viz rdmecek 7). Psy-
chosocidlni problémy se mohou objevit kdykoli. Je dUlezZité abyste svému tymu odbornikd na
nervosvalovd onemocnéni dali védét, Ze mate problém se zalezitostmi uvedenymi nize.

- obtize se socialni interakci a navazovanim pratelstvi (tzn. socidlni nezralost, nedostatecné
socialni dovednosti, uzavienost a stranéni se vrstevnikd),

poruchy uceni,
nadmérna nebo neustala Uzkost / obavy,
- Casté hadky a prchlivost, potize se zvladanim zloby nebo smutku,

- zvysené riziko neurobehavioralnich a neurovyvojovych poruch, véetné poruch autistické-
ho spektra, hyperaktivni poruchy spojené s nedostatkem pozornosti a obsedantné-kom-
pulzivni poruchy,

problémy s emocnim pfizplsobenim a Uzkosti nebo depresi.

Psychosocidlni a emocni problémy jsou dilezitou soucasti vaseho zdravi a neméli byste je
opomijet. Pokud mate starosti, obavy nebo dotazy ohledné své diagndzy nebo jinych zalezi-
tosti, je dllezité ziskat odpovédi. Pfi kazdé nervosvalové kontrole by se vas méli ptat, formal-
né ¢i neformalné, na Uzkost a depresi a pokud se vyskytnou néjaké problémy, méli byste byt
co nejdfive doporuceni k vySetfeni a |éCbé.
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RAMECEK 7. PRO RODINY

Pokud jsou rodice vstficni a ochotni odpovidat na otazky, je pro déti snazsi se ptat. Je du-
lezité, aby rodi¢e odpovidali na otazky otevieng, ale s prinlédnutim k véku ditéte, prosté
jen odpovidat na to, na co se dité pté (bez zbyte¢ného zabihani do dalSich podrobnosti).
Jsme si védomi toho, Ze to mUze byt velice téZké. Mohou vam pomoci odbornici na klini-
ce a rdzné pacientské organizace, které vam poskytnou informace, doporuceni a odkazy
na dalsi zdroje informaci. Vas tym odbornikd na nervosvalovd onemocnéni by si mél byt
vedom toho, ze déti jsou zvidavé a ze ocenite podporu. Specialisté z tymu mohou po-
moci propojit rodiny s nejvhodnéjSimi poskytovateli péce, ktefi s choulostivymi rozhovory
pomohou.

Psychosocidlni a emodni podpora neni dllezitd jen pro pacienty s DMD, ale pro celou
rodinu. | rodi¢e a sourozenci mohou celit riziku socidlni izolace a deprese. Je dullezité,
abyste sv{j tym odbornikd na nervosvalovd onemocnéni pfi kazdé kontrole informovali,
jak se vasi rodiné vede, a pokud mate potfebu vyhledat poradenstvi, nechte si doporucit
pfislusné odborniky.

Jsou znamy rlzné osvédcené techniky, které pomahaji v rdznych oblastech psychotera-
pie. K nim patfi napfiklad Skoleni pro rodi¢e ohledné zvladani problémového chovani

a konfliktG, individualni nebo rodinna terapie a behavioralni intervence. U nékterych typu
chovani souvisejicich s autismem mUze pomoci aplikovana behavioralni analyza.

10
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Feni

Vyseti

Intervence

VYSETRENI (OBR. 13)

Vase kazdorocni psychosocidlni vySetfeni by se mélo zaméfit na kognitivni a jazykovy vyvoj,
emocdni pfizplsobeni, regulaci chovani, socidlni dovednosti a veskeré dalsi problematické
oblasti. Na nékterych klinikach nemusi byt ke vSem uvedenym vysetfenim a intervencim
pfimy pfistup, tato doporuceni vS8ak mohou slouzit jako voditko pro vasi psychosocialni péci.

Chodici faze nebo détstvi

+ Zvazit posouzeni vychoziho stavu v prvnim roce + V/ pfipadé obav ohledné Skolniho prospéchu Pokud existuji obavy ohledné zmén ve fungovani
po diagnéze provést neuropsychologické vy3etfeni za Ucelem nebo schopnosti zvladat kazdodenni ¢innosti,
+V pfipadé obav ohledné socidlniho nebo Zjisténi problému v oblasti kognitivniho vyvoje provést neuropsychologicky posudek
emocniho chovani nebo v pfipadé opozdéného nebo uceni
vyvoje provést posouzeni vyvoje (u pacientl « Pfi pfechodu do dospélosti provést
mladsich 4 let) nebo neuropsychologického stavu neuropsychologické vySetfeni, aby bylo mozné
(u pacient starsich 5 let) posoudit, zda pacient mize potfebovat statem

poskytovanou asistenci

U pacientl se ztratou nebo poskozenim schopnosti
funkéni komunikace, se zvykacimi potizemi nebo
obtiznym polykanim provést logopedické vysetreni

U déti s podezfenim na opozdény vyvoj feci nebo
jazykovy vyvoj provést logopedické vySetfeni

Provést hodnoceni socialnim pracovnikem pfi
stanoveni diagndzy a déle dle potieby

Provést hodnoceni sociélnim pracovnikem za Ucelem zjisténi potfeb pacienta a jeho rodiny

Pokud u pacienta nebo jeho rodinnych prislusniku existuji obavy ohledné dusevniho zdravi, doporucit je k psychoterapeutickému nebo psychofarmakologickému vysetieni, pfipadé obéma

Provést formalni tpravy ve Skolnim prostfedi pro zajisténi zdravi, bezpecnosti a pfistupnosti; vytvofit plan

pro absence ze zdravotnich divodl
Stanovit cile pro budouci vzdélavani a povolani

Poskytnout rodictim zdroje pro vzdélani ucitelti, $kolnich psychologt a dal$iho kolniho personalu v oblasti DMD

Pfi dal$im vzdélavani, odborné pfipravé
a rozsifeném prechodovém vzdélavani pomahat
pomoci individualnich ucebnich plant do véku 22 let

Pomoci s Gpravami nezbytnymi ke zviadani
pracovnich pozadavk{

Poskytnout rodiciim a pacientim zdroje pro vzdélani pacientovych vrstevnikd v oblasti DMD

V piipadé potfeby doporugit pacienta k psychologovi za uéelem nacviku socialnich dovednosti

Podporovat pacienty a jejich rodinné pfislusniky, aby ztstali aktivni a motivovani

Podporovat samostatné rozhodovani a nezavislost pacienta

V pfipadé ohrozeni zdravi pacienta, kdy neni
mozné ve stavajicim prostfedi zajistit dostate¢nou
péci, zafidit sluzby domaci zdravotni péce

Informovat pacienty a jejich rodinné prisludniky o dostupnosti paliativni péce

Pomahat pecovatellim se zajisténim odlehCovaci péce
Pacientiim na konci Zivota umoznit hospicovou péci

Obr. 133 Psychosocidlni vysetfeni a Ié¢ba




PRIRUCKA PRO RODINY

PECE A PODPURNE INTERVENCE

Klicova je zde role koordinatora nervosvalové péce, ktery vas mUze doporucit k odbor-
nikdm na klinice zamérujicim se na poruchy chovani, socidlnim pracovnik@im, poradctm
a specialistdm na paliativni péci. Pokud ve svém tymu koordinatora nervosvalové péce
nemate, zeptejte se, na koho se mate obracet s dotazy / obavami / urgentnimi problémy
v obdobi mezi kontrolami.

Je dulezité, abyste o Duchennové svalové dystrofii informovali $kolu, seznadmili jeji pracov-
niky s vasi diagndzou a zajistili si lepsi pfistup ke vSéemu, co potrebujete pro své vzdélava-
ni, spole¢ensky Zivot a budouci studium a zaméstnani.

Mél by vdm byt vytvoren specialni individualni vzdélavaci plan, ve kterém se budou fesit

potencidlni problémy s u¢enim, které mohou nastat, a ktery bude upravovat ¢innosti, jez
by byly pro vase svaly skodlivé (napfr. télocvik), prispivaly by ke snizovani energie nebo zvy-
Sovani unavy (napf. dlouha dochazka na obéd Ci z obéda), ohrozovaly by vasi bezpecnost

(napt. aktivity na hristi), a ktery bude fesit, aby pro vas bylo prostfedi pfistupné.

K podpofe samostatnosti je velmi ddlezité rozvijet sobéstacnost a nezavislost a zapojeni
do rozhodovani (zejména v otdzkach zdravotni péce) a zvyknout si na asistenty (jiné nez
rodice) poskytujici péci (viz kapitola 17).

Rozvoj socialnich a studijnich dovednosti vam v dospélosti usnadni hledani prace a bu-
dete se moci Iépe Ucastnit béZného Zivota.

Tymy paliativni péce vam mohou kromeé pomoci se zvladanim bolesti (viz ramecek 4)
poskytnout i emocni a dusevni podporu, pomoci vasi rodiné najit zafizeni respitni péce,
vyjasnit cile 1é¢by v pripadé slozitych zdravotnich rozhodnuti, napomahat komunikaci s
vasim lékarskym tymem a fesit otazky souvisejici se zarmutkem, truchlenim nebo ztratou
blizké osoby.

PSYCHOTERAPIE A FARMAKOLOGICKA PECE

Pokud mate problémy souvisejici s Uzkosti nebo depresi, mlze vdm pomoci uzivani antide-
presiv na predpis. Tyto léky Ize predepsat a uzivat pod odbornym dohledem, pokud jsou
problémy, na které jsou ruceny, presné diagnostikovany.

15. CO ZVAZIT V PRIPADE OPERACE

Je fada situaci, at uz souvisejicich s DMD (napf. svalova biopsie, chirurgické rfeseni kloubnich
kontraktur, operace patere Ci gastrostomie), nebo nesouvisejicich s DMD (napf. akutni chirur-
gické zakroky), kdy je nutné provést chirurgicky zakrok anebo podat celkovou anestezii.

V ptipadé planovani bezpelné operace je tieba vzit v Uvahu nékolik otazek a problému spe-
cifickych pro toto onemocnéni.

Operace by méla byt provddéna v nemocnici, kde je personal provadejici chirurgicky zakrok
a zajistujici naslednou péci obezndmen s DMD a je ochoten spolupracovat, aby vse probéhlo
hladce. Je tfeba vénovat zvlastni pozornost stresovym davkam steroidll. Pokyny pro stre-
sové davky steroid(l najdete v protokolu PJ Nicholoffa pro podévani steroidd: www.parent-
projectmd.org/PJ.

VSichni pacienti s DMD celi riziku rhabdomyolyzy. K rhabdomyolyze dochazi v pfipadé rychlé-
ho rozkladu svalové hmoty. Pfi rozkladu svalové hmoty se do krve uvolfiuje myoglobin a draslik.
Myoglobin je nebezpecny pro ledviny a mtze zpUsobit jejich selhani, draslik mdze ohrozovat
srdce. KvUli riziku rhabdomyolyzy panuji u pacientd s DMD obavy ohledné anestézie.

PRIRUCKA PRO RODINY
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« Je tfeba naprosto vylouéit podavani Iéku succinylcholin, protoze zplsobuje rhabdo-

myolyzu.

« Vyhnéte se inhalaénim anestetikiim, predstavuji vyssi riziko vzniku rhabdomyolyzy.

Nitrozilni anestézie je obvykle bezpecna.

Pro osoby s DMD predstavuje anestezie vzdy urcité riziko.

Seznam anestetik, kterd jsou povazovana za bezpelnd a naopak za rizikova, najdete
na internetovych strankach organizace PPMD www.parentprojectmd.org/Surgery.

Pripomernite svému lékafskému tymu, Ze je tfeba davat pozor pfi podavani kysliku

(viz kapitola 11).

Je dulezité davat pozor pfi podavani opiatl, dalsich tisicich 1ékd a 1ékd uvoliujicich sva-
lové napéti - mohou mit negativni vliv na tempo a hloubku dychani, dychani mdze byt

meélc¢i a pomalejsi.

Kardiologicka péce

Respiracni péce

Pfed kazdou operaci je nutné konzultovat kardiologa
Anesteziologové si musi byt védomi toho, ze u pacientti s DMD hrozi
béhem operace riziko srdeéni dekompenzace

Zasadni chirurgické zakroky

+ Béhem zasadnich operaci hrozi u pacientd s DMD obzvlastni riziko
srde€niho selhani

+ Nepfilis dlouho pfed kaZdou planovanou operaci je nutné provést
echokardiogram a elektrokardiogram

Drobné chirurgické zakroky
+ U pacientli s normalni srdecni funkci se doporucuje kardiologické
vySetfeni, pokud posledni bylo provedeno pred vice nez rokem

Predoperacni Skoleni a pooperani pouzivani technik asistovaného

odka3lavani

+ Odkaslavaci techniky jsou nutné pro pacienty s vychozi vrcholovou
hodnotou proudu vzduchu vydechovaného pfi kasli <270 I/min nebo
s vychozim maximalnim tlakem pfi vydechu <60 cm H20*

Predoperacni Skoleni a pooperacni pouzivani neinvazivni ventilace

+ Neinvazivni ventilace je nutna u pacientd pfi vychozim FVC niz§im
nez 30 % predikce

+ Neinvazivni ventilace se velmi doporucuje u pacientd pfi vychozim
FVC niz§im nez 50 % predikce

Pouziti pouze extubace bez soub&zného pouZiti neinvazivni ventilace by
se mélo predchazet

Incentivni spirometrie neni indikovana, nebot je v pfipadé pacient
s oslabenym respiracnim svalstvem potencialné netcinna a jsou
k dispozici vhodnéjsi alternativy

Anestezie

Ztraty krve

Velmi se doporucuje celkova nitroZilni anestezie
Depolarizujici svalové relaxanty, jako je napf. suxamethonium chlorid,
jsou absolutné kontraindikovany vzhledem k riziku fatalnich reakci

Riziko rhabdomyolyzy a hyperkalémie

+ U pacientli s DMD hrozi pii podani inhala¢nich anestetik nebo
suxamethonium chloridu riziko rhabdomyolyzy

+ Rhabdomyolyza je ¢asto zaméfovana za maligni hyperthemii

Anestetika vyvolavajici hypotenzi k minimalizaci ztrat krve nejsou
doporucovéna vzhledem k hemodynamickému riziku s kardiomyopatii
u pacientti s DMD

Pro zvladani ztrat krve b&hem operace je mozné zvazit vyuziti
perioperacniho sbéru krve pomoci pfistroje cell-saver a uziti kyseliny
aminokapronové nebo kyseliny tranexamové

Poopera¢ni antikoagulace heparinem nebo aspirinem neni pro pacienty
s DMD vhodna

Pro prevenci hluboké Zilni trombdzy mohou byt indikovany kompresni
puncochy

Obr. 142 Co zvazit v pfipade operace u pacientt s DMD
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16. CO ZVAZIT V PRIPADE URGENTNI
ZDRAVOTNI PECE

Pokud se ocitnete v situaci, kdy musite do nemocnice se stavem vyzadujicim neodkladnou
pédci, je tfeba vzit v Uvahu nékolik faktord.

Pred vasim prijezdem by meél do nemocnice zavolat vas poskytovatel primarni zdravotni
péce nebo specialista z vaseho osetfujiciho tymu. Personal nemocnice se tak mUze na
vas pfijezd |épe pfipravit a poskytnout vam nalezitou pédi.

Pokud prijdete na urgentni pfijem, zavolejte svému specialistovi nebo tymu odbornik(
na nervosvalova onemocnéni.

Personal na urgentnim pfijmu je tfeba upozornit na diagndzu DMD, léky, které uzivate,
pfitomnost prfipadnych respirac-

nich ¢i srde¢nich obtizi
a informovat o osobach, které RAMEéEK 8. HLAVNi ZASADY

jsou vasim klicovym zdrojem

lékarské péce Ci informaci.

- Vzhledem k tomu, ze mnoho

zdravotnikd neni o moznych
léCebnych strategiich pro DMD
informovano, je tfeba rovnéz
sezndmit je se soucasnou pred-

PRO PRIPAD URGENTNI PECE:

1. Méjte u sebe karti¢ku pro pfipad poskyt-
nuti neodkladné péce nebo si stahnéte
aplikaci PPMD (www.parentprojectmd.org/
App) nebo podobnou aplikaci dostupnou
ve vasi zemi, kterd vam pomuze pfi komu-

nikaci s |ékafi, zdravotnimi sestrami
a dal$im zdravotnickym personalem.

pokladanou délkou zivota a ocCe-
kdvanou kvalitou zivota pacienta.
2.Po prvnim vysetieni se spojte se svym spe-

INFORMACE PRO PRIPAD cialistou a projednejte dalsi |éCbu.

URGENTNI LEKARSKE POMOCI 3. Pokud uzivate steroidy, upozornéte na to
V idealnim piipadé byste méli mit zdravotnicky personal.
vzdy u sebe karti¢ku pro pfipad
poskytnuti neodkladné péce a mit
pristup ke kratkému prehledu vase-
ho stavu dosavadni péce, které vdam
pripravi vas specialista a kde budou

uvedeny nasledujici informace:

4. Pokud je to mozné, vezmeéte s sebou kopie
vysledkl poslednich testl srde¢ni a dycha-
ci funkce, napft. FVC, EKG a LVEF.

5. Pokud mate pfistroj pro asistované od-
kaslavani nebo dychaci pfistroj (napf. Bi-

Diagndza
. Seznam léku{, které uzivate

- Zakladni popis zdravotniho stavu
véetné vysledkl poslednich testd
tykajicich se plicni a srdecni funkce

Prodélané zdravotni problémy
(napt. zapal plic, selhani srdce,
ledvinové kameny, gastroparéza
[porucha vyprazdriovani zaludku])

- Stru¢né doporuceni ohledné
prvotnich vysetfeni a |1éCby

-PAP), vezmeéte si je s sebou do nemocnice.

6. Pokud u vas poklesne hladina kysliku, musi
personal pfi podavani kysliku bez podpory
dychani (ventilator) postupovat velmi opatr-
né. Je nutné predejit situaci, Zze prestanete
mit potfebu dychat (viz rdAmecek 8).

7. Pokud mate zlomeninu, trvejte na tom,
aby si zdravotnicky personal promluvil
s vasSim specialistou nebo fyzioterapeutem.
Sledujte, zda se neobjevuji znamky a pfi-
znaky syndromu tukové embolie (FES)
(viz kapitola 9).

«
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Pro chytré telefony existuje aplikace PPMD, kde najdete informace o tom, co délat v pfipadé
nutnosti poskytnuti neodkladné péce (www.parentprojectmd.org/App), kterda mdze byt do-
stupna i v dalSich zemich prostfednictvim mistnich pacientskych organizaci.

STEROIDY

Poskytovatele urgentni zdravotni péce je treba upozornit na dlouhodobé uzivani steroidd.
Reknéte zdravotnickému personalu, jak dlouho steroidy uzivate a zda jste nevynechali davku
nebo vice davek. | kdyz steroidy pravé neuzivate, je rovnéz dllezité upozornit zdravotnicky
personal, pokud jste je uzivali v minulosti.

MUze to byt velice ddlezité z téchto dlvodu:
- Steroidy mohou utlumit reakci organismu na stres, takze mUze byt nutné v pfipadé ne-
odkladné péce podat dalsi davku steroidl.
- Steroidy mohou rovnéz zvySovat riziko zaludecniho viedu, to by mél zdravotnicky perso-
nal na urgentnim pfijmu vzit v dvahu.

- Ve vzacnych pfipadech mohou v souvislosti se steroidy nastat i dalSi akutni komplikace
a je tfeba, aby je zdravotnicky personal vzal v dvahu.

SRDECNiI FUNKCE

Pokud je to mozné, vezmeéte s sebou posledni vysledky testd srdecni funkce (napf. vy-
sledky EKG, echa, nebo vysledky MR). Tyto informace mohou byt velice uzitecné.

- Upozornéte zdravotnicky personal na to, ze pacienti s DMD maji vétSinou abnormalni
vysledky EKG bez ohledu na vék, pokud je to mozné, vezméte s sebou kopii vysledkd
vysSetreni EKG.

-V pfipadé akutniho onemocnéni mdze byt nutné neustale sledovat srdecni funkce, aby
se vyloucilo, Ze dochazi k problémtm se srdecni frekvenci nebo rytmem.

DYCHANI
Pokud je to mozné, vezméte s sebou posledni vysledky dechovych testd (napf. usilovna
vitdlni kapacita plic - FVC). Tyto informace mohou byt velice uzite¢né.

- Je dllezité, abyste si s sebou do nemochice vzali vSsechny pfistroje, které pouzivate (pfi-
stroj pro asistované odkaslavani, Bi-PAP apod.), protoze v nemocnici nemusi mit vsechny
tyto pristroje k dispozici. Trvejte na tom, aby zdravotnicky personal pouzival pfi péci o vas
vase pfistroje.

Pokud doma pouzivate ventilator, méli by v nemocnici co nejdfive pfizvat tym pracovni-
kG respiracni péce.

- Je tfeba pfistupovat opatrné k uzivani opiatd a dalsich sedativ a 1ékd uvolnujicich svalové
napéti - mohou mit vliv na tempo a hloubku dychani, mdzete zacit dychat méléeji a po-
maleji (viz kapitola 15).

Pokud je potfeba podat anestézii, méla by se podat nitrozilné, vyhnéte se inhala¢nim
anestetikGim, pfi DMD je tfeba naprosto vyloucit podani succinylcholinu (viz kapitola 15).

PFi nemoci jsou dychaci svaly a svaly, které se zapojuji pfi odkaslavani, jesté vice oslabené
a riziko komplikaci se zfetelné zvysuje. Pokud mate vyrazné oslabené dychaci svaly:

MUzZe byt nutné podat antibiotika proti infekcim hrudniku.
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Pravdépodobné bude nutné zajistit podporu dychani pomoci neinvazivniho ventilatoru,
nebo bude nutné ventilator pouzivat delsi dobu nez obvykle.

Pokud je tfeba podat kyslik, je nutné postupovat velmi opatrné (viz rdmecek 9).

Pri poskytovani neodkladné péce v pripadé respiracnich onemocnéni by se méla stan-
dardné pouzivat nepretrzitd neinvazivni ventilace, kdyz je pacient vzhiru, prerusovana
v pfipadé potreby Castym asistovanym odkaslavanim.

RAMECEK 9. KYSLIK - POZOR!

- VSichni vdechujeme kyslik (O,) a vydechujeme oxid uhlicity (CO,).

Pokud mate snizenou funkci plic, podavani kysliku muze snizit potfebu organismu
dychat a mUze dojit ke zvyseni hladiny oxidu uhli¢itého (tzv. ,retenci CO,” neboli
Jrespiracni acidéze”). Tato situace muize byt nebezpecna, ¢i dokonce Zivot ohrozujici.
Kyslik by se mél podavat velice opatrné a je tfeba sledovat hladinu oxidu uhli¢itého.

Pokud saturace kysliku v krvi (méfeno pulznim oxymetrem nasazenym na prst)
poklesla na ménée nez 95 %, je tfeba zkontrolovat hladinu oxidu uhli¢itého. Pokud
je hladina oxidu uhlig¢itého v krvi zvysena, je tfeba zahajit manualné a mechanicky
asistované odkaslavani a neinvazivni podporu dychani.

Pokud je tfeba podat kyslik, méla by byt pouzita neinvazivni ventilace (oboustranna
ventilace s dvouudrovhovym pretlakem) s peclivym sledovanim hladiny CO, v krvi.

ZLOMENINY KOSTi

U pacientl s DMD je vyssi riziko zlomenin. Pri frakture kosti dolnich koncetin mdze byt velmi
obtizné zacit znovu chodit, pfedevsim pokud byla chlze jiz pfed zlomeninou obtizna. Pokud
dojde ke zlomening, informujte svlj tym odbornikd na nervosvalova onemocnéni, a prede-
vSim svého fyzioterapeuta, aby mohli v pfipadé potfeby konzultovat s chirurgem.

- U chodicich pacientl je ¢asto vhodnéjsi fixace pomoci operace, pokud je to pro dany typ
zlomeniny mozné, nez sadra Ci dlaha (pfi fixaci operaci neni tfeba zvedat vyssi hmotnost
sadry).

Konzultace s fyzioterapeutem je zcela zasadni k zajisténi toho, abyste se co nejdfive zase
postavili na nohy.

Pokud dojde k frakture obratle (patere) a boli vas zada, je treba k zajisténi spravné |éCby
konzultovat osteopata a endokrinologa, ke kterym dochazite (viz kapitola 9).

U pacientl s DMD hrozi riziko syndromu tukové embolie (FES), v pfipadé embolie je nutné
vyhledat urgentni zdravotni péci (viz kapitola 9). Zdravotnicky personal na akutnim pFijmu
okamzité upozornéte na to, Ze mate podezieni na tukovou embolii. Pfiznaky syndromu
tukové embolie (FES) jsou mimo jiné:

. Jste zmateni a dezorientovani
- Chovate se neobvykle

Rychle dychate a mate rychly puls

Dochazi vdm dech

«
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17. PRECHODY MEZI JEDNOTLIVYMI DRUHY

PECE AZ DO DOSPELOSTI

Pokud chcete dosdhnout pozadované miry sobéstacnosti, vyZzaduje to peclivé a pribézné
planovani.
NACASOVANiI PRECHODU MEZI JEDNOTLIVYMI DRUHY PECE

Jiz od raného détstvi by poskytovatelé péce, pedagogové a rodic¢e méli usilovat o to, aby se
mladi pacienti s DMD své péce a planovani budoucnosti ucastnili. V. mnoha pfipadech to
znamena, ze v obdobi dospivani budete muset zménit nékteré nebo vSechny poskytovatele
zdravotni péce. Priblizné ve véku 12 let byste se spolu s rodinou méli zamyslet nad tim, jak
zahadjit pfechod mezi jednotlivymi druhy péce (od détskych specialistl na nervosvalovou
péci ke specialistim pro dospélé), s tim, Zze plan pfechodu byste méli mit projednany a pfi-
praveny nejdéle do véku 13 az 14 let.

- Vas plan by mél obsahovat sluzby, které potrebujete, kdo je bude poskytovat a jak budou
financovany.

Plan pfechodu by mél byt zalozen na potfebach, touhach a hodnotach, které jsou pro
vas a vasi rodinu dulezité.

- V&S plan by mél zahrnovat vystupy, které jsou pro vas dllezité, ve ¢tyfech oblastech: za-
méstnani/studium (&im chcete byt), samostatny Zivot (kde byste nejradéji bydleli a s kym),
zdravi (ha zakladé vasich osobnich priorit) a sociadlni zaclenéni (jakym zplsobem chcete
zUstat v aktivnim styku s kamarady a lidmi ve svém okolji).

-V rdmci finan¢niho planovani byste si méli pfipravit dlouhodoby plan financovani.

- Od 18 let by se mélo pfidat planovani pravnich nalezitosti. Pravni otdzky se mohou v
jednotlivych zemich lisit, ve Spojenych statech je tfeba projednat otdzku opatrovnika ¢i
porucnika (nékdo jiny bude vasim opatrovnikem nebo porucnikem a bude za vas Cinit
pravni rozhodnuti) a plné moci pro zdravotni péci (date nékomu jinému plnou moc, aby
rozhodoval o vasi zdravotni péci, v pfipadé ze rozhodnuti nebudete moci ucinit sami).

KOORDINACE PECE (OBR. 15)

Zakladnim zdrojem odpovédi na otazky ohledné péce o zdravi a poskytovani péce pro paci-
enty s DMD mUze byt koordinator péce nebo socialni pracovnik. Koordinatofi péce pomahaji
se zprostifedkovanim komunikace s vasim tymem odbornikd na nervosvalovd onemocnéni,
poskytovateli primarni zdravotni péce, rodinou a komunitou a mohou pomoci predvidat vase
potfeby v oblasti zdravotni péce a propojit vas se zdroji, které mohou tyto potieby uspokajit.
Casto vdm mohou pomoci zorientovat se v tom, na jaké davky mate narok, jak ziskat potieb-
né pristroje a finanéni prostfedky. Bez zapojeni koordinatora péce a socidlnich pracovnikd
mUze byt péce roztfisténd, nebude bran zietel na doporuceni a vase potfeby hebudou napl-
neny.
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ZDRAVOTNI PECE

Planovani pfechodd mezi druhy péce by mélo zahrnovat pokracovani pediatrické zdravotni
péce az do doby zahajeni zdravotni péce pro dospélé. Koordinator prechodu mezi druhy péce
by vam meél pomoci pfi zajistovani zdravotni péce, zprostiedkovat odkazy na nalezité poskyto-
vatele zdravotni péce pro dospélé a zajistit, Ze dojde k prevedeni |ékafskych zadznamu.

- Od raného véku byste méli byt vedeni k tomu, abyste se zapojovali do diskusi o vasem
zdravi a pozdéji (priblizné od 14 let) byste méli mit moznost projednat nékteré véci s po-
skytovateli péce samostatné.

Kdyz zaCnete vykazovat zajem a schopnost prosadit své potifeby a nazory na péci, jste
pfipraveni na prfechod z pediatrické péce zamérené na rodinu k péci pro dospélé zamé-
fenou na jednotlivce.

- Ve véku dospivani a rané dospélosti se Castéji objevuji citlivd témata, kterd mohou byt
doprovazena pocity nepohodli, Uzkosti, vyrovnavani se a ztraty a méli byste je resit
s odborniky. Pokud budete o téchto tématech hovofit s vasim tymem odbornikd na
nervosvalova onemocnéni oteviené, budou vam moci zajistit pristup k dalsim potifebnym
zdravotnickym a podpUlrnym sluzbam.

- Je dllezité, abyste svému tymu sdélovali osobni hodnoty a preference ohledné zdravi.
Rodice a poskytovatelé zdravotni péce vam mohou v okamziku, kdy zacnete uvazovat
0 zadvaznych rozhodnutich ohledné zdravotni péce, ktera vds mohou ovlivnit v dospélosti,
s predbéznym planovanim péce pomoci.

VZDELAVANI, ZAMESTNANIi A VYBER POVOLANI

Planovani vzdélavani a vybér povolani po stfedni skole vyzaduje velkou pozornost. Dalsi
doporuceni byste mohli ziskat od zaméstnhanct skoly, v pedagogické poradné a na klinice
zamérujici se na prechod mezi jednotlivymi druhy péce. Ne kazdy chce po ukoncéeni stfedni
Skoly pokracovat v dalsim studiu. Méli byste si sepsat své specifické silné stranky a oblasti,
ve kterych jste talentovani, abyste si vytvorili plan kazdodennich Cinnosti, které jsou pro vas
smysluplné a naplfAuji vas.

- Od véku priblizné 13 let byste méli mit kazdoro¢né schlzku ohledné plédnovani vzdélavani,
kde by se mély vyhodnotit vase osobni silné stranky a zajmy s ohledem na vase potreby a cile.

- Je dulezité pripravit plan tak, aby byly v rovnovéze vase zdravotni potfeby a ¢as na odpo-
¢inek spolu s praktickymi otdzkami véetné skolni dochazky a dosahovani akademickych
standardd ¢i plnéni pracovnich pozadavka.

- Je dllezité zajistit zdroje pro pfistup k hezbytnému vybaveni a technologiim, které bude-
te potrebovat, a také zpUsob dopravy.

- Je zasadni, abyste méli moznost vést produktivni, napliujici a smysluplny zivot, a to za
jakychkoli podminek.

BYDLENI, DOPRAVA A POMOC S KAZDODENNIM ZIVOTEM

V prlbéhu dospivani byste méli vyzkouset, jakou miru samostatného zivota si prejete,

a zjistit jaké zdroje a podporu k zajisténi optimalni nezavislosti potfebujete. V mladsim véku
vas v kazdodennim Zivoté podporuje vase rodina, ale jak dospivate, je obvyklejsi hledat si
pecovatele mimo rodinu. Najati peCovatelé nebo asistenti ve Skole vdm mohou pomoci s hy-
gienou, jidlem, prejezdy a také se zdravotni péci. Agentury poskytujici domaci péci v pripadé
slozZitéjsich narokd na zdravotni péci obvykle poskytuji certifikované sluzby. Zeptejte se svého
oSetfujiciho tymu, jaké sluzby jsou k dispozici pro dospivajici/dospélé ve vasi zemi.
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Kvuli slozitym a Casto roztfisténym systémidm poskytovani davek v pfipadé zdravotniho
postizeni budete mozna potrebovat ve srovnani se zdravymi vrstevniky rozsahlejsi financni
poradentstvi, a lepsi chapani toho, na co mate narok. Vas tym odbornikl na nervosvalova
onemocnéni, predevsim socialni pracovnici, vdm a vasi rodiné poskytnou informace ohledné
soukromého pojisténi, statnich nebo regionalnich programech a celostatnich systémech
socialni podpory.

Pokud uvazujete o samostatném bydleni, méli byste zvazit nasledujici body:

Bydlet mUzete v rodinném domé, na koleji béhem skolniho roku, v domovech s rliznym
typem sluzeb nebo v domé ¢&i byté se spolubydlicimi nebo bez nich.

Kvali pfistupnosti bude mozna tfeba dam ¢i byt upravit a pfizplsobit (poradte se s od-
borniky, prostudujte zdkony a sva prava, vyhledejte si informace o moznych financnich
zdrojich a asistencnich technologiich).

Moznda budete potfebovat pomoc s osobni péci a s kazdodennimi ¢innostmi (najati asis-
tenti osobni péce nebo rodinni pfislusnici jako pecovatelé, dostupnost pecovateld, zdroje
financovani, koordinace a skoleni poskytovateld péce).

DOPRAVA

Na samostatnost a nezavislost pacienta, moznosti zameéstnani, vzdélavani a spolecensky zi-
vot maji vliv otazky spojené s dopravou. Vas tym odbornikl na nervosvalovd onemocnéni by
s vdmi mél probrat vase moznosti bezpelné prepravy vcetné:

- Samostatného fizeni upraveného vozidla
Upravy vozd, které vlastni vase rodina

- Verejné dopravy

OSOBNi VZTAHY
- Socialni vztahy jsou pro zdravi, pohodu a kvalitu zivota zasadni.

Nékdy neprichazi pfilezitosti navazat osobni kontakt a spoleCenské styky pfirozeng, ale je

tfeba jim vénovat zvlastni Usili, aby se podpofilo a usnadnilo za¢lenéni do spole¢nosti. Pro
dospivajici a dospélé s DMD existuje mnoho socialnich skupin, které Ize kontaktovat pro-

stfednictvim pacientskych organizaci. Vas socialni pracovnik bude mit seznam socialnich
skupin, ke kterym byste se mohli chtit pfipojit.

Mezi témata s vysokou prioritou patfi u muzd s DMD navazovani intimnich vztahd a sexu-
alita. Snazte se zacit hovor o vztazich, intimnich vztazich, sexualni orientaci a manzelstvi
s ddvérnymi pfitelem nebo rodinnym pfislusnikem. Mozna vdm budou schopni poradit
ohledné prekonavani prekazek pfi rozvijeni spole¢enskych vztahd a Ucasti na spolecen-
skych akcich. MUze byt také uzite¢né, kdyz si promluvite s nékym z tymu odbornikd na
nervosvalova onemocneéni.

Béhem pravidelné primarni zdravotni péce a kontrol u specialistd byste méli mit ve svém
tymu odbornikd na nervosvalovd onemocnéni nékoho, na koho byste se nebali obratit

s otdzkami tykajicimi se masturbace, sexu, potencialniho rodi¢ovstvi nebo dalSich intim-
nich témat. V pfislusném pfipadé by vam i partnerce/partnerovi mohlo pomoci poraden-
stvi od vztahového terapeuta nebo terapeuta zameéreného na manzelstuvi.




Vztahy s ostatnimi

* Rozvinout dovednosti k navazovani
vztah( s ostatnimi a zajiSténi
vlastnich zalezitosti
(napf. spolecenskeé akce, navstévy
u lékari)

* Pracovat na dosazeni Zadouci
Urovné autonomie a nezavislosti

Bydleni

+ Zhodnotit moznosti bydleni
(doma vs. jinde)

+ Upravit bydleni z hlediska
dostupnosti a bezpeénosti

« Pouzivat podptirné technologie
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Vzdélavani nebo

zaméstnani

* Planovat v¢as budouci povolani

* Zvazit on-line vyuku v porovnani
s navstévou Skoly

+ Kontaktovat Skolni programy

Mlady

dospély
s DMD

Doprava

+ Podporovat nezavislé fizeni
upraveného vozidla

* Upravit rodinné vozidlo

* Prozkoumat dostupné moznosti
nabizené vefejnou dopravou

Kazdodenni €innosti
* Prozkoumat moznosti financovani

Zdravotni péce

+ Pfechod od pediatrické péce
ke zdravotni péCi pro dospélé

+ Zménit komunikaci s poskytovateli
péce zamérenou na rodinu na
komunikaci zaméfenou na pacienta

pro studenty s postizenim a davek na péci * Prodiskutovat zmény v davkach
« Zapsat se k planovani zaméstnani « Naucit se najimat a kolit na zdravotni péci souvisejici s vékem
nebo povolani asistenty osobni péce + Zhodnotit potfebu trvalé piné moci
+ Zajistit odleh&ovaci pééi pro pro zdravotni peci
pecovatele z fad rodinnych
prisludnikd

« Zvazit potfebu porucnictvi nebo
opatrovnictvi

Obr. 153 Co zvazit v pfipadé dospélych s DMD

ZAVER
Doufame, Ze vdm tento prdvodce pomUze na vasi cesté s DMD. Méjte na pameéti, ze existuji
pacientské organizace, centra a tymy nervosvalové péce, rodiny a pratelé, ktefi vam na kaz-

dém kroku vasi cesty mohou pomoci. Prvnim a nejtézsim krokem je vzdy pozadat o pomoc.
Na této cesté nejste sami.

www.mda.org

www.parentprojectmd.org
www.treat-nmd.eu

www.WDO.org

www.parentproject.cz

www.endduchenne.cz

Fotografie poskytlo ob&anské sdruzeni rodica déti se svalovou dystrofii Parent Project Muscular Dystrophy.
Za fotografie dékujeme: Rick Guidotti, Positive Exposure.
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