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Duchennova svalová dystrofie (DMD) je závažné, progredující onemocnění, které postihuje 
přibližně 1 ze 3600 – 6000 živě narozených chlapců. Ačkoliv jsou k dispozici doporučení pro 
různé obtíže DMD, doporučení celkové klinické péče doposud neexistují. Americké Centrum 
pro kontrolu a prevenci nemocí („US Centers for Disease Control and Prevention”) vybralo 
84 klinických lékařů s cílem vypracovat doporučení péče za použití metody „RAND Corpo-
ration–University of California Los Angeles Appropriateness Metod“. Pracovní skupina pro 
péči DMD („The DMD Care Considerations Working Group”) vyhodnotila postupy vyšetření 
a intervence používané k řešení diagnostických, gastroenterologických a nutričních, rehabili-
tačních a nervosvalových, psychosociálních, kardiovaskulárních, respiračních, ortopedických  
a chirurgických aspektů DMD. Tato doporučení prezentovaná ve dvou částech tohoto materi-
álu jsou určena širokému okruhu praktikujících lékařů, kteří pečují o jedince s DMD. Posky-
tují rámec pro rozpoznání multisytémových prvotních projevů a druhotných komplikací DMD  
a pro poskytování koordinované všeoborové péče. V 1. části přehledu popisujeme metody, které 
byly použity při zpracování těchto doporučení, celkový pohled na péči, farmakologickou léčbu 
a psychosociální péči.

Úvod
Duchennova svalová dystrofie (DMD; Online Mende-
lian Inheritance in Man [OMIM] reference 310200) je 
onemocnění vázané na X chromozom, které postihuje 
přibližně 1 ze 3600 – 6000 živě narozených chlapců 
1-3. Postižení jednici mají mírně opožděný motorický 
vývoj, většinou nejsou schopni řádně běhat a skákat 
kvůli slabosti proximálního svalstva, což vede rovněž 
k používání klasického Gowersova manévru při vstá-
vání ze země. Většina pacientů je diagnostikována při-
bližně v 5 letech věku, kdy se jejich fyzické schopnosti 
již značně odlišují od vrstevníků.4 Bez léčby dochází 
ke zhoršování svalové síly a do 13 let věku chlapci po-
třebují invalidní vozík. Objevují se i respirační, orto-
pedické a srdeční potíže, bez léčby je průměrný věk 
úmrtí přibližně 19 let. Může být přítomna i neprogre-
sivní kognitivní dysfunkce.5

DMD nastává v důsledku mutací (hlavně delecí) 
dystrofinového genu (DMD; locus Xp21.2). Mutace 
vedou k absenci nebo vadě v proteinu dystrofinu, což 
má za následek progresivní degeneraci svalů se ztrá-
tou schopnosti samostatné chůze do 13 let.6 Variabili-
ta fenotypu souvisí zejména s typem mutace a jejím 
dopadem na tvorbu dystrofinu. Existují i mírnější, 
alelické formy onemocnění, k nimž patří intermedi-
ární svalová dystrofie a Beckerova svalová dystrofie, 
která vede ke ztrátě schopnosti chůze mezi 13. a 16. 
rokem věku, respektive po 16. roce. S používáním 
kortikosteroidů, které prodlužují období schopnosti 
samostatné chůze, se tyto hranice stávají méně zře-
telnými. Je nicméně důležité vědět, že tyto fenotypy 
existují, a pokud nemoc postupuje mírněji než se 
očekává pro DMD, je na místě provést vyšetření na 
tyto alternativní formy. Někteří pacienti s mutacemi 

dystrofinu mohou mít pouze izolované postižení srd-
ce.7-12 Přibližně 10 % přenašeček vykazuje některé pro-
jevy nemoci, které mohou zahrnovat i jen výhradně 
postižení kognitivní a/nebo srdeční funkce.  Ačkoliv 
porucha je obvykle mnohem mírnější u postižených 
dívek než u chlapců, jsou i případy, kdy je závažnost 
onemocnění podobná, jako u postižených chlapců.13-15 
S výjimkou několika případů spojených s chromozo-
málním přeskupením se přepokládá, že většina dívek 
je postižena v důsledku nerovnoměrné inaktivace 
chromozomu X.

Molekulární podstata DMD je známa více než 20 
let.16-17 Od té doby již bylo na zvířecích modelech 
vyvinuto mnoho slibných léčebných strategií.18 Byly 
zahájeny i studie těchto strategií na lidech, což vede 
k naději na nalezení definitivní léčby této v současné 
době neléčitelné nemoci.18 Ačkoliv specifická léčba 
DMD ještě nedospěla do klinické fáze, přirozený 
průběh nemoci lze změnit zacílením intervencí na 
známé projevy a komplikace. Diagnózu lze stanovit 
promptně; rodině a dítěti může být poskytnuta po-
třebná podpora, a jednici s DMD mohou plně rozvi-
nout svůj potenciál, co se týče vzdělání a zaměstnání. 
Kortikosteroidy, respirační, srdeční, ortopedickou a 
rehabilitační léčbou dosahujeme zlepšení funkčnosti, 
kvality života, zdraví a délky života, s tím, že dnes 
diagnostikované děti se mohou dožít čtvrté dekády 
věku.19-32

Organizace zabývající se touto problematikou udá-
vají odlišnou a nekonzistentní úroveň zdravotní péče 
poskytované jedincům s DMD. Ačkoliv předpokláda-
ná a preventivní klinická léčba DMD je zásadně dů-
ležitá, doporučení existují jen v několika oblastech. 
Řešení mnoha komplikací, které DMD přináší, a to 
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souhrnně a konzistentně, je kriticky důležité pro plá-
nování multicetnrických studií, i pro zlepšení péče  
v celosvětovém měřítku.

Vypracování a zavedení standardizovaných dopo-
ručení péče bylo nejprve zdůrazňováno zainteresova-
nými stranami v rámci komunity DMD, k nimž patří 
vládní orgány, kliničtí lékaři, vědci, dobrovolnické 
zdravotnické agentury a organizace jako Asociace 
pro svalovou dystrofii („Muscular Dystrophy Associa-
tion“) a Parent Project Muscular Dystrophy. Ve Spoje-
ných státech amerických se výzkumné a zdravotnické 
iniciativy zaměřily na problematiku svalové dystrofie 
zejména v důsledku přijetím dodatků „Asistence ko-
munitě svalové dystrofie, výzkum a vzdělání“ z roku 
200133. Součástí těchto aktivit je i vypracování dopo-
ručení ohledně péče. V Evropě získala financování na 
zlepšení léčby a péče v oblasti nervosvalových nemocí 
organizace Network of Excellence (EC036825), TRE-
AT-NMD, která je financována Evropskou unií a jejíž 
prioritou je i standardizace péče v oblasti DMD. Ame-
rické Centrum pro kontrolu a prevenci nemocí („US 
Center for Disease Control and Prevention“, CDC) 
umožnilo vývoj těchto doporučení péče jako společné 
úsilí všech zainteresovaných stran.

Cílem tohoto materiálu je prezentovat doporuče-
ní pro léčbu DMD formulované na základě analýzy 
nezávislých odborných hodnocení co se týče použí-
vaných vyšetření a léčebných intervencí. Tato dopo-
ručení se soustředí na oblasti podporující efektivní 
diagnostiku a účinnou léčbu DMD. Jsou určena ši-
rokému okruhu poskytovatelů zdravotní péče, kteří 
pracují s jednotlivci s DMD a s jejich rodinami, po-
čínaje primární péči až po multidisiciplinární týmy. 
Účelem těchto doporučení je vytvořit rámec pro roz-
poznání prvotních projevů a možných komplikací a 
pro naplánování optimální léčby napříč různými spe-
cializacemi, s koordinovaným, multidisciplinárním 
týmem. V první části tohoto přehledu popisujeme 
použité metody a poskytujeme doporučení ohledně 
diagnostiky, farmakologické léčby a psychosociální-
ho vedení. Druhá část 34 pojednává o provedení mul-
tidisciplinární léčby.

Metody
V oblasti DMD bylo provedeno jen velmi málo rozsáh-
lých randomizovaných kontrolovaných studií (RCT). 
V oblastech, kde takové studie existují (např. užívání 
kortikosteroidů), byl kladen důraz na výsledky, které 
z nich lze odvodit. U ostatních doporučení agentura 
CDC zvolila jako vodítko pro jejich vytvoření meto-
du RAND Corporation – University of California Los 
Ángeles Appropriateness Method („RAM“).35 Metoda 
RAM spojuje vědecké důkazy s kolektivním odborným 
úsudkem ke stanovení vhodnosti a nutnosti klinických 
vyšetření a intervencí. Na rozdíl od metod vycházejí-
cích z konsensu, metoda RAM zachovává integritu 
jednotlivých odborných názorů prostřednictvím ano-
nymních a nezávislých hodnocení, což umožňuje od-
halit oblasti, kde panuje souhlas, ale i oblasti, kde se 
názory rozcházejí a převládá nejistota.35

Mezinárodní koalice 84 zkušených odborníků  
z praxe, představitelů různých odborností, které se 
zapojují v poskytování péče pacientům s DMD, bylo 
nominováno svými kolegy a vybráno agenturou CDC 

a řídícím výborem pro práci na jedné nebo více ko-
misí. Tito odborníci nezávisle hodnotili intervence 
a vyšetření používané v léčbě DMD z hlediska jejich 
vhodnosti a nutnosti na základě klinických scénářů 
prezentovaných ve formátu matice. Matice byly vyvi-
nuty na základě rozsáhlého rozboru literatury – člán-
ků týkajících se intervencí a vyšetření u DMD, za pod-
pory odborných názorů. Z 1981 zkoumaných článků 
CDC použila pro konečné přezkoumání literatury 
489 článků. Na základě rozboru literatury CDC, čle-
nové komisí identifikovali znaky a symptomy, které 
spouští použití určitého vyšetření nebo intervence, 
a veškeré klinické faktory, které je třeba vzít v úva-
hu. Na základě vstupů odborníků CDC uspořádala 
klinické faktory a známky či symptomy do formátu 
matice. Každá matice se zabývala určitým vyšetřením 
nebo zásahem, a zahrnovala klinické otázky, cíle, 
nebo hlavní symptom.

Odborníci poté provedli hodnocení matic ve třech 
kolech: dvou ke stanovení vhodnosti, a jednom ke sta-
novení nutnosti. V 1. kole každý odborník anonymně 
hodnotil vhodnost použití určitého vyšetření nebo in-
tervence ve specifických klinických scénářích pomocí 
bodové stupnice od 1 do 9. Intervence nebo vyšetření 
byly označeny jako „vhodné“, pokud očekávaný pří-
nos pro zdraví převážil nad předpokládaným rizikem, 
bez ohledu na finanční stránku.35 CSD provedla ta-
bulaci a analýzu mediánu vyšetření pro každý scénář 
dle metodiky RAM. Během osobních jednání odbor-
né komise projednaly výsledky a upravily matice pro 
druhé kolo hodnocení vhodnosti. Po 2. kole CDC 
kategorizovala vyšetření a intervence jako „vhodné“, 
„nevhodné“ či „nejisté“, a identifikovala případné ne-
shody mezi odborníky.

Ve 3. kole odborníci prováděli hodnocení vyšetře-
ní a intervencí, které byly vyhodnoceny jako vhodné  
a u nichž nebyla identifikována neshoda v rámci ko-
mise ve 2. kole, tentokrát z hlediska nutnosti, opět 
za pomoci obdobné stupnice 1 až 9. Odborníci mohli 
hodnotit vyšetření nebo intervenci jako „nutné“, po-
kud splňovaly následující čtyři kritéria (1) intervence 
či vyšetření byly vyhodnoceny jako „vhodné“, bez 
neshody; (2) bylo by nepatřičné nenabídnout inter-
venci či vyšetření v navrhovaném klinickém scénáři; 
(3) je odůvodněná možnost, že zásah nebo hodnotící 
nástroj pacientovi prospějí; (4) velikost očekávaného 
prospěchu není malá.35 Po třech kolech nezávislého 
hodnocení členové odborných komisí data přezkou-
mali a interpretovali, s cílem vytvořit klinicky rele-
vantní dokument.

Tento Přehled, sestávající se ze dvou částí, se za-
měřuje na vyšetření a intervence, které byly shledány 
„nutnými“, „vhodnými“ a „nevhodnými“, dle definice 
RAM. Oblasti neshody nebo nejistoty jsou uvedeny, 
mají-li praktický dopad. Tato doporučení vycházejí 
z výsledků získaných metodou RAM, s výjimkou pří-
padů, kde jsou k dispozici důkazní informace získané 
na základě klinických testů, zejména data ze studií 
RTC. Ve vzácných případech, kdy existují důkazní 
informace na bázi RTC, které doporučení podporu-
jí, jsme tuto skutečnost uvedli. V průběhu formulace 
doporučení identifikovaly odborné komise klinické 
otázky, které původně nebyly zahrnuty do originál-
ních matic. Pokud je to uvedeno, byly výsledky získa-
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né metodou RAM doplněny i literaturou a odborný-
mi názory, k získání uceleného obrazu o doporučené 
péči o pacienty s DMD.

Multidisciplinární tým a nástroje
Každá odborná komise definovala soubor vyšetření  
a intervencí, které lze aplikovat při léčbě DMD 
(obrázek č. 1). Klíčovým prvkem tohoto procesu je 
multidisciplinární přístup k péči o pacienty s DMD,  
a požadovaný okruh odborností. Pacient a jeho rodi-
na by měli aktivně spolupracovat s lékařem – odbor-
níkem, který klinickou péči koordinuje. V závislosti 
na okolnostech a situaci pacienta, jako např. oblast 

/ země trvalého pobytu nebo pojištění, může tuto 
úlohu vykonávat neurolog nebo dětský neurolog, re-
habilitační odborník, neurogenetik, dětský ortoped, 
pediatr nebo lékař primární péče – praktický lékař, 
případně jiný lékař. Tento lékař si musí být vědom po-
tenciálních otázek a musí mít přístup k intervencím, 
které tvoří základ řádné péče o pacienty DMD. Sem 
patří udržování zdravotního stavu a odpovídající mo-
nitorování progrese onemocnění a komplikací s cílem 
poskytnout včasnou, preventivní péči a zajistit opti-
mální léčbu nemoci. Vstupy z různých specializací  
a důraz na jednotlivé intervence se budou měnit, jak 
bude onemocnění progredovat (obrázek č. 2)

Obrázek 1: Mezioborová péče u DMD
Koordinace klinické péče je klíčovým prvkem léčby DMD. Tato péče je nejlépe zajišťována v režimu multidisciplinární péče, kdy pacient a rodina mají přístup k odborným znalostem 
a dovednostem potřebným k požadované multisystémové léčbě DMD a kdy spolu vzájemně spolupracují. Koordinovanou klinickou péči může zajišťovat široký okruh zdravotnických 
odborníků, v závislosti na místních službách, včetně (mimo jiné) neurologů nebo dětských neurologů, rehabilitačních odborníků, neurogenetiků, pediatrů a lékařů primární 
péče. Je zásadně důležité, aby osoba odpovědná za koordinaci klinické péče měla povědomí o dostupných vyšetřeních a intervencích k aktivní léčbě veškerých potenciálních 
problémů souvisejících s DMD. ABG=arterial blood gas, arteriální krevní plyny. ACE=angiotensin konvertujícíc enzym. DMD=Duchennova svalová dystrofie. Echo=echokardiogram. 
EKG=elektrokardiogram. GC=glukokortikoidy. GI=gastrointestinální. MEP=maximum expiratory pressure, maximální tlak při výdechu, MIP=maximum inspiratory pressure, 
maximální tlak při nádechu. PCF=peak cough flow, vrcholová hodnota proudu vzduchu vydechovaného při kašli. ROM=range of motion, rozsah pohybu. 
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Obrázek č.2 : Stádia nemoci a péče ke zvážení
ADL= běžné denní činnosti. GC=glukokortikoidy. GI=gastrointestinální. TA= tendo-Achilles, Achillova šlacha 

Stadium 1
Presymptomatiké

V tomto stadiu může 
být diagnostikováno 

DMD pokud je zjištěna 
zvýšená hladina 

kreatin kinázy, nebo 
v případě pozitivní 
rodinné anamnézy

Může vykazovat 
opožděný vývoj bez 

poruchy chůze

Gowerův manévr Zvýšeně 
namáhavá/těžkopádná 

chůze může být schopný 
po nějaký čas  

samostatného stoje

Funkce horních 
končetin a schopnost 
držení těla výrazně 

omezena

Schopný udržet tělo

Může docházet 
k vývoji skoliozy

Ztrácení schopnosti 
chůze do schodů 

a schopnosti vstát 
ze země

Kolébavá chůze

Může se vyskytnout 
chůze pro špičkác

Chůze do schodů 
možná

Stadium 2
časná chodící fáze

Stadium 3
pozdní chodící fáze

Stadium 4
časná

nechodící fáze

Stadium 5
pozdní

nechodící fáze

Diagnostika

Neurologická
péče

Ortopedická
péče

Rehabilitace

Péče
o respirační

systém

Kardiologická
péče

GI, péče
o řeč,

polykání,
výživa

Psychosociální
péče

Genetické vyšetření a poradenství
Velmi pravděpodobně pacient diagnostikován do tohoto stádia 

onemocnění mimo případů, kdy je diagnostika zpožděna vzhledem 
k jiným příčinám (např. koexistující patologie)

Pokračování ve vyhodnocování, aby bylo zajištěno, že očekávaný vývoj onemocnění je ve shodě 
s interpretací diagnostického vyšetření

Nejméně jednou za 6 měsíců vyhodnocení funkce, síly a rozsahu pohybu k určení fáze onemocnění a stanovení 
nutnosti zahájit léčbu GC a za účelem průběžné správy GC režimu a řízení vedlejších účinků

Předběžné (anticipatorní)  
plánování pro budoucí vývoj

Zvážení možnosti 
operace TA kontraktur 
v určitých případech

Zajištění úplností očkovacího 
schématu (kalendáře)

Normální respirační funkce

Echokardiogram při 
stanovení diagnózy 

nebo do 6 roku věku

Maximálně 
v 24 měsíčním odstupu 
do 10 let věku, dále pak 

1x ročně

Podpora rodiny, včasné 
vyšetření/intervence 

v oblasti vývoje, učení 
a chování

Sledování váhového přírůstku odpovídajícího věku. Vyšetření výživy při pod/nadváze

Vyšetření/intervence v oblasti učení, chování a zvládnutí situace.
Podpora samostatnosti a sociálního vývoje

Zajištění 23 – valentní 
pneumokokové a chřipkové 

vakcinace v rámci 
očkovacího kalendáře

Ortopedická operace velmi zřídka nutná

Sledování skoliozy, intervence fúzí páteře 
v definovaných situacích

Možná intervence postavení chodidla 
pro umístění na invalidní vozík

Nízké riziko respiračních problémů

Sledování vývoje

Zvýšené riziko 
zhoršeného dýchání

Vysoké riziko selhání 
respirace

Věnování pozornosti 
možné dysphagii

Plánování přechodu 
na péči o dospělé 

pacienty

Zahájení vyšetření 
respiračního systému

Zahájení respiračního 
vyšetření a intervencí

Školení (instruktáž) a podpora, Preventivní 
opatření k zachování extensibility svalstva,  

minimalizace kontraktur. Podpora vhodného 
cvičení/aktivit. Podpora funkce a zapojení. 

Poskytnutí vhodných pomůcek

Pokračování v předchozích opatřeních. Poskytnutí vhodného invalidního vozíku 
a lůžka a adaptačních pomůcek k usnadnění maximální možné míry 

samostatnosti v běžných denních činnostech, funkce a zapojení

Vyšetření stejná jako pro mladší skupiny pacientů. Zvýšené riziko 
kardiologických problémů vzhledem k věku, vyžaduje intervenci 

i u asymptomatických pacientů

Použití standardních intervencí srdečního selhání se zhoršením srdeční funkce



V praxi je k péči o pacienta s DMD na klinickém 
pracovišti nutný bezbarierový přístup, systém parko-
vání s odpovídajícím vybavením (např. mechanické 
zvedací nebo posuvné plochy), a dostupnost školené-
ho personálu, který zajistí bezpečný přesun nechodí-
cího pacienta. Zásadně důležité jsou odborné znalosti 
a prostředky k získávání přesných údajů o váze, výšce 
a vitálních projevech, spolu se školeným personálem. 
Jsou k dispozici i speciální váhy, na které se vejde in-
validní vozík. Měření výšky u pacientů s těžkou skoli-
ózou nejsou přesná, a lze je nahradit měřením rozpětí 
paží.

Diagnostika DMD
Cílem péče v oblasti diagnostiky je zajistit přesnou  
a promptní diagnózu, což umožní zahájení vhod-
ných intervencí, průběžnou podporu a vzdělávání,  
a minimalizuje délku a dopad protahovaného dia-
gnostického procesu. Diagnostika by měla být prová-
děna odborníkem na nervosvalová onemocnění, který 
může dítě posoudit klinicky, má rychlý přístup k od-
povídajícím vyšetřením a je schopen je interpretovat 
v kontextu klinického obrazu. Následné sledování  

a podpora rodiny po stanovení diagnózy bude často 
posilována podporou ze strany genetiků a genetic-
kých poradců.

Kdy mít podezření, že se jedná o DMD
Podezření na diagnózu DMD (obrázek 3) by mělo být 
zváženo bez ohledu na rodinnou anamnézu a obvykle 
je spouštěno jedním ze tří způsobů: (1) nejobvykleji je 
u chlapce pozorována abnormální svalová funkce; (2) 
je zjištěno zvýšení kreatinkinázy v krevním séru na 
základě testů provedených z jiné indikace; nebo (3) 
je zjištěno zvýšení transamináz (aspartátaminotrans-
feráza a alaninaminotransferáza, které jsou produko-
vány svaly a jaterními buňkami). Diagnóza DMD by 
tedy měla být zvážena před biopsií jater u každého 
chlapce se zvýšením transamináz. K počátečním sym-
ptomům DMD patří opožděný nástup samostatné 
chůze, časté pády nebo obtíže při běhu a chůzi do 
schodů. Ačkoliv DMD je obvykle diagnostikována 
okolo 5 let věku, podezření na tuto diagnózu lze mít 
již mnohem dříve, s ohledem na opoždění v psycho-
motorickém vývoji jako například nástup samostatné 
chůze nebo vývoj řeči; tato opoždění byla zdokumen-

Obrázek 3: Diagnostika DMD: cesta od podezření k potvrzení diagnózy
V případě podezření na DMD se přistoupí k diagnostickému testování periferní krve na zvýšení kreatinkinázy. V případě zvýšení kreatinkinazy jsou indikovány genetické testy. 
V případě negativity všech genetických testů lze diagnózu dystrofinopatie potvrdit absencí dystrofinového proteinu při biopsii svalu. Pokud diagnóza dystrofinopatie není potvrzena 
biopsií svalu ani genetickým testem, je diagnostika alternativních svalových dystrofií složitá a vyžaduje zvláštní postupy. CK= kreatinkináza. DMD=Duchennova svalová dystrofie.
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Potvrzení diagnózy

Kdy mít podezření na DMD

Pokud není v rodinné anamnéze:
Nechodí do 16 až 18 měsíce věku

Gowerův manévr (jakýkoliv věk, zejména 
méně než 5 let věku dítěte)

Testování Delece/duplikace dystrophinu: 
nalezena mutace delece/duplikace

Svalová biopsie:
chybí Dystrophinová bílkovina

Genetická sekvenční analýza: 
nalezena mutace

Potvrzení Dystrophinopatie

Nejedná se o DMD: 
Zvážení alternativní 

diagnózy

DMD screening:
Koncentrace Kreatin Kinázy 

značně zvýšena

Pokud je pozitivní rodinná anamnéza: 
jakékoliv podezření na abnormální 

svalovou funkci

Pacient s nevysvětleným 
zvýšením transamináz

µ U pacientů diagnostikovaných svalovou biopsií je rovněž nutné genetické vyšetření dystrophinového genu, 
µ Pro pacienty diagnostikované genetickým vyšetřením je svalová biopsie možná k odlišení DMD od mírnějších fenotypů
µ Následná více-oborová péče nutná
µ Genetické poradenství je velmi doporučeno pro jakékoliv ohrožené rodinné příslušníky ženského pohlaví
µ Nabídnutí podpory pacienta a rodiny a kontaktu s pacientskou organizací

Následně po diagnóze
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tována prospektivně, sledováním pacientů s DMD 
identifikovanou v rámci screeningu novorozenců.36 
Přítomnost Gowersova manévru u dítěte mužského 
pohlaví by vždy měla vést k diagnostickému vyšetření 
na DMD, zejména pokud dítě má rovněž kolébavou 
chůzi. Chůze po špičkách může být přítomna, ale 
nenapomáhá při rozhodování o podezření na DMD. 
V případě pozitivní rodinné anamnézy DMD by měl 
být uplatněn nízký práh pro testování kreatinkinázy, 
ačkoliv i zde bude mít vliv věk dítěte. U dítěte do  
5 let věku pravděpodobně nebude možné zcela vylou-
čit podezření na DMD běžným vyšetřením svalstva. 
S rostoucím věkem se však pravděpodobnost DMD 
na základě běžného vyšetření svalstva u dítěte progre-
sivně snižuje. Chlapec starší než 10 let s normální sva-
lovou funkcí tedy velmi pravděpodobně nemá DMD.

Potvrzení diagnózy
Cesta k potvrzení diagnózy (obrázek č. 3) závisí na 
místní dostupnosti rychlých a spolehlivých testů, 
které musí být interpretovány spolu s klinickým 
obrazem a míře závažnosti projevů v závislosti na 
typu mutace genu pro dystrofin. I pokud byla DMD 
nejprve potvrzena absencí exprese dystrofinového 
proteinu na základě svalové biopsie, je vždy nut-
ný test na DMD mutaci ze vzorku krve. Výsledky 
genetických testů poskytnou klinické informace 
potřebné ke genetickému poradenství, prenatál-
ní diagnostice a zvážení možností budoucí terapie 
specifické pro určité typy mutace. Genetický pod-
klad pro DMD mohou tvořit různé typy mutací.12 
Genetické testy běžně používané k identifikaci 
mutací dystrofinu jsou multiplex PCR,37 multiplex 
ligation-dependent probe amplification,38 sing-
le-condition amplification / internal primer39, 40  
a multiplex amplifiable probe hybridization.40 Tech-
nika Multiplex PCR je široce dostupná a nejméně ná-
kladná, ale detekuje pouze delece a nepokrývá celý 
gen, takže delece nemusí být vždy plně charakterizo-
vána. Techniky multiplex ligation-dependent probe 
amplification a amplifiable probe hybridization de-
tekují delece a duplikace a pokrývají všechny exony,  
a technika single-condition amplification / internal 
primer detekuje delece a poskytuje údaje o řazení. 
Ani jedna z těchto technik není všeobecně dostupná.

Pokud analýza za použití jedné nebo několika 
z těchto technik vede k identifikaci a úplné charakte-
rizaci dystrofinové mutace, není již nutné další testo-
vání. Je-li test na delece / duplikace negativní, mělo 
by být provedeno sekvencování dystrofinového genu, 
s cílem nalézt místo bodových mutací nebo malých 
delecí / inzercí.39, 40 Úplná charakterizace mutace (ko-
nečné hranice delece nebo přesná pozice jakékoliv 
bodové mutace) je nutná k umožnění korelace před-
pokládaného dopadu mutace na čtecí rámec genu, 
což je hlavním determinantem fentotypické variabili-
ty pozorované u dystrofinopatie,19,21,22 a rovněž ke sta-
novení vhodnosti léčby specifické pro určité mutace, 
která je nyní ve stádiu studií.41-43

Svalovou biopsii je možné provést v závislosti na 
klinické situaci, dostupnosti genetického testování  
a vybavení střediska, které pacient navštěvuje.44 Ote-
vřená biopsie svalu je nutná, jedná-li se o diferenci-
ální diagnostiku mezi DMD a jinými diagnostickými 

možnostmi, jako je jiný typ muskulární dystrofie, kde 
je nutné, aby bylo k dispozici dostatečné množství 
vzorku pro další vyšetření. Jehlová biopsie může být 
na místě tehdy, pokud testování probíhá pouze na 
DMD, nebo pokud je klinický pracovník dostateč-
ně zručný pro získání mnohočetných částek v rámci 
jednoho odběru od dětských pacientů.45, 46 Na praco-
vištích, kde je prováděna, je velmi vhodná technika 
konchotomie, protože vede k získání většího vzorku 
než biopsie jehlou, a přitom není nutný otevřený chi-
rurgický výkon.47, 48

Klíčové testy prováděné na základě svalové biop-
sie u DMD jsou imunocytochemie a imunoblotting 
na dystrofin, a měly by být interpretovány zkušeným 
patologem pro nervosvalová onemocnění.7-9 Biopsie 
svalu může podat informace o množství a molekulár-
ní velikosti dystrofinu, pokud je tento protein příto-
men.7-9, 12, 44 Rozlišení mezi úplnou a částečnou absencí 
dystrofinu může pomoci odlišit DMD od mírnějšího 
fenotypu dystrofinopatie.7-9, 12, 44 K potvrzení DMD 
není nutná elektronová mikroskopie. 

Po stanovení diagnózy DMD na základě pozitivní 
biopsie je nutné genetické testování. Svalová biopsie 
není nutná, lze-li dříve zajistit diagnózu na bázi gene-
tických testů, zejména z toho důvodu, že rodina může 
tento postup vnímat jako traumatický. Pokud však 
genetické testy byly provedeny a neodhalily žádné 
mutace, nicméně koncentrace kreatinkinázy jsou zvý-
šené a jsou přítomny znaky či symptomy konzistentní 
s DMD, je biopsie svalu dalším nutným diagnostic-
kým krokem. Totéž platí v případě, že je zde rodinná 
anamnéza DMD a podezření na diagnózu, ale není 
známa rodinná mutace.

Ačkoliv tradičně byla součástí vyšetření dětí s po-
dezřením na nervosvalové onemocnění i elektromyo-
grafie a měření vodivosti nervů, dle názoru odborné 
komise nejsou tyto indikovány ani nutné pro specific-
ké vyhodnocení DMD.

Nervosvalové a skeletální vyšetření
Součástí klinického vyšetření u DMD je zjištění osob-
ní a rodinné anamnézy a provedení fyzikálního vy-
šetření se zaměřením na pohybový systém a souvise-
jící funkční postižení. Odborný lékař se zaměřením 
na nervosvalová onemocnění by měl mít zkušenosti  
s očekávaným průběhem onemocnění DMD, aby 
mohl rozeznat odlišnosti od klasického průběhu 
(např. že mírnější průběh může znamenat méně 
závažnou dystrofinopatii a že závažnější forma one-
mocnění může znamenat současnou komorbiditu). 
Odborný lékař se rozhoduje na podkladě informací 
získaných pravidelným vyšetřením progrese one-
mocnění (tj. síla, rozsah pohybu, držení těla, způ-
sob chůze, časové testy),49 sledováním schopnosti 
zvládat běžné denní činnosti, a použitím stupnic 
pro měření motorických funkcí. Tato vyšetření, kte-
rá často rozhodují o léčebných intervencích a jejich 
možných komplikací jsou popsána v tabulce č. 1. 
Má-li si lékař udržet kompetentnost, testy vyža-
dují trénink a zkušenost, Výběr testů používaných 
v dané kategorií je ovlivňován i místními faktory; 
důležitá je zejména konzistentnost v rámci indivi-
duálních klinických projevů, která umožní porov-
nání v čase.

www.thelancet.com/neurology Vydáno online 30. listopadu 2009 DOI:10.1016/S1474-4422(09)70271-6



Farmakologická intervence v oblasti sva-
lové síly a funkčnosti 
Farmakologické zásahy již začaly měnit přirozený 
průběh DMD a další pokrok a efektivnější léčba vy-
cházející z nových poznatků o příčině DMD by měly 
umožňovat další zlepšení průběhu onemocnění – včet-
ně genové terapie a tzv. „small mollecule therapy“. Nej-
ničivější a nejvíce patrný dopad má DMD na kosterní 
svalstvo, s následnou ztrátou svalové síly a poruchou 
funkce. Progrese svalové degenerace u DMD je dobře 
zdokumentována jak z hlediska patofyziologie a pa-
tokineziologie (s proximálně-distální progresí svalové 
slabosti vedoucí k progresivním ztrátám v oblasti čin-
ností působících proti zemské přitažlivosti a nakonec 
ke ztrátě schopnosti chůze).53-58 Několik komisí se za-
bývalo cílenou léčbou na optimalizaci síly a funkčnosti, 
která zahrnuje farmakologické intervence, např. gluko-
kortikoidy, a fyzioterapeutické intervence (pojednané 
v části 2 toho Přehledu34), např. používání nenásilného 
cvičení a aktivit a péče o systém kosterního svalstva  

s cílem předcházet kontrakturám a deformitám či je mi-
nimalizovat.

Glukokortikoidy
Glukokortikoidy jsou v současné době jediným do-
stupným lékem, který zpomaluje pokles svalové síly  
a funkčnosti u DMD,19, 20, 59-63 což následně snižuje riziko 
skoliózy a stabilizuje dýchací funkce.61, 62 Může nastat  
i zlepšení srdeční funkce – zatím jsou k dispozici ome-
zené údaje, které naznačují pomalejší snižování echo-
kardiografických ukazatelů srdeční dysfunkce, i když 
tyto údaje nemusí nutně vypovídat o oddálení srdeč-
ních symptomů, znaků, či související úmrtnosti.25, 62

První RTC studie u pacientů léčených predniso-
nem po dobu do 6 měsíců naznačují zlepšení svalové 
síly, kdy nejpříznivější profil je u dávkování 0,75 mg/
kg denně.64 Užívání vyšších dávek, 1,5mg/kg denně 
nemělo větší účinnost65 a nižší dávka 0,3 mg/kg byla 
méně prospěšná. Denní podávání bylo mnohem účin-
nější než léčba každý druhý den.65 V Evropě je místo 
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Metoda Cíle testování Chodící pacient Nechodící pacient

Testování 
síly

Manuální testování 
svalové síly (stup-
nice MRC)50

Kvantitativní myo-
metrie (přínosná 
v případě svalové 
síly 3-5 na stupnici 
MRC)*

Opakovaná vyšetření, cílem je: identifikace 
odchylek od očekávaného klinického prů-
běhu; monitorování progrese onemocnění 
a predikce ztrát funkčnosti; vyšetření 
reakce na léčbu; monitorování svalové 
nerovnováhy

Test síly dolních končetin manu-
álním testováním svalů každých 
6 měsíců

Ranná fáze: test síly 
horních a dolních 
končetin každých 
6 měsíců. Pozdější 
fáze: hodnota testo-
vání je méně jistá

Rozsah 
pohybu

Goniometrie 51 Vyšetření oproti výchozímu stavu ( „baseli-
ne“), slouží k: rozpoznání objevujících se 
kontraktur kloubů a šlach svalů, které by 
mohly přispět / vést ke zhoršení funkč-
nosti pohybového systému; k rozpoznání 
potřeby dalšího či pozměněného terapeu-
tického / chirurgického zásahu (např. orté-
zy,dlahy, použití vertikalizačních stojanů, 
prodloužení kontraktur Achill.šlach) 

Dolní končetiny: kyčelní, kolenní 
a hlezenní kloub; Achillovy šla-
chy, šlachy kolenního kloubu 

Dolní končetiny: 
kyčelní, kolenní 
a hlezenní kloub; 
Achillovy šlachy, 
kolenní šlachy 
Horní končetiny:  
loket, zápěstí, dlou-
hé flexory prstů 

Časové 
testy

Standardizované 
použití funkčních 
testů s měřením 
času50, 57

Snadný a relevantní způsob změření denní-
ho funkčního stavu; reaguje na změnu 

Změření času chůze na 10m, 
změření času Gowersova manév-
ru, změření času k vystoupání  
4 schodů, změření času k vstání 
ze židle, 6-minutový test chůze.
V pozdní fázi,kdy je pacient ještě 
schopen samostatné chůze, může 
být vhodným testem měření času 
potřebného k obléknutí košile 

V ranné nechodící 
fázi může být vhod-
ným testem čas 
potřebný k oblečení 
košile, v pozdějších 
fázích se časové 
testy nepoužívají

Zvládání 
každo-
denních 
činností

Vyšetření zhor-
šení ve zvládání 
běžných činností 
doma, ve škole a v 
komunitě

Vysoce relevantní z hlediska rozhodnutí  
v oblasti pomůcek a úprav k bezbariérové-
mu přístupu 

Četnost pádů, sledování stereoty-
pu chůze, schopnost sebeobslu-
hy, psaní, používání počítače 
Schopnost fungovat ve škole  
a v komunitě 

Schopnost sebeob-
sluhy, psaní  
a používání počítače, 
ovládání ručního  
a elektrického vozíku
Schopnost fungovat 
ve škole  
a v komunitě

Stupnice 
měření 
motorických 
Diagnosti-
ka DMD: 
cesta od 
podezření 
k potvrzení 
diagnózy cí

Vyšetření moto-
rické funkce dle 
specifický kriterií 
k získání celko-
vého bodového 
hodnocení 

Umožňuje sledovat progresi a odezvu na 
terapii

Stupnice měření motorických 
funkcí dolních končetin „Vignos 
lower extremity scale“, vyšetření 
schopnosti chůze „North Star 
Ambulatory Assessment“, měření 
motorických funkcí

Stupnice pro horní 
končetiny „Brooke 
upper extremity 
scale“,stupnice 
pro hodnocení 
funkčnosti „Egen 
Klassifikation“, 
Hammersmithova 
motorická stupnice 

Rutinní klinická kontrola by měla proběhnout každých 6 měsíců, není-li stanoveno jinak. Každé 4 měsíce se doporučuje odborné vyšetření 
/ posouzení z hlediska fyzioterapie a pracovní terapie. MRC = UK Medical Research COuncil. *Ačkoliv odborná komise shledala tyto testy 
vhodnými hodnotícími nástroji, jsou obvykle používány spíše ve výzkumu než v klinickém prostředí.

Tabulka č. 1 Navrhovaná nervosvalová vyšetření u pacientů s Duchennovou svalovou dystrofií



prednizonu často používán prednisolon. Deflazacort, 
podobný glukokortikoid dostupný v mnoha zemích, 
který však v současné době není schválený pro použití 
v USA US Food and Drugs Administration ani CDC, 
vykazuje podobné účinky při denní dávce 0.9 mg/kg  
a má mírně odlišný chronický rizikový profil.67, 68 

Následné dlouhodobější studie o užívání predniso-
nu / prednisolonu a deflazacortu se zaměřují spíše na 
jejich efekt co se týče prodloužení období schopnosti 
samostatné chůze než na krátkodobá zlepšení v síle (tj. 
ke snižování motorických funkcí dochází i nadále, ale 
pomaleji).69, 70 V poslední době bylo rovněž prokázáno, 
že pokračováním v léčbě i poté, co pacient ztratí schop-
nost samostatné chůze, dochází ke snížení rizika pro-
gresivní skoliózy a ke stabilizaci proměnných u testů 
plicních funkcí.61, 62

Na základě těchto přesvědčivých zdrojů, praktických 
návodů a osobní zkušenosti komise důrazně doporuču-
je zvážení glukokortikoidové terapie u všech pacientů 
s DMD.19, 20 Ve zbývající části této kapitoly uvádíme vo-
dítko ohledně klinických informací, které jsou nezbyt-
né ke stanovení, kdy začít s  medikací glukokortikoidy 
a jak monitorovat a zvládat vedlejší účinky.

Cílem užívání glukokortikoidů je u chodícího dítěte 
zachování schopnosti chůze a minimalizace pozděj-
ších dýchacích, srdečních a ortopedických komplikací, 
s přihlédnutím k dobře popsaným rizikům spojeným 
s chronickým podáváním glukokortikoidů. Pokud tyto 
rizika již existují, riziko vedlejších účinků se může zvý-
šit (tabulka č. 2). U těchto pacientů je třeba věnovat 
zvláštní péči rozhodování, které glukokortikoidy zvo-
lit, kdy začít s léčbou a jak nejlépe dítě sledovat z hle-
diska případných obtíží. Po celou dobu léčby je třeba 
zohledňovat vysoké riziko vedlejších účinků steroidů. 
Prevence a zvládání vedlejších účinků musí být proak-
tivní 59. Rodině musí být vydán „steroidový průkaz“ 
nebo jiný doklad uvádějící, že dítě užívá steroidy, a co 
je třeba vzít v úvahu při první pomoci („emergency 
care“) v případě akutního stavu, zlomeniny, závažné 
infekce, nutnosti operace nebo celkové anestesie, který 
na tyto skutečnosti upozorní zdravotnické pracovníky, 
se kterými dítě může přijít o styku.

Zahájení terapie glukokortikoidy
 V literatuře nenalezneme všeobecně akceptované 
směrnice ohledně času, kdy je nejvhodnější u chlapce 
s DMD zahájit terapii glukokortikoidy. Názor odbor-
né komise odvozený metodou RAM je, že načasování 
zahájení terapie glukokortikoidy musí být předmětem 
individuálního rozhodnutí na základě funkčního stavu, 
s přihlédnutím k věku pacienta a pre-existujícím riziko-
vým faktorům co se týče negativních vedlejších účinků. 
K rozhodování může klinickým pracovníkům pomo-
ci rozpoznání tří fází motorické funkčnosti u DMD: 
fáze, kdy se pacient pohybově zlepšuje („progress“), 
fáze „plateau“ a fáze, kdy dochází k poklesu funkčnos-
ti („decline“) – obrázek č. 4. V každém případě platí, 
že před zahájením užívání steroidů by měl být splněn 
národní očkovací kalendář a stanovena imunita proti 
planým neštovicím.

Zahájení terapie glukokortikoidy se nedoporučuje 
u dětí, kde ještě dochází k získávání pohybových do-
vedností, zejména do dvou let věku. Typicky chlapci  
s DMD dělají pokrok v pohybové oblasti do přibližně 

4 až 6 let věku, ačkoliv pomaleji než zdraví chlapci  
v jejich věkové skupině.81 V této fázi by s pečujícími 
osobami měla být projednána možnost eventuálního 
podávání steroidů, tzn. před fází stagnace pohybových 
dovedností („plateau“) a následné fáze poklesu. Fázi 
„plateau“, která může trvat i jen několik měsíců, lze 
identifikovat pokud již nedochází k pokroku v pohy-
bových dovednostech, ale ještě nedochází k poklesu,  
a to na základě předchozí historie a časových testů 
(tabulka č. 1). Dítě, kterému trvá časový test déle, 
ztrácí dovednosti (jako je chůze do schodů) a vykazu-
je menší vytrvalost nebo častěji padá, je ve fázi pokle-
su. Jakmile je jednoznačně stanovena fáze „plateau“, 
obvykle ve věku 4 – 8 let, měl by klinik navrhnout 
zahájení léčby glukokortikoidy, pokud neexistují 
podstatné důvody (např. pre-existující rizikové fakto-
ry vedlejších účinků), proč vyčkat až do fáze poklesu. 
Zahájení podávání steroidů v plně rozvinuté fázi po-
klesu nebo poté, co je schopnost chůze marginální, 
je rovněž doporučováno, ale může mít omezenější 
přínos.

 
Tato doporučení ohledně času, kdy začít s léčbou 

glukokortikoidy, by měla být vykládána jako minimální 
práh. Někteří lékaři upřednostňují agresivnější přístup 
s časnějším zahájením léčby již při prvním nástupu kli-
nických symptomů, ačkoliv nejsou k dispozici publiko-
vané údaje, které by tento přístup odůvodňovaly, a od-
borná komise tedy nepovažovala za vhodné prosazovat 
časnější léčbu glukokortikoidy.

Protože rozhodnutí o zahájení léčby glukokortikoidy 
vychází ze sériového vyšetření a z informací sdělených 
rodiči, je u zahájení léčby při první návštěvě nebo na 
základě konzultace jiného lékaře nutné další sledování. 
V případě první návštěvy je vyšetření rozvoje pohybo-
vých funkcí dítěte (pokrok, „plateau“ a pokles) zalo-
ženo čistě na anamnéze podané pečující osobou, takže  
u dítěte mladšího 6 let je třeba postupovat při stanovení 
těchto závěrů velmi pečlivě. Je-li podávání glukokorti-
koidů zahájeno při první návštěvě, navrhujeme, aby byl 
v tomto okamžiku určen lékař, který bude odpovídat 
za sledování dítěte, zejména pokud tuto úlohu nemůže 
plnit lékař, který doporučuje tuto léčbu.

Dlouhodobé užívání glukokortikoidů vyžaduje vel-
ké zapojení ze strany rodiny. K základním otázkám, 
které je třeba projednat, patří vedlejších účinky, povin-
nost sledovat a zvládat negativné otázky, které mohou 
vyvstat, a požadavek, aby dítě bylo přísně sledováno 
svým lékařem primární péče / praktickým lékařem  
a specializovaným týmem.

Užívání glukokortikoidů po ztrátě schopnosti chůze 
U pacientů, kteří užívali glukokortikoidy v době, kdy 
byli schopni chůze, mnoho odborníků pokračuje s me-
dikací i po ztrátě schopnosti chůze62 s cílem zachovat 
sílu horních končetin, snížit progresi skoliózy a oddálit 
zhoršení dýchacích a srdečních funkcí.19, 61, 62

Indikace k zahájení léčby glukokortikoidy u necho-
dících pacientů jsou spíše relativní než absolutní. Účin-
nost léčby glukokortikoidy z hlediska prevence skolió-
zy nebo stabilizace srdečních či dýchacích funkcí není 
v tomto kontextu známa; tato otázka vyžaduje ověření 
v dalších studiích. Omezená data z provedených studií 
nicméně napovídají, že u pacientů v časné nechodící 

www.thelancet.com/neurology Vydáno online 30. listopadu 2009 DOI:10.1016/S1474-4422(09)70271-6



www.thelancet.com/neurology Vydáno online 30. listopadu 2009 DOI:10.1016/S1474-4422(09)70271-6

Doporučené sledování Intervence

Konstituční a kosmetické

Cushingoidní rysy,19 
obezita,70, 71

Zvláštní obezřetnost je nutná, je-li pacient, rodiče nebo 
sourozenci obézní
Před zahájením užívání steroidů je nutné dietetické pora-
denství; upozornit na zvýšenou chuť k jídlu

Zahájit aktivní dietetické řízení pro celou rodinu, nejen pacienta
Zvážit přechod z prednisonu na deflazacort
Zvolit jiný režim

Hirsutismus19 Předem upozornit rodiče Obvykle se nevyskytuje v takovém rozsahu, aby byla nutná změna medikace

Akné, tinea, bradavice Více patrné u teenagerů Používat pomocná léčebná opatření (předepsat topickou léčbu) a neuspěchat změnu 
režimu GC, pokud chlapec není emocionálně sklíčený

Růstová retardace72,73 Sledovat výšku nejméně každých 6 měsíců v rámci vše-
obecné péče (u DMD bývá postava drobnější i bez léčby 
steroidy61 

Zvážit endokrinologické vyšetření, pokud se růst zastaví

Opožděná puberta Sledovat pubertální vývoj dle Tannera
Identifikovat rodinnou anamnézu opožděné pohlavní zralosti

Zvážit endokrinologické vyšetření, je-li opoždění patrné nebo znepokojuje-li pacienta 

Negativní změny  
v chování,19, 74-76

Identifikovat výchozí nálady temperament, případnou 
hyperaktivitu (ADHD) a upozornit rodiče, že tyto se často 
přechodně zhorší v prvních 6 týdnech terapie glukokorti-
koidy

Rozhodnout, zda je na místě před zahájením terapie glukokortikoidy zaléčit výchozí 
problémy (např. ADHD – poradna nebo preskripce léků)
Zvážit změnu načasování medikace glukokortikoidů na pozdější denní dobu
Zvážit předání odborníkovi na behaviorální zdraví

Suprese imunity / funkce 
nadledvin77

Upozornit rodiče na riziko závažné infekce a nutnost bez-
odkladně řešit i malé infekce
Upozornit rodiče, aby informovali zdravotnický personál, že 
jejich dítě užívá steroidy a měli u sebe průkaz upozorňující 
na léčbu steroidy
Zajistit, aby glukokortikoidy nebyly náhle vysazeny

Získat imunizaci proti planým neštovicím před zahájením terapie glukokortikoidy; 
potvrdit protektivním titrem v séru
Zapojit se do sledování z hlediska tuberkulózy
Pokud se vyskytne vážná infekce, získat konzultaci odborníka na infekční nemoci
Pokud není dočasně k dispozici deflazacort, nahradit ekvivalentem prednisonu
V případě operace nebo závažného onemocnění aplikovat intravenózně jednorázo-
vou dávku hydrokortisonu nebo metylprednisolonu (neexistuje obecně akceptovaná 
strategie; doporučuje se konzultace anesteziologa nebo endokrinologa)
Není-li k dispozici perorální přípravek, aplikovat intravenózně

Hypertenze76 Sledovat tlak krve v percentilech ve vztahu k výšce a pohla-
ví při každé návštěvě kliniky

Při tlaku krve>99% snížit příjem soli, snížení tělesné hmotnosti
Nedostaví-li se požadovaný účinek, předat odborníkovi k možné medikaci ACE 
inhibitory nebo ß-blokátory

Glukózová intolerance Test moči na glukózu papírkem / tyčinkou při návštěvě kliniky
Dotaz na nadměrné močení / žízeň

Je-li test na glukózu v moči pozitivní, zkusit test glukózy v krvi nalačno a po jídle, 
pokud je abnormální, konzultace endokrinologa 

Refluxní choroba jícnu 
(GERD) 

Zeptat se na symptomy refluxní choroby jícnu (pálení žáhy)
Upozornit rodiče, aby hlásili příznaky

Vyhýbat se nesteroidním protizánětlivým lékům (NSAID)
V případě symptomů předepsat ranitidin nebo inhibitory protonové pumpy 

Peptický vřed78 Upozornit rodiče na riziko a nutnost hlásit příznaky
V minulosti gastritida, refluxní choroba jícnu, bolesti břicha 
nebo krev ve stolici
Provést testování stolice na krvácení v případě chudokrev-
nosti nebo pozitivní anamnézy

Vyhýbat se nesteroidním protizánětlivým lékům (NSAID)
V případě symptomů předepsat ranitidin nebo inhibitory protonové pumpy 
Vyhledat konzultaci gastroenterologa 

Šedý zákal Každoroční oftalmologické vyšetření Zvážit přechod z deflazacortu na prednison, pokud se vyvine šedý zákal, který 
postihuje vidění
Konzultace oftalmologa

Demineralizace kostí  
a zvýšené riziko  
zlomenin *76, 79

Pečlivě zaznamenávat anamnézu zlomenin
Každoroční sledování hustoty kostí – DEXA
Každoročně sledovat koncentraci 25-hydroxylovaného 
vitaminu D v krvi (v případě klimatu, kde probíhají roční 
období, se doporučuje ideálně měření v zimě) a je-li hladi-
na < 32 nmol/L doplnit vitamin D3 
Dietolog by měl vyhodnotit příjem kalcia a vitaminu D

Je-li koncentrace 25-hydroxylovaného vitaminu D 20-31nmol/L, podávat 1000 IU pe-
rorálně dvakrát denně, je-li < 20 nmol/L, podávat 2000 IU perorálně dvakrát denně.
Zkontrolovat koncentraci 25-hydroxylovaného vitaminu D po 3 měsících léčby
Povzbuzovat k pohybovým činnostem
Užívat multivitaminové doplňky s vitaminem D3
Zvážit biofosfáty, např. pamidronát

Myoglobinurie80 Zeptat se na abnormální zbarvení moči po zátěži, testování 
moči

Upozornit na nutnost vyhnout se nadměrnému anaerobnímu (např. chůze ze schodů, 
dřepy, skoky na trampolíně) a aerobnímu cvičení
Pokud přetrvává, přistoupit k renálnímu vyšetření.

Tabulka uvádí běžné vedlejší účinky vysokých dávek glukokortikoidů u rostoucích dětí pro chodící a nechodící pacienty s DMD, s předpokládaným zahájením podávání predni-
sonu nebo deflazacortu ve věku 6 let (+ 2) a průběžným denním užíváním19,20,59,78,80. Jsou li vedlejší účinky nezvladatelné nebo nesnesitelné, je třeba snížit dávku. Pokud 
to nepomůže, je třeba dále snížit dávku nebo přejít na jiný režim, než je od léčby zcela upuštěno (obrázek č. 5). Pečlivé sledování vedlejších účinků je důležité, zejména během 
prvních 6 měsíců léčby ACE=angiotensin converting enzyme. ADHD=attention-deficit hyperactivity disorder. DEXA=dual-energy x-ray absorptiometry. DMD=Duchenne muscular 
dystrophy. GC=glukokortikoidy. GERD=gastritis/gastroesophageal reflux disease. NSAID=non-steroidal anti-inflammatory drug. *viz část 2 tohoto Přehledu (obrázek č. 1). 

Tabulka č. 2: Doporučené sledování a intervence v případě vedlejších účinků glukokortikoidů

fázi dochází ke krátkodobé stabilizaci dechových funk-
cí.65 Pokud pacient a pečující osoba požadují zahájení 
podávání steroidů, je v případě stagnace klinického ob-
razu indikováno denní dávkování. Denní dávkování je 
rovněž vhodné v případě zhoršujících se funkcí. U této 
skupiny je však více potřeba zvážit efekt pre-existují-
cích rizikových faktorů, jako jsou behaviorální otázky, 
riziko zlomenin nebo obezity; je třeba přísně sledovat 
vedlejší účinky. Zda může terapie kortikoidy být pro-

spěšná i pro pacienta s omezenou funkčností horních 
končetin a pokročilým dechovým postižením (např. 
pacient, který již potřebuje noční ventilační podporu 
bi-level positive airway pressure assistance), je nejisté. 
Přítomnost abnormálního echokardiogramu nebo sym-
ptomů srdečního selhání nejsou kontraindikací terapie 
glukokortikoidy, nicméně užívání glukokortikoidů je-li 
přítomna pokročilá kardiomyopatie může přinášet vyš-
ší riziko vedlejších účinků.



Režimy a dávkování glukokortikoidů 
Metodou RAM byl stanoven závěr, že denní užívání 
glukokortikoidů se preferuje před alternativními reži-
my (např. podávání každý druhý den, vysoká dávka  
o víkendu, nebo 10 dní „s“ střídavě s 10 či 20 dny „bez“; 
tabulka č. 3). Novější data z pokračujících a budoucích 
studií mohou vést k úpravám tohoto doporučení82.

Má se zato, že prednison (prednisolon) a deflaza-
cort fungují podobně a ani jeden z nich nemá jed-
noznačně vyšší účinnost co se týče změny v průběhu 
poklesu pohybových, dýchacích či srdečních funk-
cí.19,20,59 Volba, který glukokortikoid užívat, tedy zá-
visí na legální dostupnosti, nákladnosti, formě a vní-
maném profilu vedlejších účinků (obrázek č. 4).19,20,59 

Prednison je nenákladný a je dostupný ve formě tablet 
i v tekuté formě. Deflazacort, je-li dostupný, je dražší 
a je dostupný v menším počtu velikostí tablet, a te-
kutá forma není široce dostupná. Deflazacort může 
být upřednostňován před prednisonem u některých 
pacientů, protože je u něj pravděpodobně menší rizi-
ko přírůstku na váze.19,20,59,68,70,83

Doporučená počáteční dávka u chodících chlapců je 
0,75 mg/kg denně u prednisonu, a 0,9 mg/kg denně  
u deflazacortu, podává se ráno.19,20,59 Někteří pacienti za-
znamenávají přechodně behaviorální problémy (např. 
hyperaktivita, emocionální labilita) několik hodin po 
podání medikace. U těchto dětí lze upřednostnit po-
dávání odpoledne, po návratu ze školy. Obecně platí, 
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Zahájení léčby GC

Sledování vedlejších účinků a faktory, které je nutno zvážit při léčbě GCs

PREDNISONE
0,75 mg/kg/den

Lék první volby vyjma případů předchozích 
problémů s váhou nebo problémové chování, 

kdy se  upřednostňuje Deflazacort

DEFLAZACORT
0,9 mg/kg/den

Lék první volby pokud se vyskytly problémy 
s váhou/ a nebo problémové chování

Věk < 2 roky
Zlepšování (typické): Zahájení 
léčby GC není doporučeno
Plateau (neobvyklé): Pozorné 
sledování
Zhoršení (atypické): Nutno zvážit 
alternativní diagnózu/koexistující 
patologie

Zda jsou jakékoliv vedlejší účinky zvládnutelné a snesitelné

Pokud nejsou vedlejší účinky zvládnutelné a snesitelné, 
pak je nutná změna GCs režimu

Postupné zvyšování dávky s ohledem na růst do maximální váhy 
40 kg (Prednison 30 mg/den nebo deflazacort 36 mg/den)

Pokud je pacient ve fázi zhoršování funkce a na  dílčí dávce, 
nutno zvýšit dávku na cílovou úroveň

Nutno pokračovat i při ztrátě chůze ke zpomalení skoliozy,  
poklesu v testech plicní funkčnosti a možného srdečního selhání

Nutno uvažovat o snížení denní dávky o dalších 25%., minimální 
účinná denní dávka prednisonu je přibližně 0,3 mg/kg/den

Pokud jsou hlavními problémy váhový přírůstek/chování pak je třeba 
zvážit přechod na deflazacort nebo na řežim vysoké dávky o víkendu

Pokud pacient/rodiče hodlají ukončit léčbu je nutné uvažovat 
o intermitentním rozvrhu dávkování 10/10 nebo 10/20

Snížit denní dávku o 25-33% a opětovné Vyšetření po 1 měsíci

Pokud jsou vedlejší účinky stále nezvládnutelné a netolerovatelné

• Nutno vzít v úvahu věk, funkci (zlepšování, plateau, zhoršení), již existující rizikové faktory, vztah ošetřujícího lékaře s rodinou
• Nutno zajistit úplnost očkovacího kaledáře před zahájením léčby GCs

Věk 2-5 let
Zlepšování: Zahájení léčby GC 
není doporučeno
Plateau: Zahájení léčby GC 
doporučeno
Zhoršení: Zahájení léčby GC 
velmi doporučeno

1.1Věk ≥ 6 let
Zlepšování (neobvyklé): 
nutno uvažovat o BMD
Plateau: Zahájení léčby GC 
velmi doporučeno
Zhoršení: Zahájení léčby GC 
velmi doporučeno
Nechodící: viz. Tex

Obrázek 4: Schéma pro zahájení a řízení léčby GC medikace pro Duchenne musculární dystrofii
Viz Tabulka č. 2 pro sledování vedlejších účinků atd. (BMD = Becker Musclulární dystrofie, GC = glukokortikoidy)
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že vyšší dávky glukokortikoidů nemají vyšší účinnost. 
Panuje přesvědčení, že minimální účinná dávka, která 
vykazuje určitý přínos (ačkoli ne v maximální míře), je 
0,3 mg/kg denně u prednisonu.20,64 Nejsou k dispozici 
údaje, ani odborný konsensus ohledně optimální dávky 
glukokortikoidové medikace u nechodících pacientů, 
kteří doposud steroidy neužívali. Vycházíme-li z obvyk-
lého dávkování u pacientů, kteří pokračují v užívání ste-
roidů od chodící fáze, nabízí se jako vhodná možnost 
dávka 0,3–0,6 mg/kg denně. U chodících pacientů se 
dávka glukokortikoidů obvykle zvyšuje, jak dítě roste, 
za předpokladu, že vedlejší účinky jsou zvladatelné  
a snesitelné,82 dokud nedosáhne váhy přibližně 40 kg, 
s tím, že horní limit u prednisonu je přibližně 30–40 
mg/den (Studijní skupina Clinical Investigators in 
Duchenne Dystrophy uvádí horní limit 40 mg; Pandya 
S, nepublikováno) a u deflazacortu 36–39 mg/den.62  
Nechodící teenageři na chronické terapii glukokorti-
koidy obvykle váží více než 40 kg, a dávka na kilogram 
často klesne až na 0,3–0,6 mg/kg denně u prednisonu 
či deflazacortu, což nicméně stále vykazuje podstatný 
přínos.61,62 Alternativní přístup je nezvyšovat dávku glu-
kokortikoidů, jak dítě roste, a udržovat počáteční dáv-
kování. Porovnání tohoto přístupu s většinovým názo-
rem, tj. zvyšováním dávky s růstem, co se týče účinnosti 
a profilu vedlejších účinků, není známo.

U pacientů na relativně nízkých dávkách glukokorti-
koidů (menších než výchozí dávka na kg tělesné hmot-
nosti), u kterých dochází k poklesu funkčnosti, pova-
žuje odborná komise za vhodné zvážit úpravu s cílem 
zachování funkce. Dávka glukokortikoidů se zvýší až 
na cílovou dávku a pacient je znovu vyšetřen po 2-3 mě-
sících ke stanovení přínosu a snášení medikace. V této 
situaci může být rovněž odůvodněné zvýšit dávku u in-
dividuálního pacienta nad rámec typické cílové dávky 
s cílem zjistit, zda by toto posílení mohlo prodloužit 
období schopnosti chůze; nicméně v současnosti ne-
jsou k dispozici údaje ani odborný konsensus, které by 
toto stanovisko podporovaly. Je však třeba vzít v úva-
hu, že se zvýšením dávky glukokortikoidů může dojít  
i ke zvýšení vedlejších účinků.

Zvládání vedlejších účinků 
Pečlivé sledování vedlejších účinků steroidů poté, co 
dítě zahájí dlouhodobou léčbu steroidy, je zásadní. 

Ačkoliv terapie steroidy je v současné době hlavní 
medikací u DMD, neměl by k ní poskytovatel lékař-
ské péče ani rodiče přistupovat lehkovážně, a měla 
by být řízena klinickými pracovníky s odpovídající-
mi odbornými znalostmi a zkušenostmi. Nastavení 
parametrů pro sledování u rostoucího dítěte s DMD 
na chronické terapii glukokortikoidy může pomoci 
stanovit četnost dávkování a upravit dávku (obrázek 
č. 4). Tabulka č. 2 uvádí souhrn hlavních vedlejších 
účinků, které je třeba sledovat, a vhodné intervence 
k jejich zvládnutí.

Udržování denního dávkování je vhodné, pokud 
jsou motorické funkce dítěte stabilní nebo dochází 
k jejich poklesu, a pokud jsou vedlejší účinky gluko-
kortikoidů zvladatelné a snesitelné. Pokud denní re-
žim dávkování vede k nezvladatelným a/nebo nesne-
sitelným vedlejším účinkům, které se nezmírní ani po 
snížení dávky alespoň jednou, pak je vhodné přejít na 
alternativní režim (tabulka č. 3). Jsou-li však vedlejší 
účinky glukokortikoidů nezvladatelné a/nebo nesne-
sitelné, pak zvyšování dávky s ohledem na růst dítěte 
nebo s ohledem na pokles funkčnosti není na místě,  
a naopak je nutné dávku snížit, ať už je motorická 
funkce stabilní nebo klesající. To platí pro všechny 
režimy dávkování. Doporučuje se snížení o 25–33% 
procent, s kontrolou za měsíc, telefonicky nebo ná-
vštěvou, ke stanovení, zda se vedlejší účinky dostaly 
pod kontrolu. Pokud je problém s obezitou, pak by 
měl lékař zvážit přechod z prednisonu na deflazacort 
(tabulka č. 2). Od terapie glukokortikoidy by nemě-
lo být zcela upuštěno, ani pokud jsou vedlejší účinky 
nezvladatelné a/nebo nesnesitelné, aniž by se alespoň 
jednou nezkusilo snížit dávku nebo přejít na alterna-
tivní režim. Toto doporučení platí pro chodící i ne-
chodící pacienty. Pokud by se však úpravou dávko-
vání / režimu podávání glukokortikoidů nepodařilo 
dosáhnout toho, aby významné vedlejší účinky byly 
dostatečně zvladatelné a snesitelné, je nutné gluko-
kortikoidovou terapii ukončit bez ohledu na stav mo-
torických funkcí. Toto rozhodnutí je vždy třeba učinit 
individuálně spolu s dítětem a jeho rodinou, protože 
snesitelnost vedlejších účinků ve srovnání s vnímaným 
přínosem je vždy otázkou individuálního posouzení. 
Obrázek č. 4 a tabulka č. 2 uvádějí podrobnější údaje 
o specifických otázkách a doporučení, jak je zvládat.

Dávka prednisonu* Dávka deflazacortu* Komentář
V případě vedlejších 
účinků

Každý druhý 
den

0,75–1,25 mg/kg 
každý druhý den

2 mg/kg každý druhý den Méně účinné, ale zvážit pokud denní podává-
ní má vedlejší účinky, které nelze efektivně 
zvládat či snášet

Jsou li vedlejší účinky 
nezvladatelné nebo 
nesnesitelné, je třeba 
snížit dávku

Vysoká 
dávka o 
weekendu

5 mg/kg každý 
pátek a sobotu

Zatím nebylo testováno Méně údajů ohledně účinnosti oproti denní-
mu podávání. Zvážit jako alternativu denní-
mu podávání, zejména v případě problémů 
s váhovým přírůstkem nebo behaviorálních 
problémů

Jsou li vedlejší účinky 
nezvladatelné nebo 
nesnesitelné, je třeba 
snížit dávku

Přerušované 
podávání

0,75 mg/kg 10 dní 
prostřídat s 10-20 
dny bez medikace

0,6 mg/kg 1-20 dní a zbytek 
měsíce bez medikace

Méně účinné, ale má méně vedlejších účinků
Zvážit jako nejméně účinný ale nejlépe sná-
šený režim před úplným upuštěním od léčby

Jsou li vedlejší účinky 
nezvladatelné nebo 
nesnesitelné, je třeba 
snížit dávku

*Nejsou stanoveny dávky, které by byly obecně akceptovány jako optimální

Tabulka č. 3 Alternativní strategie dávkování glukokortikoidů



Další léky a potravinové doplňky
Užívání oxandrolonu, anabolického steroidu nebylo 
shledáno jako nutné nebo vhodné, ať už s glukokorti-
koidovou terapií nebo bez ní. Bezpečnost botulinum 
toxinu A při léčbě nebo prevenci kontraktur u jedinců 
s DMD nebyla studována a je považována za nevhod-
nou. Nebyla stanovena doporučení ohledně užívání 
kreatinu. RCT studie ohledně kreatinu u DMD ne-
ukázala jednoznačný přínos.84 Pokud pacient užívá 
kreatin a má známky renální dysfunkce, je třeba pře-
stat tento doplněk užívat.

Doplňky jako koenzym Q10, karnitin, aminokyse-
liny (glutamin, arginin), antiinflamatorika / antioxi-
danty (rybí tuk, vitamin E, výtažek ze zeleného čaje), 
a další jsou některými pacienty užívány a někteří prak-
tičtí lékaři jsou jejich zastánci. Vhledem k absenci dů-
kazních informací z literatury a odborného konsensu 
komisí nečiníme žádná doporučení ohledně užívání 
těchto doplňků. Odborná komise rovněž nehodno-
tila hodnotu potenciálních léků modifikující průběh 
onemocnění, jako pentoxifyllin nebo různé bylinné či 
rostlinné přípravky. Bylo stanoveno, že v této oblas-
ti je nutný další výzkum. Rozhodně je podporováno 
aktivní zapojení rodin do činností vedoucích k získá-
vání dalších znalostí o DMD, jako registry pacientů  
a klinické studie. 

Psychosociální péče
Lékařská péče ve vztahu k pacientovi s DMD a jeho 
rodině by nebyla úplná bez podpory jejich psychoso-
ciální rovnováhy.85,86 U řady rodičů je stres způsobe-
ný psychosociálními problémy jejich dítěte větší než 
stres spojený s fyzickými aspekty onemocnění.87 Po-
třeby se různí dle věku pacienta a stádia nemoci (ob-
rázek č. 2), nicméně platí několik obecných tvrzení. 

DMD je víceúrovňové/vícesystémové onemocně-
ní. Na psychosociálním zdraví5 se mohou podílet 
biologické faktory (včetně nedostatku dystrofinu či 
jeho izoforem a následného vlivu na vývoj a funkci 
mozku)88, sociální a emocionální faktory a léčebné 
faktory (např. glukokortikoidy). Přestože většina 
psychosociálních problémů není spojena výhradně 
s DMD, pacienti s tímto onemocněním jsou vysta-
veni zvýšenému riziku potíží v těchto oblastech. 
Psychosociální obtíže pozorovatelné u pacientů 
s DMD by měly být léčeny prostřednictvím týž účin-
ných, podložených intervencí, které se používají  
u ostatních lidí.89 Důraz by přitom měl být kladen na 
prevenci a včasnost zásahu, jekož tak bude maxima-
lizován potenciální výsledek. 

Obecně vzato je psychosociální přizpůsobení 
chlapců s DMD obdobné jako u ostatních chronic-
kých stavů90. Na určité rizikové oblasti je však třeba 
brát zvláštní zřetel. Problémy se sociálním fungová-
ním mohou být způsobeny biologicky zapříčiněným 
nedostatkem určitých kognitivních schopností (např. 
společenské vzájemnosti, společenského úsudku, 
nahlížení, emočního rozlišování), zatímco důsledky 
DMD (tzn. fyzická omezení) mohou vést ke společen-
ské izolaci, stranění se společnosti a omezenému pří-
stupu ke společenským aktivitám. Řečové a jazykové 
nedostatky včetně těch týkajících se vývoje jazyka, 
krátkodobé verbální paměti a fonologického zpra-
cování, stejně tak jako kognitivní opoždění včetně 
zhoršené inteligence a specifických poruch učení jsou 
dostatečně zdokumentovány.91–94 Existuje rovněž zvý-
šené riziko neurobehaviorálních a neuro-vývojových 
poruch včetně poruch autistického spektra, hyper-
aktivní poruchy spojené s nedostatkem pozornosti 
a obsedantně-kompulzivní poruchy.95 Mohou nastat 
problémy s emočním přizpůsobením a depresí.5 Pro-
blémem může být také úzkost, kterou mohou zhoršit 
kognitivní nedostatky mentální flexibility a adaptabi-
lity (tzn. přílišná strnulost myšlenkových pochodů). 
Nedostatek mentální flexibility a emoční regulace 
může analogicky vést k oponujícímu/konfliktnímu 
chování a problémům s prchlivostí. Zvýšený výskyt 
deprese u rodičů dětí, které mají DMD, podtrhuje 
nutnost vyšetřovat a podporovat celou rodinu96. 

Vyšetření
Ke klíčovým obdobím, kdy je vhodné zvážit vyšetření, 
patří období okolo stanovení diagnózy (u některých 
rodin bude třeba v případě některých vyšetření počkat 
6-12 měsíců, aby mohlo dojít k adaptaci po diagnóze), 
před zahájením školní docházky a po změně funkce. 
Přestože ne každá klinika má přímo k dispozici všech-
na uvedená vyšetření a intervence (tabulka č. 1 a 2), 
doufáme, že tato doporučení poslouží jako případné 
vodítko pro doplnění lékařského personálu a nasmě-
rování doporučení. Vyšetření jsou zaměřena na oblast 
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Panel 1: Psychosociální vyšetření 

Emocionální přizpůsobení / zvládnutí 
•  Doporučuje se stručný screening emocionálního stavu při každé návštěvě kliniky, nebo přinejmen-

ším jednou ročně
• Sledování emocionálního přizpůsobení může být neformální, není nutné komplexní vyšetření
• Je vhodné používat krátké, standardizované hodnotící stupnice - může usnadnit vyšetření
•  Vyšetření může provádět sociální pracovník nebo odborník na duševní zdraví, případně klinický 

pracovník s odpovídajícím školením v této oblasti (např. ošetřující lékař, sestra)

Neurokognitivní 
•  Doporučuje se komplexní vyšetření vývoje (děti ≤ 4 let věku) nebo neuropsychologické vyšetření 

(děti ≥ 5 let věku) v době stanovení diagnózy a před zahájením školní docházky
•  Měly by být používány standardizované testy založené na výkonu a hodnotící stupnice pro rodiče / 

pacienta 
•  Vyšetření by měl provádět neuropsycholog nebo jiný odborník ze znalostmi v oblasti fungování a 

vývoje mozku v kontextu zdravotního stavu / onemocnění
 
Jazyk a řeč 
Vyšetření z hlediska možné terapie v oblasti jazyka a řeči je nutné u:
•  mladších dětí, kde je podezření na opoždění v oblasti vývoje řeči a/nebo jazyka (stanoví pečující 

osoba nebo odborník)
•  starších pacientů, u kterých došlo ke ztrátě nebo zhoršení schopnosti komunikace
 
Poruchy autistického spektra 
•  Vyšetření je nutné u dětí s DMD, u kterých je podezření na opoždění v oblasti řeči, omezené nebo 

opakující se vzorce chování, nebo nedostatky v sociálním fungování (stanoví pečující osoba nebo 
odborník)

•  Je-li vyšetření pozitivní nebo pokud obavy přetrvávají, je třeba odeslat ke zkušenému odborníkovi 
ke komplexnímu vyšetření 

Sociální práce 
•  Je nutné posouzení pečujících osob a rodiny sociálním pracovníkem
•  Odborný sociální pracovník je definován jako klinický sociální pracovník nebo jiný odborník dosta-

tečně vyškolený a kvalifikovaný k vyhodnocení a řešení emocionálního přizpůsobení a zvládání, 
který má přístup k finančním zdrojům a programům a síti sociální podpory, a který má povědomí /
porozumění o problematice DMD

DMD=Duchennova svalová dystrofie.
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emočního přizpůsobení a zvládání, neurokognitivní 
funkci, vývoj řeči a jazyka, možnou přítomnost po-
ruch autistického spektra a sociální podporu. Je nut-
no provádět pravidelnou kontrolu psychosociálního 
stavu pacienta, rodičů a sourozenců. 

Intervence
Zásahy budou záviset na konkrétním jedinci, měly by 
však pokrývat široké spektrum potřeb. Pro zajištění 
psychosociálního zdraví pacienta/rodiny je klíčové 
určit koordinátora péče, který by fungoval jako kon-
taktní osoba pro rodiny a měl dostatečné vědomosti 
a zkušenosti s nervosvalovými poruchami, a byl tak 
schopen uspokojit informační potřeby rodiny.86 Ne-
zbytné jsou proaktivní zásahy, které pomohou ro-
dinám a pacientům vyhnout se společenské izolaci  
a sociálním problémům, k nimž v rámci DMD dochá-
zí (tabulka č. 2). 

Aby bylo možné řešit potenciální problémy s uče-
ním, je třeba ve spolupráci s  rodiči a školou vypraco-
vat pro všechny děti s DMD individuální vzdělávací 
plán. Bude tak navíc usnadněna úprava činností, kte-
ré by jinak mohly mít negativní vliv na svaly dítěte 
(např. tělesná výchova) nebo které by mohly vést ke 
ztrátě energie/únavě (např. dlouhá chůze na oběd a 
zpět) nebo k problémům týkajícím se bezpečnosti 
(např. aktivity na hřišti) a bezbariérového přístupu. 
Podpora nezávislosti pacienta a jeho zapojení do roz-
hodování v otázkách jeho zdravotní péče je rovněž 
nezbytná. 

Psychofarmakologická intervence by měla být zvá-
žena k léčbě mírných až závažných psychiatrických 
symptomů, jako součást multimodálního léčebného 
plánu, který by zahrnoval i vhodnou psychoterapii 
a intervence v oblasti vzdělávání. Platí zde standard-
ní směrnice a praktiky ohledně předepisování léků, 
s tím, že je třeba vzít v úvahu i skutečnost, že pacient 
je kardiak, zvážit interakci a vedlejší účinky v kom-
binaci s ostatní medikací (např. váhový přírůstek  
a glukokortikoidy) a přihlédnout k celkovému zdra-
votnímu stavu pacienta. Doporučuje se pečlivé sle-
dování systematickými, rutinními kontrolami, včetně 
konzultace příslušného odborného lékaře v případě 
podezření na zhoršení.

Paliativní péče dle potřeby je vhodná k zmírnění 
utrpení a zlepšení kvality života pacientů s DMD. 
Kromě léčby bolesti by týmy paliativní péče měl být 
schopny poskytnout i emoční a duševní podporu, 
pomoci rodinám vyjasnit si cíle léčby a učinit těžká 
lékařská rozhodnutí, napomáhat komunikaci mezi 
rodinami a lékařskými týmy a řešit otázky související 
s truchlením a ztrátou blízké osoby.

Závěry
Doporučení prezentovaná ve dvou částech tohoto 
Přehledu jsou výsledkem mezinárodní spolupráce 
klinických odborníků, kteří pracovali s cílem podat 
informace o optimální péči o pacienty s DMD. Vzhle-
dem k malému množství dat z RCT studií u DMD 
(což je běžná situace u vzácných poruch), byla k for-
mulování výroku o vhodnosti či nevhodnosti a nut-
nosti klinických intervencí použita uznávaná metoda 
RAM, která nabízí několik předností oproti jiným 
metodám, které jsou založeny na konsensu: jedná se 

například o formulování otázek k dalšímu řešení na 
základě důkazních informací, nezávislé posouzení 
jednotlivých možností s následným projednáními ve 
skupině, a několik opakovaných kol35 . Další výhoda 
spočívá v systematickém vyhodnocení různých klinic-
kých scénářů, které v co nejvyšší možné míře napodo-
bují rozhodovací proces v klinickém kontextu v celé 
jeho složitostí. 

Tato první část doporučení péče vypracovaných 
za použití této metody klade důraz na celkový étos 
multidisciplinární péče u DMD, a poté podrobně-
ji pojednává o diagnostice, farmakologické léčbě  
a psychosociální péči. Zlatým standardem diagnos-
tiky DMD v současné době je přesná genetická 
diagnóza, a doporučujeme tedy, aby byla aktivně 
vyhledávána ve všech případech. S ohledem na bu-
doucí možnost terapií specifických pro určité mutace  
(v současné době ve fázi 1 a 2 klinických studií) na-
bývá na významu nutnost, aby tyto techniky byly 
universálně dostupné.41 Jak se mění genetické tech-
nologie, zejména s vývojem vysoce výkonné „high-
throughput“ diagnostiky, měl by tento algoritmus být 
mnohem jednoznačnější.

Panel č. 2: Psychosociální intervence

Psychoterapie
•  Školení v oblasti rodičovského vedení: doporučuje se u excentrických rysů chování (např. neposluš-

nost / rušivé chování, konflikty mezi dítětem a rodiči)
•  Individuální terapie: doporučuje se v případě interních poruch chování (např. nízké sebevědomí 

a deprese, úzkost a obsedantně–kompulzivní porucha, potíže s přizpůsobením se a zvládáním 
situace)

•  Skupinová terapie: doporučuje se u nedostatku sociálních dovedností
•  Rodinná terapie: doporučuje se u problémů s přizpůsobením a zvládáním a v případě konfliktu mezi 

dítětem a rodiči
•  Aplikovaná behaviorální analýza: doporučuje u specifického chování souvisejícího s autismem

Farmakologická intervence
•  Selektivní serotnin re-uptake inhibitory k léčbě deprese, úzkosti, obsedantně-kompulzivní poruchy
•  Stabilizátor nálady v případě agresivity, zlosti / emoční dysregulace

Zásahy v oblasti sociální interakce
•  Zvyšování povědomí a znalostí o DMD u pracovníků ve školství
•  Vzdělávání vrstevníků o DMD
•  Školení sociálních dovedností (dle potřeby k řešení nedostatků v této oblasti)
•  Modifikované / upravené sporty, letní tábory a zájmové kroužky / programy pro mládež
•  Mimo jiné umělecké kroužky, jízda na koni, aquaterapie, používání asistenčních psů, pobyt v příro-

dě, internet / chat room, a další
•  Podporování samostatnosti pacienta a schopnost sebepresentace

Zásahy v oblasti vzdělávání
•  Neuropsychologické vyšetření v době stanovení diagnózy a před zahájením školní docházky
•  Inidividuální studijní program při nástupu do školy
•  Opatření k řešení nedostatků, jak jsou identifikovány

Zásahy v oblasti péče a podpory
•  Koordinátor péče: je kontaktním bodem pro rodinu, měl by naplňovat informační potřeby rodiny, 

plánovat a koordinovat návštěvy u lékařů a pomáhat při komunikaci s kliniky atd. Mělo by se jednat 
o odborníka s dostatečnou úrovní školení ohledně klinické péče o pacienty s DMD

•  Služby domácí zdravotnické péče: měly by být využívány je-li zdraví pacienta ohroženo, protože ve 
stávající situaci nebo za stávajících okolností nelze zajistit dostatečnou péči; může být na místě i 
v jiných situacích, kdy stávající poskytovatelé péče nemohou dostatečně splnit potřeby pacienta 

•  Plánování přechodu: povzbuzovat ke schopnosti sebeprezentace v lékařské péči, usnadnit přechod 
k novému týmu lékařské péče, rozvíjení příležitostí v oblasti vzdělání a zaměstnání

•  Paliativní péče: odpovídající léčba bolesti, dle potřeby; emocionální a duchovní podpora; pomoc při 
rozhodováních o léčbě

•  Péče v hospicu: nutné u pacientů v konečné fázi

DMD = Duchennova svalová dystrofie



Z farmakologického hlediska je hlavní částí nervosva-
lové léčby DMD užívání glukokortikoidů. Jejich užívá-
ní podporují údaje ze studií RCT19, ačkoliv léčebné re-
žimy se v jednotlivých zemí a u různých kliniků výrazně 
liší. Další studie co se týče glukokortikoidů a zvládání 
jejich vedlejších příznaků pravděpodobně přinesou 
další poznatky ohledně jejich optimálního využití.60,82 
Než se tak stane, poskytují tyto směrnice určitý rámec 
pro užívání glukokortikoidů, který umožňuje vetší 
konzistentnost – což je důležité nejen z hlediska péče  
o stávající pacienty, ale i v kontextu plánování multi-
centrických studií k novým terapiím, které povolují vý-
chozí užívání steroidů jako součást standardní péče.

Navzdory mnoha studiím, které uvádějí, že beha-
viorální otázky a otázky související s učením jsou pro 
pacienty s DMD a jejich rodiny důležité, jen málo 
publikací uvádí pragmatické směrnice co se týče psy-
chosociální péče u tohoto onemocnění. Poskytování 
podpory v tomto směru je v rámci medicínsky orien-
tované struktury péče mnohdy problematické, nicmé-
ně tato doporučení jednoznačně kladou tento prvek 
do centra celkové péče, s důrazem na preventivní in-
tervence, a naznačují, že měření dopadu na tyto ob-
lasti bude představovat významný úkol, jak se bude 
obor posouvat k dalším klinickým studiím.

V druhé části tohoto Přehledu34 se diskuse zamě-
řuje na úlohu rehabilitačních, kardiovaskulárních, 
gastorenterologických / nutričních, ortopedických 
/ chirurgických a respiračních specializací při léčbě 
DMD, aby obě části přehledu mohly podat souhrnný 
a aktuální návod k léčbě tohoto onemocnění.

Přispěvatelé 
Všichni autoři poskytli své intelektuální a odborné znalosti  
a schopnosti při navržení studie, tvorbě a interpretaci dat, sepsání 
Přehledu a rozhodnutí jej zveřejnit. Návrh, korekturu a schválení 
konečné verze Přehledu zajistila KB za pomoci RF. DJB, LEC, LC, SP,  
a CC se podíleli na rešerši literatury. 

Řídící výbor Pracovní skupiny pro péči při DMD („DMD Care 
Considerations Working Group“, CCWG)
T Abresch, C McDonald (University of California, Davis, CA, USA);  
L E Case (Duke University, Durham, NC, USA); D Atkins, K Siegel  
(US Agency for Healthcare Research and Quality, Rockville, MD, 
USA); L Cripe, B Wong (Cincinnati Children’s Hospital Medical Center, 
Cincinnati, OH, USA); V Cwik (Muscular Dystrophy Association, 
Tucson, AZ, USA); J Finder (Children’s Hospital of Pittsburgh, 
Pittsburgh, PA, USA); P Furlong (Parent Project Muscular Dystrophy, 
Fort Lee, NJ, USA); A Kenneson, A Vatave, C Constantin (CDC 
National Center on Birth Defects and Developmental Disabilities, 
Atlanta, GA, USA); S Pandya (University of Rochester, Rochester, 

NY, USA); J Porter (National Institute of Neurological Disorders and 
Stroke, US National Institutes of Health, Bethesda, MD, USA);  
M Sussman (Shriner’s Hospital for Children, Portland, OR, USA).

DMD-CCWG publikační výbor 
K Bushby (managing editor; Newcastle University, Newcastle upon 
Tyne, UK), all expert panel chairs (see below), and the following 
members of the steering committee: T Abresch, C Constantin,  
V Cwik, J Finder, P Furlong, J Porter, K Siegel, M Sussman, B Wong. 

DMD-CCWG členové odborných komisí 
Kardiovaskulární léčba – L Cripe (chair); J Towbin (Cincinnati 
Children’s Hospital Medical Center, Cincinnati, OH, USA); J Bourke 
(Newcastle University, UK); D Connuck (Janet Weis Children’s 
Hospital, Danville, PA, USA); E Goldmuntz (Children’s Hospital 
of Philadelphia, Philadelphia, PA, USA); L Markham (Vanderbilt 
University, Nashville, TN, USA); K D Mathews (University of Iowa 
Children’s Hospital, Iowa City, IA, USA); E McNally (University of 
Chicago, Chicago, IL, USA); R Moxley (University of Rochester, 
Rochester, NY, USA); R Williams (University of Utah, Salt Lake City, 
UT, USA).

Diagnostika — P R Clemens (chair; University of Pittsburgh and 
the Department of Veteran Affairs Medical Center, Pittsburgh, PA, 
USA); A M Connolly (Washington University School of Medicine, 
St Louis, MO, USA); C Cunniff (University of Arizona College of 
Medicine, Tucson/Phoenix, AZ, USA); K Dent, K Flanigan (University 
of Utah, Salt Lake City, UT, USA); E Hoffman (Children’s National 
Medical Center, Washington, DC, USA); S Iannaccone (University 
of Texas Southwestern Medical Center, Dallas, TX, USA); N Johnson 
(Johns Hopkins School of Medicine, Baltimore, MD, USA); T Miller 
(University of Arizona Health Sciences Center, Tucson/Phoenix, AZ, 
USA); T Sejersen (Karolinska Institute, Stockholm, Sweden).

Gastrointestinální a nutriční léčba — A Kaul (co-chair); J Tomezsko  
(co-chair [retired]; Children’s Hospital of Philadelphia, Philadelphia, 
PA, USA); S Casey (Seattle Children’s Hospital, Seattle, WA, USA);  
N Goemans (University Hospital Leuven, Leuven, Belgium); A Gulyas, 
K Swan (University of Medicine and Dentistry of New Jersey, Newark, 
NJ, USA); K Larson (Gillette Children’s Specialty Healthcare,  
St Paul, MN, USA); H Lipner (Hackensack University Medical Center, 
Hackensack, NJ, USA); M Mascarenhas (Children’s Hospital of 
Philadelphia, Philadelphia, PA, USA); K Rao (Cincinnati Children’s 
Hospital Medical Center, Cincinnati, OH, USA). 

Nervosvalová léčba — R Finkel (chair); C Bonnemann (Children’s 
Hospital of Philadelphia, Philadelphia, PA, USA); D Biggar (Bloorview 
Kids Rehab, Toronto, Canada); K Bushby (Newcastle University, 
Newcastle upon Tyne, UK); D Escolar (formerly with Children’s 
National Medical Center, Washington, DC, USA); E W Massey 
(Duke University School of Medicine, Durham, NC, USA); T Miller 
(University of Arizona Health Sciences Center, Tucson/Phoenix, AZ, 
USA); J Pascual (University of Texas Southwestern Medical Center, 
Dallas, TX, USA); J Sladky (Emory University, Atlanta, GA, USA); 
K Wagner (Johns Hopkins Hospital, Baltimore, MD, USA); B Wong 
(Cincinnati Children’s Hospital Medical Center, Cincinnati, OH, USA).

Ortopedická a chirurgická léčba — F Shapiro (chair; Children’s 
Hospital Boston, Boston, MA, USA); B Alman (Hospital for Sick 
Children, Toronto, Canada); J Bach, A Patel (University of Medicine 
and Dentistry of New Jersey, Newark, NJ, USA); D J Birnkrant 
(MetroHealth Medical Center/Case Western Reserve University, 
Cleveland, OH, USA); T Do, N Weidner (Cincinnati Children’s Hospital 
Medical Center, Cincinnati, OH, USA); W Mackenzie (Jefferson 
Medical College, Thomas Jefferson University, Philadelphia, PA, USA); 
C McDonald (University of California, Davis, CA, USA); H Saraste 
(Karolinska Institute, Stockholm, Sweden); M Sussman (Shriner’s 
Hospital for Children, Portland, OR, USA); E Vroom (Algra and Vroom 
Orthodontics Practice, Purmerend, Netherlands).

Psychosociální léčba — K Kinnett (co-chair); J Poysky (co-chair),  
S Moreland (Baylor College of Medicine, Houston, TX, USA); S Cotton 
(University of Melbourne, Melbourne, Australia); J Hendriksen 
(Maastricht University Hospital, Maastricht, Netherlands); V Hinton 
(Columbia University, New York, NY, USA); J Kiefel (Children’s 
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Strategie rešerší a kritéria pro výběr

Byla prohledána odborná literatura „peer-reviewed“, za použití 
klíčového slova „Duchenne“ nebo „svalová dystrofie“ nebo obou, 
a bylo provedeno spárování s jedním ze 410 dalších vyhledáva-
ných termínů souvisejících se souhrnným seznamem vyšetření 
a intervencí používaných v léčbě DMD. Úplný seznam klíčových 
slov použitých pro vyhledávání je k dispozici na vyžádání. Byly 
použity mimo jiné databáze: Medline, Embase, Web of Science 
a Chochrane library. Prvotní kritéria pro zařazení zahrnovala 
dostupná abstrakta ze studií na lidech publikovaná v Anglii mezi 
lety 1986 a 2006. Každá pracovní skupina rovněž při diskusích, 
konečných hodnoceních a formulaci doporučení zohlednila  
i přední články ze svého oboru zveřejněné před rokem 1986 a od 
roku 2007 do poloviny roku 2009. 



www.thelancet.com/neurology Vydáno online 30. listopadu 2009 DOI:10.1016/S1474-4422(09)70271-6

Healthcare of Atlanta, Atlanta, GA, USA); K McGuire (Muscular 
Dystrophy Association, Tucson, AZ, USA); M Ritzo (Children’s 
National Medical Center, Washington, DC, USA); C Trout (University 
of Iowa Children’s Hospital, Iowa City, IA, USA); N Weidner 
(Cincinnati Children’s Hospital Medical Center, Cincinnati, OH, USA). 

Rehabilitační léčba — L E Case (co-chair; Duke University, Durham, 
NC, USA); C McDonald (co-chair; University of California, Davis, CA, 
USA); S Pandya (co-chair; University of Rochester, Rochester, NY, 
USA); G Carter (University of Washington School of Medicine, Seattle, 
WA, USA); C Cronin, A Gulyas (University of Medicine and Dentistry 
of New Jersey, Newark, NJ, USA); M Eagle (Newcastle University, 
Newcastle upon Tyne, UK); J Engel (University of Washington, 
Seattle, WA, USA); S Evans (Children’s National Medical Center, 
Washington, DC, USA); H Lipner (Hackensack University Medical 
Center, Hackensack, NJ, USA); D Matthews (University of Colorado 
School of Medicine, Denver, CO, USA); L Morrison (University of 
New Mexico School of Medicine, Albuquerque, NM, USA); H Posselt 
(Montrose Access, Corinda, QLD, Australia); P Ryan, J Smith (New 
York Presbyterian Hospital, New York, NY, USA); N Strauss (Columbia 
University Medical Center, New York, NY, USA); C Trout (University 
of Iowa Children’s Hospital, Iowa City, IA, USA); A Wright (Carolinas 
Neuromuscular/ALS-MDA Center, Charlotte, NC, USA). 

Respirační léčba — D J Birnkrant (chair; MetroHealth Medical Center, 
Case Western Reserve University, Cleveland, OH, USA); R Amin 
(Cincinnati Children’s Hospital Medical Center, Cincinnati, OH, USA); 
J Bach (University of Medicine and Dentistry of New Jersey, Newark, 
NJ, USA); J Benditt (University of Washington School of Medicine, 
Seattle, WA, USA); M Eagle (Newcastle University, Newcastle upon 
Tyne, UK); J Finder (Children’s Hospital of Pittsburgh, Pittsburgh, PA, 
USA); J T Kissel (Ohio State University Medical Center, Columbus, 
OH, USA); A Koumbourlis (Children’s National Medical Center, Albert 
Einstein College of Medicine, Bronx, NY, USA); R M Kravitz (Duke 
University, Durham, NC, USA). 

Střet zájmů 
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Základem pro optimální zvládání péče o pacienty se svalovou dystrofií typ Duchenne je ví-
ceoborový přístup k této nemoci, kdy je třeba se zaměřit jak na předpokládaná a preventivní 
opatření, tak na aktivní zákroky k řešení primárních i sekundárních aspektů nemoci. Realizací 
komplexní strategie zvládání nemoci lze pozitivně změnit běžný průběh nemoci a zvýšit funkč-
nost, kvalitu života a věk nemocného. Standardizovaná péče může usnadnit plánování v rámci 
výzkumných klinických center a pomoci při identifikaci oblastí, v nichž lze péči zlepšit. Tato 
studie zahrnuje souhrn informací a doporučení, které se týkají péče o pacienty s DMD v oblasti 
rehabilitace, ortopedie, respirační péče, kardiovaskulárního systému, gastroenterologie a výži-
vy, bolesti a také obecné informace týkající se chirurgických a ambulantních akutních zákroků. 
Doporučení uvedené v části 2 i v části 1 této studie, která se zaměřuje na diagnózu, farmakolo-
gickou léčbu a psychosociální péči, nabízejí možnost diagnózy a péče o nemocného na základě 
celostního a víceoborového přístupu.

Úvod
V části 1 studie je nutnost víceoborového přístupu 
ukázána při diagnóze a farmakologické a psychosoci-
ální léčbě DMD, přičemž důraz je kladen na celistvost 
přístupu k nemoci, tzn. ani jeden aspekt léčby by ne-
měl být posuzován odděleně. Tento systémový model 
péče založený na víceoborovém přístupu je schopen 
předjímat změny v systémech lidského těla v jejich 
rané fázi a je schopen reagovat na široké spektrum 
komplikací, které s DMD souvisejí. Tento systémový 
model byl aplikován na pacienty a jejich rodiny ve 
všech fázích nemoci, které existují. Druhá část studie 
nabízí informace o poskytování optimální péče v ob-
lasti rehabilitace, kardiovaskulárního systému, gast-
roenterologie/výživy, ortopedie a chirurgie a respi-
rační oblasti. Tak jako v předchozí části byly použity 
metody aplikované korporací RAND Corporation- 
University of California Los Angeles2 (více podrob-
ností o metodách naleznete v první části studie1). 

Změna svalového tonu a kloubní 
kontraktury
Zvýšení svalového tonu a kloubní kontraktury se 
objevují v souvislosti s DMD v důsledku několika 
faktorů, jako je ztráta schopnosti aktivně pohybovat 
kloubem ve všech možných směrech, klidová poloha 
v pozici flexe, svalová nerovnováha v oblasti kloubu 
a fibrotické změny ve svalové tkáni.3-8 Zachování po-
hybového rozsahu a bilaterální symetrie pomůže pa-
cientovi k optimální pohyblivosti, funkčnosti a chůzi. 
Pomůže také jako prevence rozvoje fixních  deformit 
a k udržení integrity kůže.9-14 

Léčba kloubních kontraktur vyžaduje asistenci spe-
cialistů na nervosvalová onemocnění, fyzioterapeutů, 
rehabilitačních pracovníků a ortopedů.15,16 Programy 
k prevenci kontraktur jsou obvykle vedeny a realizo-
vány fyzioterapeutem a jsou založeny na individuál-

ních potřebách pacienta, stupni onemocnění, reakci 
na terapii a toleranci. Každé čtyři měsíce by měla být 
léčba v lokálním prostředí pacienta podrobena kont-
role specialistou.

Fyzioterapie
Protahování a polohování
Efektivní protahování svalů a šlach vyžaduje kom-
binaci postupů, jako je aktivní protahování, aktivní 
protahování s asistencí, pasivní protahování a dlou-
hodobé protahování pomocí polohování, používání 
dlah či ortéz a kompenzačních pomůcek umožňují-
cích stání.9,10,12,17–20 Se zhoršujícími se obtížemi při stá-
ní a chůzi se pacientovi doporučuje právě stání jako 
léčebný program.

Aktivní protahování, aktivní s asistencí a pasivní 
protahování k prevenci či minimalizaci kontraktur 
by se mělo provádět minimálně 4x až 6x týdně, a to 
ohledně jakékoli konkrétní skupiny šlach a svalů. 
Protahování by se mělo provádět doma a/nebo ve 
škole a na klinice.

K pravidelnému protahování kotníku, kolena a kyč-
le by mělo docházet jak u chodících, tak nechodících 
pacientů. V případě, že pacient nechodí, je třeba se 
věnovat protahování horních končetin včetně ohyba-
če ukazováčku a zápěstí, lokte a ramenního kloubu. 
Další oblasti vyžadující protahování lze identifikovat 
po individuálním vyšetření pacienta.

Kompenzační pomůcky k péči o pohybovou 
soustavu
Ortézy
K prevenci kontraktur slouží ortézy, polohování klou-
bů a stání jako léčebný program. Ortézy na chodidlo 
a kotník (ankle-foot orthesis – AFO) užívané na noc 
mohou pomoci k prevenci či minimalizaci progrese 
kontraktur vedoucích k equnosnímu postavení nohy, 
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tyto ortesy by se měly používat celoživotně.6,17–19,21,22 
Ortéza by měla být udělána pacientovi na míru, aby 
oblast chodidla a kotníku zůstala zachována v op-
timální podobě. Ortézy zpevňující koleno, kotník  
a chodidlo (KAFO – knee-ankle-foot orthesis, tzn. 
ortézy na celou dolní končetinu) mohou být užiteč-
né při stání či krátké chůzi k terapeutickým účelům23 
v pozdní chodící fázi pacienta či v rané nechodící fázi 
pacienta. V noci je pacienti snášejí většinou s obtíže-
mi.6 Používání ortéz na chodidlo a kotník během dne 
může být vhodné pro pacienty, kteří se pohybují pou-
ze na kolečkovém křesle. Polohovací ortézy pro prs-
ty jsou vhodné pro pacienty s problémem zatuhlého 
ohybače ukazováčku.

Kompenzační pomůcky umožňující stání
Kompenzační pomůcky pro pasivní stání jsou důleži-
té u pacientů, kteří nemají či mají jen mírnou kontrak-
turu kyčelního, kolenního či kotníkového kloubu,  
a to v jejich pozdní chodící fázi či rané nechodící fázi. 
Mnozí odborníci se přimlouvají za užívání kompen-
začních pomůcek k pasivnímu stání či kolečkových 
křesel umožňujících stání až do pozdní nechodící 
fáze pacienta, pokud nejsou kontraktury ve stádiu, 
které polohování neumožňují, či pokud pacientovi 
kompenzační pomůcky zcela nevyhovují.24 

Chirurgické zákroky na kontrakturách 
dolních končetin
Nelze jednoznačně určit, kdy je chirurgické řešení 
kontraktur dolních končetin nutné. V případě, že se 
přes veškerá cvičení i polohování u pacienta kontrak-
tury dolních končetin vyskytnou, existuje i možnost 
chirurgického řešení.15,25–32 V takovém případě je tře-
ba postupovat zcela individuálně, tzn. s ohledem na 
konkrétního pacienta.

Kloub, který je nejčastěji chirurgicky korigován, 
poté i pomocí dlah či ortéz, je kotník. Méně často se 
toto týká kolena. Co se týče kyčelního kloubu, chirur-
gické řešení kontraktur trvalé flexe kyčelního kloubu 
přináší špatné výsledky. Navíc kyčelní kloub nelze 
efektivně fixovat. Chirurgické uvolnění či prodlou-
žení svalu m. iliopsoas a ostatních flexorů kyčelního 
kloubu může mít za následek další ochabení těchto 
svalů. Pacient pak není schopen chůze ani s korekce-
mi kontraktur. U chodících pacientů často dochází 
k nápravě deformací kyčelního kloubu poté, co došlo 
ke korekci kolenního a kotníkového kloubu, neboť 
flexe kyčelního kloubu a lumbální lordóza nemají tr-
valý charakter.

Existuje celá řada chirurgických řešení, přičemž ani 
jedno nelze doporučit jako nejvhodnější. Chirurgická 
řešení musí být volena individuálně dle konkrétního 
pacienta a v závislosti na fázi, v jaké se pacient nachá-
zí, tzn. chodící či nechodící fázi nemoci.

Raná chodící fáze
V této fázi nemoci byly již u pacientů ve věku od 4 do 
7 let s nálezem kontraktur dolních končetin provede-
ny výkony v těchto oblastech – prodloužení Achillo-
vy šlachy, prodloužení flexorů kolen uvolnění flexorů 
kyčle a abduktorů kyčle.25,26 Některé kliniky dokonce 
doporučují provést tyto intervence ještě před samot-
ným vznikem kontraktur.25,26 Tento postup, který byl 

vytvořen před dvaceti-pětadvaceti lety s cílem pokusit 
se zachovat rovnováhu svalového systému, když sva-
lová síla je ještě v pořádku,25 není v současnosti hojně-
ji aplikován, i když stále má své zastánce.

Střední chodící fáze
Intervence v této fázi nemoci jsou prováděny s cílem 
prodloužit dobu, kdy je pacient schopen chůze, neboť 
kloubní kontraktury mohou omezit schopnost chůze 
i v případech, kdy svalový systém dolní končetiny má 
ještě dostatek síly. Existují důkazy, které naznačují, že 
schopnost chůze lze chirurgickým zákrokem prodlou-
žit o 1 až 3 roky,15,25–27,30–32 Nelze však naleznout shodu  
o nejvhodnější metodě chirurgické korekce kon-
traktur, neboť výsledky jednotlivých zákroků nelze 
objektivně posuzovat. Neoperovaní pacienti, kteří 
neužívají steroidy, ztrácí schopnost chůze v průbě-
hu svého života, avšak přesný věk se významně liší. 
Z tohoto důvodu věk jako prostředek k porovnání 
určitého chirurgického zákroku nelze použít, neboť 
z důvodu srovnání malého počtu stejných zákroků 
není statisticky relevantní. Zjistili jsme, že pouze 
málo studií se zabývalo faktem, že pacient většinou 
schopnost chodit neztratí náhle, ale spíše postupně 
během jednoho až dvou let. To činí otázku možného 
prodloužení schopnosti chůze aplikací konkrétních 
intervenčních postupů velmi složitou. Prodloužení 
schopnosti samostatné chůze užíváním steroidů pak 
ještě více zvýšilo pocit nejistoty ohledně významu 
chirurgické korekce kontraktur. Lze nabídnout urči-
tá doporučení jak chirurgicky prodloužit schopnost 
chůze, avšak výše uvedené by mělo být bráno v potaz. 
Před zákrokem je také třeba posoudit svalovou sílu  
a pohyblivost jednotlivých kloubů pacienta. 

Chirurgické zákroky na dolních končetinách k za-
chování schopnosti chůze zahrnují oboustranné více-
úrovňové (kyčel-koleno-kotník či koleno-kotník) zá-
kroky, oboustranné jednoúrovňové  zákroky(kotník) 
a ojediněle také jednostranné jednoúrovňové zákro-
ky(kotník) k řešení asymetrie.15,25–32 Chirurgická řeše-
ní zahrnují prodlužování šlachy, transfer šlachy, teno-
tomie (protětí šlachy) spolu s uvolněním fibrotických 
kloubních kontraktur (kotník) či itiotibiální fascie na 
boční straně stehna od kyčle ke kolenu. Jednoúrovňo-
vá operace (tzn. korekce kontraktury Achillovy šlachy 
>20°) není vhodná v případě kontraktur kolenní flexe 
větší než 10° a při síle čtyřhlavého stehenního svalu 
nižší než 3/5. Deformita typu pes equinus (chození 
po špičkách) a deformity nohy typu pes varus (chů-
ze po zevní hraně nohy) lze korigovat prodloužením 
Achillovy šlachy a transferem šlachy svalu  m. tibialis 
posterior skrze interoseální membránu na dorzolate-
rální část nohy s cílem změnit funkci svalu m.tibialis 
posterior z flexe–inverze na dorsální flexi–everzi no-
hy.15,27–29,32 Prodloužení šlachy v oblasti zadní části ko-
lene se obecně vyžaduje v případě flekční kontraktury 
kolene větší než 15°. 

Po prodloužení či transferu šlachy může být nutné 
použít fixační a ortopedické pomůcky, což je třeba 
zvážit před samotným zákrokem. Použití fixačních 
pomůcek je vždy nutné po tenotomii. Pokud bylo 
chirurgické řešení voleno k zachování chůze, pacient 
musí být mobilizován pomocí chodítka či berlí hned 
první či druhý den po operaci k prevenci atrofizace 
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dolních končetin. Pooperační chůze musí pokračo-
vat během imobilizace končetiny i při rehabilitaci po 
sundání sádry. Základem je zkušený tým, ve kterém 
úzce spolupracují ortoped, fyzioterapeut a specialista 
na protetiku. 

Pozdně chodící fáze
Navzdory počátečním slibným výsledkům30–32 je chi-
rurgické řešení v pozdně chodící fázi pacienta větši-
nou neefektivní ve srovnání s výsledky zákroků pro-
vedených v dřívějších fázích.

Raná nechodící fáze
V rané nechodící fázi některé kliniky provádějí roz-
sáhlé chirurgické zákroky a používají fixační a orto-
pedické pomůcky na dolní končetiny s cílem znovu 
obnovit schopnost chůze v horizontu 3 až 6 měsíců 
poté, co tuto schopnost pacient ztratil. Tento postup 
se však v současné době jeví jako nevhodný a neefek-
tivní.

Pozdní nechodící fáze
Deformity typu pes equinus větší než 30° lze kori-
govat prodloužením Achillovy šlachy či tenotomií  
a deformity typu pes varus (pokud existují) lze upra-
vit transferem, prodloužením či tenotomií šlachy 
m.tibialis posterior. Smyslem těchto zákroků je řešit 
specifické symptomatické obtíže, zejména ulevit od 
bolesti a tlaku, aby byl pacient schopen správně polo-
žit nohu na podnožku vozíku.27,28 Tento postup nelze 
aplikovat rutinně.

Kompenzační/adaptivní pomůcky 
k zachování funkce
Ortézy na chodidlo a kotník nejsou nutné ve fázi, kdy 
pacient chodí, neboť obvykle omezují pacientovy po-
hyby umožňující efektivní chůzi, přidávají pacientovi 
na váze, což může být při chůzi problém, a činí vstá-
vání z podlahy pro pacienta obtížnějším. V pozdní 
chodící fázi lze použít k prodloužení schopnosti chů-
ze ortézu na koleno, kotník a chodidlo, která koleno 
fixuje, ale není to bezpodmínečně nutné.

Během rané chodící fáze jsou pro pacienta vhodné 
odlehčené manuální pomůcky k zachování mobility, 
aby byla usnadněna chůze v případě dlouhých vzdále-
ností. V pozdně chodící fázi je ideálním řešením ultra-
lehké mechanické kolečkové křeslo, které má pevný 
sedák a opěrku zad, umožňuje symetrickou podpo-
ru páteře a neutrální polohu dolních končetin a má 
odklápěcí podnožku. V rané nechodící fázi může být 
vhodný jako záloha k elektrickému vozíku i mecha-
nický vozík umožňující běžné sezení a odpočinek.

S postupujícími problémy s chůzí je vhodné obsta-
rat elektrický vozík. Stále častěji poskytovatelé reha-
bilitačních pomůcek doporučují, aby první elektrický 
vozík pacienta umožňoval běžné sezení a elektrické 
komponenty umožňující polohování, jako např. 
opěrka hlavy, pevné sedadlo a opěrka zad, boční 
podpěry trupu, elektricky nastavitelný úhel opěrky a 
sedu, elektricky nastavitelná výška sedátka, elektricky 
nastavitelná poloha stupaček (odklápěcí či sklápěcí 
stupačky ke zjednodušení přesunu). Někteří odbor-
níci doporučují elektrické vozíky umožňující pacienta 
postavit. K dalším užitečným modifikacím vozíku pa-

tří antidekubitní polstrování, podpěry v oblasti kyčlí  
a sklápěcí kolenní abduktory.

S postupujícím úbytkem síly v horních končetinách 
je třeba konzultovat možná řešení se specialistou na 
rehabilitační a kompenzační pomůcky, který může 
posoudit možnosti využití alternativního počítače či 
jiného automatizovaného přístupu ke styku s okolím, 
jako např. kontrolní systém ovládaný jazykem, komu-
nikace za použití jediného spínače, ovládání pomocí 
infračerveného paprsku či ovládání okem.33–35

Ostatní kompenzační pomůcky, jež mohou pomoci 
v pozdně chodící fázi pacienta, jsou vysouvací pod-
nos s adaptabilní slámkou, hands-free vak na vodu  
a/nebo rotační platforma (vhodná v případě, že pa-
cient nemůže vést ruku k puse či síla bicepsu je na 
stupni 2/5), elektrické polohovatelné lůžko s antide-
kubitálním polstrováním či matrací, kompenzační 
pomůcky na záchod a do koupelny, pomůcky k pře-
misťování pacienta, jako např. hydraulické zvedáky, 
kladky či speciální prostěradla k posunování pacien-
ta, a jiné pomůcky k ulehčení styku s okolím.

Doporučení ohledně cvičení
Průzkum v oblasti optimálního typu, frekvence 

a intensity cvičení pro pacienty s DMD byl velmi 
omezený.36–48 Mnohá doporučení vznikla na základě 
známé patofyziologie a studií zvířat, jež se zabývají 
poraněními svalů způsobenými kontrakturami u dys-
trofinopatie.49 

Lehké aerobní cvičení či zátěž je některými léka-
ři doporučována, a to zejména v počátcích nemoci, 
kdy má pacient ještě dostatek síly. Na druhou stranu 
někteří odborníci zdůrazňují, aby se pacienti vyhnuli 
přílišné námaze a únavě z přetížení.44 Vysokozátěžová 
silová cvičení a ekcentrická cvičení jsou během celého 
života pacienta nevhodná kvůli obavám z poranění 
svalů v důsledku kontraktur. K prevenci atrofie a ji-
ných druhotných komplikací v důsledku nečinnosti 
je nutné, aby všichni chlapci, kteří chodí nebo jsou 
v raně nechodící fázi, pravidelně lehce posilovali 
funkce svého těla, a to kombinací cvičení v plaveckém 
bazéně a rekreačního cvičení v rámci své komunity. 
Plavání, které může přispět ke zlepšení aerobního 
stavu pacienta a slouží také jako respirační cvičení, 
se vřele doporučuje pacientům od rané chodící fáze 
do rané nechodící fáze a může se v něm pokračovat 
během celé nechodící fáze, pokud je to ze zdravotní-
ho hlediska bezpečné. Nízkozátěžový silový trénink 
a optimalizace funkcí horní poloviny těla mohou být 
pro pacienta přínosné. Výrazná bolest svalu či myo-
globinurie v intervalu 24 hod od poslední aktivity je 
příznakem přetížení a poranění svalu v důsledku kon-
traktury. Pokud k tomuto problému dojde, je třeba 
aktivitu modifikovat.50

Péče o kosterní systém
Páteř
U pacientů, kteří neužívají glukokortikoidy, je 90ti 
procentní pravděpodobnost progresivního vývoje 
skoliózy páteře28,51 a malá pravděpodobnost vzniku 
vertebrálních fraktur v důsledku osteoporózy. Bylo 
prokázáno, že denní užívání glukokortikoidů snižuje 
riziko skoliózy;52,53 avšak zvyšuje riziko vertebrálních 
fraktur.54,55 Otázka, zda glukokortikoidy dlouhodobě 
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snižují riziko skoliózy či pouze oddalují počátek roz-
voje skoliózy, je zatím nejasná. Péče o páteř pacienta 
s DMD je založena na spolupráci se zkušeným neu-
rochirurgem a zahrnuje sledování možného rozvoje 
skoliózy, podpora páteřní/pánevní symetrie a extenze 
páteře pomocí sedacího systému vozíku a (zejména  
u pacientů užívajících glukokortikoidy) monitorová-
ní možného vzniku bolestivých vertebrálních fraktur.

Monitorování možného rozvoje skoliózy zahrnuje 
klinická vyšetření během chodící fáze pacienta. Rent-
geny páteře jsou nutné pouze v případě, že skolióza 
byla potvrzena. Během nechodící fáze pacienta je kli-
nické vyšetření skoliózy nezbytné při každé návštěvě. 
Rentgen páteře (předozadní a boční projekce celé 
páteře) by měl být proveden jako základní vyšetření 
všech pacientů zhruba v okamžiku, kdy začínají být 
závislí na mechanickém invalidním vozíků. Předozad-
ní rentgen páteře byl měl být proveden jednou ročně 
u vybočení páteře o méně než 15–20° a každých šest 
měsíců v případě vybočení o více než 20° bez ohledu 
na to, zda pacient užívá glukokortikoidy, až do věku 
zralosti kosterního systému. Časový interval mezi 
jednotlivými projekcemi větší než jeden rok zvyšuje 
riziko nezachycení počínajícího zhoršení skoliózy.  

Po dosažení zralosti kosterního systému je rozhodnu-
tí o vhodnosti rentgenování založeno na klinickém 
posouzení pacienta. 

Fůze páteře jsou prováděny s cílem narovnat pá-
teř, zabránit pokračující deformaci páteře, odstranit 
bolesti způsobené vertebrálními frakturami a osteo-
roporózou a zpomalit tempo respiračních obtíží.28,56 
Přední páteřní fúze je pro pacienty s DMD nevhodná. 
Boční páteřní fúze je vhodná pro pacienty, kteří již 
nechodí, mají vybočení páteře větší než 20°, neužíva-
jí glukokortikoidy a jejich kosterní systém ještě není 
fyzicky vyzrálý.28,57,58 Pro pacienty užívající glukokor-
tikoidy je chirurgický zákrok vhodný v případě, že 
proces vybočování páteře postupuje a je spojen s ver-
tebrálními frakturami a bolestmi, a to vše bez ohle-
du na to, zda je kosterní systém pacienta již fyzicky 
vyzrálý.  K zákroku dochází poté, co pacientovi byly 
podávány medikamenty k posílení kostí. 

Při rozhodování o rozsahu chirurgické stabiliza-
ce skoliózy při odchylce pánevního pletence větší 
než 15° je nutné provést korekci a stabilizaci pomocí 
kostní fúze v oblasti od horní části hrudní páteře po 
křížovou kost.59,60 V případě, že pacient netrpí vychý-
lením pánevního pletence, lze zvážit tato chirurgic-
ká doporučení, avšak účinná je i fúze provedená na 
pátém bederním obratli. Používání ortézy pro oblast 
hrudní páteře, bederní páteře a křížové kosti je ne-
vhodné v případě volby chirurgického řešení, avšak 
může být vhodné pro ty pacienty, u nichž nelze kostní 
fúzi provést.

Péče o kosti
Péče o zdraví kostí je důležitou součástí celoživotní 
péče o pacienty s DMD. V této oblasti byly v minulos-
ti vydány dvě zprávy nabízející jednotný postup.61,62 
Tabulka č. 1 shrnuje rizikové faktory, možné analýzy 
a strategie léčby pro pacienty s DMD. Při postupu 
dle tabulky č. 1 je třeba si uvědomit, že mohou nastat 
problémy, které je třeba řešit ve spolupráci s místním 
specialistou na zdraví kostí a endokrinologem. Toto 
je oblast, kterou je třeba podrobit dalšímu výzkumu, 
aby mohly být na základě praktických zkušeností 
zvoleny ty nejvhodnější postupy.

Péče související s frakturami
Fraktury jsou častým problémem pacientů s DMD, 
přičemž nárůst počtu fraktur byl vysledován u paci-
entů užívajících glukokortikoidy.63 Vezmeme-li v po-
taz pokyny pro bezpečnou anestézii pacientů s DMD, 
interní fixace fraktur je vhodná u chodících pacien-
tů s vážnými frakturami dolních končetin, aby bylo 
dosaženo rychlé rehabilitace k zachování schopnos-
ti chůze. U nechodících pacientů je nutnost interní  
fixace méně akutní. Dlahování či sádrování fraktur je 
nutné u nechodících pacientů; u chodících pacientů 
je vhodné v případě, že je to ten nejrychlejší a nejbez-
pečnější způsob jak umožnit zhojení, přičemž pacient 
je schopen během léčby chodit.

Péče o respirační systém
Cílem péče o respirační systém pacienta je včasná pre-
vence komplikací a řešení těchto komplikací. Struktu-
rovaný a proaktivní přístup k péči o respirační systém, 
který zahrnuje odkašlávání prostřednictvím asistova-
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Tabulka č. 1: Péče o zdraví kostí 
Informace uvedené v této tabulce nevycházejí z dat zpracovaných korporací RAND na Kalifornské 
Univerzitě v Los Angeles za použití metody „Appropriateness Method“, ale byly zpracovány na základě 
diskusí s experty. 
DEXA=dual-energy x-ray absorptiometry. PTH=parathyroid hormone. 
*Všechny projekce (zobrazovací vyšetření) by měly být provedeny v zařízení, které je schopno provádět  
a interpretovat vyšetření v souvislosti s věkem pacienta (posouzení fyzické zralosti). 
**Denzitometrie za použití DEXA skeneru je lepším řešením, než je použití běžných rtg filmů k detekci 
osteopenie či osteoporózy. Výsledkem měření pomocí DEXA skeneru, který je používá ke zjištění obsahu 
minerálů v kostech a složení těla, je u dětí hladina Z a u dospělých hladina T (po srovnání se stejně 
starými jedinci stejného pohlaví).
***Rentgeny páteře (předozadní projekce, boční projekce) se používají k posouzení skoliózy, bolestí páteře 
a kompresních fraktur. Je lépe upřednostnit snímek ve stojící poloze pacienta, a to zejména v případě, 
že hlavním syndromem je bolest kostí. Užitečné informace lze ale získat i z projekce v sedě u pacientů 
s povolenou nulovou zátěží.
****Měření stáří kostí by se mělo provádět u pacientů, u nichž došlo k selhání schopnosti růstu (výška dle 
věku <5% či v případě, že lineární růst je slábnoucí). V případě abnormality (>2 SD below the mean), je 
třeba se spojit s pediatrickým endokrinologem.

Snížená mobilita

Fraktury 
(dlouhé kosti a obratle)

Slabost svalů

Osteopénie

Osteoporóza

Kyfoskolióza

Bolesti kostí

Snížená kvalita života

Užívání glukokortikoidů

Doporučená vyšetření kostíOtázky související 
se zdravím kostí

Faktory indikující 
špatné zdraví kostí

S následnými problémy:

Navrhované testy Možné intervenceIndikace k zobrazovacím 
vyšetření kostí*

Možná intervenční 
řešení

Krev
• Kalcium
• Fosfor
• Alkalický fosfor
• 25-OH hladina 
 vitamínu D (na jaře 
 či pololetně)
• Zvážit: magnézium, 
 hladina PTH

Moč
• Kalcium
• Sodík
• Kreatinin

Denzitometrie
(DEXA skener)**
• Základní vyšetření 
 ve věku tří let nebo 
 při počátku léčby 
 glukokortikoidy
• Opakovat ročně u 
 rizikových pacientů:
 Časté fraktury
 Chronická léčba 
 glukokortikoidy
 DEXA Z <-2

Rentgen páteře***
• Pokud byla klinicky 
 zjištěna kyfoskolióza
• Pokud jsou bolesti; 
 k zjištění vertebrální 
 fraktury

Vitamín D
• Užívání vitamínu D 
 při zjištěném 
 nedostatku
• Doplnění hladiny 
 vitamínu u všech dětí 
 v případě, že hladinu 
 nelze stabilizovat

Bisfosfonáty
• Nitrožilní aplikace 
 bisfosfonátů 
 indikována po 
 vertebrální fraktuře
• Orální aplikace 
 bisfosfonátů jako 
 léčba či jako 
 ochranné opatření se 
 prokázalo jako 
 diskutabilní 

Kalcium
• Užívání kalcia 
 a možné doplňování 
 hladiny po konzultaci 
 s dietologem

Stáří kostí (levé 
zápěstí) - rentgen****
Posouzení selhání 
schopnosti růstu (jak 
u pacientů s glukokor-
tikoidy, tak bez)



né péče a noční ventilaci plic, se prokázal jako přístup 
prodlužující život pacienta.64–66 U pacientů s DMD se 
rizika respirační obtíží zvyšují spolu se zhoršujícím 
se zdravotním stavem v důsledku postupné ztráty 
síly dýchacích svalů. Tyto komplikace zahrnují nee-
fektivní kašel,67–75 noční hypoventilaci, nepravidelné 
noční dýchání a totální selhální respiračního systému 
i v denní dobu.76–84 

Pokyny k péči o respirační systém pacientů 
s DMD již byly publikovány.85 Tým pečující o re-
spirační systém by měl zahrnovat lékaře a terape-
uta, který se specializuje na iniciaci a zacházení  
s neinvazivní ventilací,36,86–91 techniky zvyšující plic-
ní objem92–94 a odkašlávání prostřednictvím manu-
ální či mechanické asistované péče.95–102 Vyšetření 
a intervence musí být posuzovány v závislosti na 
měnícím se zdravotním stavu (obrázek 2 a 3, sché-
ma 1). V chodící fázi pacienta je vhodné minimální 
vyšetření funkce plic (jako např. měření vitální ka-
pacity plic nejméně jednou za rok) k seznámení pa-
cienta s přístroji a k určení maximální funkce plic. 
Péče o plíce se stává zcela zásadní v okamžiku, kdy 
pacient ztrácí schopnost nezávislé chůze. Obrázek 
2 uvedený v části 1 této studie propojuje jednotlivá 
vyšetření a intervence s jednotlivými stádii nemoci 
a nabízí akční plán jak postupovat v oblasti péče  
o respirační systém v návaznosti na zhoršující se 
stav pacienta.1 Ačkoliv experti uvádějí, že asisto-
vaná ventilace prostřednictvím tracheotomie může 
život pacienta prodloužit, cílem schématu je propa-
govat používání neinvazivních způsobů asistované 
ventilace. Zvláštní pozornost stavu respiračního 
systému je třeba věnovat při plánování chirurgic-
kých zákroků (viz níže). 

Imunizace pomocí 23-valentní pneumokokové 
polysacharidové vakcíny je vhodná u pacientů ve 
věku 2 a více let. Každoroční imunizace prostřed-
nictvím 3-valentní vakcíny proti chřipce je vhodná 
u pacientů od šesti měsíců. Ani pneumokoková 
vakcína, ani vakcína proti chřipce nejsou živé vak-
cíny, takže se mohou podávat pacientům užívajícím 
glukokortikoidy, avšak odezva imunitního systému 
může být snížena. Aktuální a detailní informace  
o indikacích a kontraindikacích imunizace lze zís-
kat z různých zdrojů, jako např. American Academy 
of Pediatrics a US Centers for Disease Control and 
Prevention (CDC). 

V případě infekce se používají antibiotika spolu 
s metodami asistovaného odkašlávání (jak manuál-
ní, tak mechanické) bez ohledu na to, zda je dosta-
tečná saturace kyslíku v případě, že infekční agens 
je kultivačně potvrzeno, a bez ohledu na výsledky 
kultivace, pokud pulsní oximetrie je pod 95%. Do-
datečnou terapii kyslíkem lze použít jen s opatrnos-
tí, neboť tato terapie sice prokazatelně zlepšuje hy-
poxii, avšak maskuje příčinu vzniklého stavu, a to 
atelektázu či hypoventilaci. Terapie kyslíkem může 
ovlivněním centra pro dýchání zhoršit hyperkap-
nii.91,95,103 Pokud pacient trpí hypoxií v důsledku hy-
poventilace, zadržovaných sekretů v dýchacích ces-
tách a/nebo atelektázy, je nutné aplikovat metody 
asistovaného manuálního či mechanického odkaš-
lávání a neinvazivně podpořit ventilaci.66 Náhrada 
těchto metod terapií kyslíkem je nebezpečná.66
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Obrázek 3: Domácí vyšetření respiračního systému pacientů s DMD
ETCO2=měření obsahu CO2. FVC=měření vitální kapacity plic. SpO2=pulsní oximetrie. 
*Všechny limity PCF (vrcholové hodnoty proudu vzduchu vydechovaného při kašli) a maximálního tlaku 
při výdechu se vztahují na starší dospívající a dospělé pacienty. 
**Známky/symptomy hypoventilace zahrnují únavu až vyčerpání, dyspnoea, ranní či neustálé bolesti hlavy, 
spánková disfunkce (časté noční probouzení [>3], obtíže s probouzením), hypersomnolence, přerušení 
spánku kvůli nedostatku dechu (dyspnoea) a tachykardii, potíže s koncentrací, časté noční můry.
***Silně se doporučuje oxymetrie a kapnografie prováděné v domácím prostředí. Dalšími doporučenými 
metodami jsou domácí oxymetrie během spánku a polysomnografie, přičemž výběr metody závisí na 
dostupnosti přístroje, odborném posouzení a preferenci dané kliniky.

Obrázek 2: Klinická vyšetření respiračního systému pacienta s DMD
FVC=forced vital kapacity – měření vitální kapacity plic
*Kapnografie by měla být provedena vždy, když pacient s předpokládanou vitální kapacitou plic nižší než 
50% trpí respirační infekcí.

Stav pacienta FrekvenceDoporučená vyšetření při každé 
návštěvě kliniky

Chodící pacient 
+ starší 6ti let

Nechodící pacient

Nechodící pacient 
spolu s dalšími 
problémy, jako je:
• Podezření na 
 hypoventilaci
• Předpokládané 
 FVC<50% 
• Používání asistované 
 ventilace

Měření vitální kapacity 
plic v sedě (FVC)

Měření saturace 
oxyhemoglobinem pulsní 
oximetrií

Měření vitální kapacity 
plic v sedě (FVC)

Měření vrcholové hodnoty 
proudu vzduchu vydechovaného 
při kašli (PCF)

Měření tlaku při nádechu 
a výdechu

Kapnografie – měření 
obsahu oxidu uhličitého 
v bdělém stavu*

Alespoň jednou ročně

Alespoň jednou ročně

Alespoň každých 
šest měsíců

Stav pacienta Doporučená vyšetření 
v domácím prostředí

Pulsní oxymetrie 
(pokud je k dispozici)

Měření výměny vzduchu 
během spánku***
(doma či v laboratoři)

Měření výměny vzduchu 
během spánku*
(doma či v laboratoři)

Během akutních respiračních 
infekcí v případě, že PCF je 
nižší než 270 L/min*

Kdykoli kdy PCF je nižší 
než 160 L/min

Hladina FVC nižší než 40% 
a/nebo ETCO2 vyšší než 
45 mm Hg v bdělém stavu 
a/nebo SpO2 nižší než 95% 
v bdělém stavu

FVC nižší než 1.25 L 
(u dospívajících a starších 
pacientů)

Známky/symptomy 
hypoventilace **

Více informací o American 
Academy of Pediatrics 
naleznete na http:// 
aapredbook.aappublications.org/ 

Více informací o chřipce 
publikovaných US Centers for 
Disease Control and 
Prevention (CDC) naleznete 
na http://www.cdc. gov/flu/



Péče o srdeční soustavu
Co se týče srdečních chorob u pacientů s DMD, 
nejčastěji se setkáváme s kardiomyopatií a/nebo 
srdeční arytmií.104–106 Myokard při pitvě vykazuje 
známky hypertrofie myocytů, atrofie a fibrózy.107 
Progresivní kardiomyopatie je v současnosti hlav-
ní příčinou úmrtnosti pacientů s DMD a svalovou 
dystrofií typu Becker, a to zejména z důvodu po-
kroku, kterého se dosáhlo v péči o svalové choroby  
a funkci plic.65,85,89,108 Historie srdečních chorob 
u pacientů s DMD vyžaduje další zkoumání. Za 
pomoci nejnovějších zobrazovacích technologií 
je třeba zejména definovat počátek vzniku těchto 
chorob. Již teď je zřejmé, že onemocnění myokardu 
vzniká u pacienta mnohem dříve, než se dostaví kli-
nické příznaky.104,109–112

Pokud volíme tradiční přístup, který je založen 
na reakci na vzniklý problém, tzn. pacient navštíví 
kardiospecialistu až v pozdní fázi nemoci poté, co 
se u něj projeví klinické příznaky srdeční dysfunkce, 
výsledky léčby těchto dysfunkcí jsou většinou velmi 
slabé.104 Klinické příznaky srdečního selhání (únava, 
váhový úbytek, zvracení, bolesti břicha, nespavost  
a neschopnost vykonávat denní aktivity) nejsou často 
odhaleny včas kvůli obtížím pacienta s pohybovou 
soustavou.104 

V současnosti jsou k dispozici dva publikované 
soubory pokynů k péči o srdeční soustavu pacientů 
s DMD, které se vzájemně překrývají.104,113 Pečovatel-
ský tým by měl zahrnovat kardiospecialistu, který 
bude spolupracovat s pacientem a jeho rodinou poté, 
co je diagnóza potvrzena. Měl by léčit nejen kardio-
myopatii, ale i pomoci zajistit kardiovaskulární zdraví 
pacienta z dlouhodobého hlediska.

Základní vyšetření srdečních funkcí by se mělo pro-
vést v okamžiku, kdy je třeba stanovit diagnózu, nebo 
do šesti let věku pacienta, a to zejména v případě, že 
lze toto vyšetření provést bez sedativ. Klinické posou-
zení je vhodné u pacientů mladších 6ti let, u kterých 
jsou nutná sedativa. Lze doporučit echokardiografic-
ký screening v okamžiku stanovení diagnózy nebo do 
věku 6ti let dítětě, i když výskyt echokardiografických 
abnormalit u dětí mladších 8–10 let je nízký. Jsou 
ovšem případy, kdy abnormality i v tomto věku byly 
objeveny, což může pomoci při hledání klinických ře-
šení, včetně rozhodnutí o užívání kortikosteroidů či 
plánování anestézie.114 Základní vyšetření echokardi-
ogramem v tomto věku také podá informace o výsky-
tu anatomických abnormalit (např. defekt septa símí 
nebo komor, přetrvávající otevřená Botallova dučej), 
které mohou ovlivnit kardiovaskulární funkce z dlou-
hodobého hlediska.

Minimální vyšetření by mělo zahrnovat vyšetření 
EKG a ECHO srdce (neinvazivní zobrazovací meto-
da srdečních funkcí), avšak může zahrnout i jiná mě-
ření. Vyšetření srdečních funkcí by měla být provádě-
na nejméně jednou za dva roky do věku 10ti let dítěte. 
Každoroční celková vyšetření srdce je třeba provádět 
od věku 10ti let dítěte nebo od okamžiku vzniku 
symptomů či příznaků srdeční choroby, když tento 
okamžik předchází věku 10ti let. Zvýšená frekvence 
vyšetření (nejméně každých šest měsíců) je nutná  
o výskytu abnormalit komorových funkcí zjištěných 
neinvazivními zobrazovacími metodami. Tato zjištění 
by měla též být důvodem k okamžitému zahájení far-
makologické léčby bez ohledu na věk pacienta.104,113 

Měla by se též zvážit možnost užívání ACE (angi-
otensin-converting-enzyme) inhibitorů jako základní 
metoda léčby. Betablokátory a diuretika jsou také 
vhodná. Při léčbe srdečních selhání by se mělo postu-
povat podle publikovaných souborů pokynů.104,113,115–

118 Nedávné klinické studie potvrzují vhodnost léčby 
kardiomyopatie související s DMD ještě předtím, než 
se vyskytnou příznaky abnormální funkce. Konkrétní 
doporučení v tomto ohledu budou možná až po pro-
vedení dalších studií.108,119–123

Příznaky či symptomy abnormálního srdečního 
rytmu by měly být vyšetřeny co nejdříve Holter pří-
strojem nebo krátkodobou monitorací a měly by být 
léčeny.124–127 Sinusová  tachykardie je běžná u pacientů 
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Schéma 1: Respirační intervence vhodné pro pacienty s DMD 

Krok 1: Techniky ke zvýšení objemu plic 
Techniky ke zvýšení objemu plic (za použití manuálního ventilačního vaku či mechanického výdechu a 
nádechu) v případě FVC (vitální kapacita plic) <40%

Krok 2: Techniky manuálního a mechanického asistovaného odkašlávání
Jsou nutné v případě, že: 
•  respirační infekce a hodnoty PCF (měření vrcholové hodnoty proudu vzduchu vydechovaného při 

kašli) <270 L/min*
• hodnota PCF <160 L/min či maximální tlak při výdechu <40 cm vody 
• hodnota FVC <40%  či <1.25 L u starších dospívajících pacientů a u dospělých

Krok 3: noční ventilace 
Noční ventilace** je vhodná u pacientů se: 
•  znaky či symptomy hypoventilace (pacienti s FVC <30% jsou v tomto případě vystaveny vysokému 

riziku)
•  SpO2 <95% a/nebo CO2 >45 mm Hg v bdělém stavu
•  indexem apnoe–hypopnoe >10 / hod při polysomnografii nebo čtyři a více epizod SpO2 <92% nebo 

poklesy SpO2 ve výši nejméně 4% za hodinu spánku
Správně by techniky posílení objemu a techniky manuálního a mechanického asistovaného odkašlává-
ní měly vždy předcházet neinvazivní ventilaci.

Krok 4: denní ventilace 
U pacientů, kteří již používají noční ventilaci, je denní ventilace*** vhodná v případě: 
• používání noční ventilace v bdělém stavu
• abnormálního polykání v důsledku dyspnoe, která je řešena pomocí ventilátoru
• neschopnosti pronést celou větu bez zadýchání a/nebo
• symptomů hypoventilace s hodnotou SpO2 <95% a/nebo CO2 >45 mm Hg v bdělém stavu
Kontinuální neinvazivní asistovaná ventilace (s mechanicky asistovaným odkašláváním) může 
usnadnit endotracheální extubaci u pacientů, kteří byli intubování během akutní nemoci či během 
anestézie. Poté může dojít k přechodu na noční neinvazivní asistovanou ventilaci.

Step 5: tracheostomie
Indikace k tracheostomii zahrnují: 
• preference pacienta či kliniky**** 
• pacient nemůže používat neinvazivní ventilaci
• nemožnost místní zdravotní infrastruktury zajistit neinvazivní ventilaci
• tři nezdařené pokusy o extubaci během vážné nemoci navzdory optimálnímu použití neinvazivní 
ventilace a mechanicky asistovaného odkašlávání
• nezdar v aplikaci neinvazivních metod asistovaného odkašlávání k prevenci aspirace sekretu  
a poklesy hladiny kyslíku v organismu pod 95% nebo stav pacienta vyžadující častou tracheální intu-
baci prostřednictvím tracheostomie

FVC=vitální kapacita plic. SpO2=pulsní oximetrie. 
* Všechny limity PCF (vrcholové hodnoty proudu vzduchu vydechovaného při kašli) a maximálního tlaku při výdechu se 
vztahují na starší dospívající a dospělé pacienty. 
**Doporučeno používání během noci: neinvazivní ventilace pomocí tlakově a objemově řízených ventilátorů a ventilátorů  
s dvouúrovňovou tlakovou podporou. V případě dvouúrovňové tlakové podpory ventilace je třeba doplnit dechovou frekven-
ci. Doporučenými doplňky jsou obličejové masky či stany. Lze použít i další doplňky dle individuálních potřeb pacienta.
***Doporučeno pro denní užívání: neinvazivní ventilace pomocí přenosných objemově řízených či objemovotlakově říze-
ných ventilátorů přístroje s dvouúrovňovou tlakovou podporou jsou možnou alternativou. Náustky jsou velmi vhodné  
u pacientů používajících během dne přenosné objemově řízené či objemovotlakově řízené ventilátory. Jiné ventilátory  
a doplňky lze též použít v závislosti na preferenci konkrétní kliniky či pacienta.
****Toto schéma silně doporučuje dlouhodobé používání neinvazivní ventilace, a to i u pacientů na ventilaci 24 hod denně. 



s DMD; to samé platí o systolické dysfunkci. Při vzni-
ku sinusové tachykardie bez identifikace zjevných 
příčin by se měla co nejdříve provést další vyšetření 
včetně vyšetření funkce levé komory. 

Jedinci užívající glukokortikoidy vyžadují dodateč-
né sledování kardiovaskulárního systému, a to zejmé-
na sledování hypertenze, v důsledku čehož může do-
jít k úpravě dávek glukokortikoidů (Tabulka 2, část 1 
této studie).1 Systémová arteriální hypertenze by měla 
být léčena. 

Lze zvážit možnosti prevence vzniku systémových 
tromboembolických příhod antikoagulační terapií u 
pacientů s vážnými srdečními dysfunkcemi, avšak u 
raného stádia srdečních dysfunkcí  je tato léčba ne-
vhodná. Nelze potvrdit vhodnost používání interní-
ho kardiodefibrilátoru, neboť tato oblast vyžaduje 
další zkoumání.

Vzhledem k nemocnosti a úmrtnosti pacientů 
s DMD v důsledku kardiomyopatie je zcela zásadní 
pokračovat v dalším zkoumání s cílem nejen určit 
historii vzniku a progrese této choroby, ale stanovit 
konkrétní postupy péče o myokard s nedostatkem 
dystrofinu. Další studie možných farmakologických 
řešení jak oddálit postup choroby jsou nutné. Vzhle-
dem k tomu, že se stav pacientů s DMD obecně lepší, 
bude nutno se v budoucnu zamyslet i nad možnostmi 
transplantace srdce.

Nutriční péče, polykání, gastroentero-
logická péče a péče o řeč a jazyk
Pacienti s DMD mohou být vystaveni riziku jak pod-
výživy, tak nadváhy/obezity v různých etapách svého 
života a za různých okolností. Trpí také nedostat-
kem kalorií, proteinů, vitamínů, minerálů a tekutin. 
V pozdních stádiích nemoci slabost v oblasti hltanu 
vede k dysfagii, při níž je otázka nutriční výživy zcela 
zásadní, postupné ztrátě síly dýchacích svalů v kombi-
naci s problémy s přísunem potravy a tekutin ústy, což 
může vést k významným úbytkům na váze a k nutnosti 
zvážit výživu sondou. Zácpa je také známou kompli-
kací, a to zejména u starších pacientů a pacientů po 
chirurgických zákrocích. S rostoucícm věkem pacientů 
s DMD přibývají i další komplikace, jako např. gast-
rointestinální dilatace související s polykání vzduchu 
v důsledku používání ventilátoru či vzácně opožděné 
vyprazdňování žaludku či neprůchodnost střev. S po-
stupující chorobou je třeba zajistit spolupráci s dieto-
logem či nutričním specialistou, terapeutem pro oblast 
polykání, řeči a jazyka a gastroenterologem. Důvody 
jsou následující: (1) řídit pacientův stav tak, aby byl 
zachován dobrý nutriční stav k prevenci podváhy či 
nadváhy a poskytovat vyváženou, nutričně bohatou 
stravu (v případě nutnosti zavést výživu sondou); (2) 
sledovat a řešit problémy s polykáním (dysfagie) k pre-
venci vdechnutí předmětu či úbytku na váze a řešit 
problémy s řečí a jazykem a (3) léčit běžné problémy, 
jako je zácpa či gastroezofageální reflux, medikamenty 
či jinými způsoby.

Nutriční výživa
Zachování dobrého nutričního stavu pacienta, který 
je definován jako váha odpovídající danému věku či 
jako index tělesné hmotnosti (BMI) v rozmezí 10 až 
85 percentil národní tabulky BMI, je zcela zásadní 

úkol. Špatná výživa může mít negativní vliv v podstatě 
na jakýkoli systém orgánů v těle. Pokyny jak zabránit 
podváze či nadváze jsou důležité v průběhu celého ži-
vota pacienta. Nutriční stav pacienta by měl být moni-
torován a v případě potřeby konzultován s dietologem 
či nutričním specialistou na DMD v případech uvede-
nách ve Schématu 2.128–132 Strava by měla obsahovat 
dostatek energie, proteinů, tekutin, kalcia, vitamínu 
D a ostatních živin. Doporučujeme, aby každý pacient 
dostával denní dávku multivitamínu, který obsahuje 
vitamín D a minerály. Pokud to není již běžnou pra-
xí, doporučujeme provést počítačovou analýzu stravy 
pacienta s cílem zjistit, zda není potřeba doplnit stravu  
o konkrétní potraviny či výživové doplňky. Pokud exis-
tuje podezření podvýživy a nedostatečného přísunu te-
kutin, doporučuje získat informace o hladině vitamínů 
z krevního séra a použít odpovídající doplňky stravy. 
Doporučení ohledně výživy k zachování zdraví kostí 
jsou uvedena v Obrázku č. 1.

Polykání
Klinické vyšetření polykání je nutné v případě, kdy 
se u pacienta projeví úbytek na váze o více než 10% 
či pacient nepřibývá na váze tak, jak odpovídá jeho 
věku. Klinické vyšetření je nutné také v případě pro-
dlužující se doby strávené jídlem (více než 30 min) či 
při jídle se vyskytující vyčerpání, nadměrné rozlévání, 
slintání či hromadění jídla v ústech či v případě jiných 
klinických příznaků dysfagie. K těm také patří úporný 
kašel, dušení, zvracení nebo vlhké vokální fenomeny 
během jídla či pití.133 Epizody, jako je aspirační pneu-
monie, nevysvětlitelný pokles funkce plic či horečky 
z neznámého důvodu, mohou být příznaky problémů 
s polykáním, které vyžadují vyšetření. Váhové úbytky 
mohou být zapříčiněny i jinými faktory, jako jsou sr-
deční a dýchací obtíže. 

Videofluoroskopické vyšetření polykacího aktu 
(také známé jako polykání baria) je nutné u pacien-
tů, u nichž se projevují klinické příznaky aspirace 
či dysmotility hltanu.134 Intervenční léčba polykání 
a kompenzační strategie jsou u pacientů s dysfa-
gií vhodné, a to ve spolupráci se specialistou na řeč  
a jazyk (speech and language pathologist), který má 
zkušenosti a znalosti v oblasti léčby orofaryngální 
dysfagie. Specialista může posoudit vhodnost inter-
vencí a nabídnout pacientovi individuální plán léčby 
dysfagie s cílem uchovat minimální polykací funkce.

S progresí choroby se u většiny pacientů objevují 
potíže s rozmělňováním potravy přecházející v potíže 
s faryngální fází polykání v rané dospělosti.135–140 Vznik 
symptomů dysfagie může být pozvolný, přičemž sym-
ptomy orální a faryngální dysfagie mohou zůstat paci-
enty nepovšimnuty.140 To vede k riziku vzniku kompli-
kací, jako je aspirace a neschopnost přijímat dostatek 
tekutin a energie z potravy k udržení váhy.135–139 Pro-
blémy s váhou mohou být zapříčiněny i neschopností 
uspokojit zvýšené nároky na dýchání.135–139 

Pokud není i nadále možné udržet váhu pacienta 
a hydrataci orálně, je třeba zvážit zavedení žaludeč-
ní sondy. Rodině by měla být specialisty vysvětlena 
potenciální rizika i výhody zvolené procedury. Gast-
rostomii lze zavést endoskopicky či chirurgicky při 
zvážení anestetických, etických, rodinných a pacien-
tových preferencí.141
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Péče o gastrointestinální systém
Zácpa a gastroezofageální reflux jsou dvěma nejběž-
nějšími gastrointestinálními problémy, se kterými 
se v klinické praxi s dětmi s DMD setkáváme.133,142,143 
Změkčovadla, laxativa a stimulanty jsou nutné, po-
kud pacient trpí akutní zácpou či zadržováním sto-
lice. Může být příležitostně nutné použít klystýr. 
Denní užívání laxativ, jako magnesium hydroxide, 
laktulóza, polyethylene glycol, je nutné, pokud sym-
ptomy přetrvávají. V případě trvalé zácpy by se mělo 
doporučit zvýšit příjem tekutin. V případě zadržo-
vání stolice jsou přínosy manuálního i digitálního 
uvolňování pod sedativy či v celkové anestézií nejisté. 
Klystýry, stimulační laxativa (např. dulcolax a senna)  
a změkčovadla stolice lze vyzkoušet před manuálním 
uvolňováním. Klystýr z mléka a melasy nelze dopo-
ručit pediatrickým pacientům. Používání vlákniny 
při chronické či akutní zácpě může příznaky zácpy 
zhoršit v případě, že pacient nezvýší objem přijatých 
tekutin. 

Gastroezofageální reflux je běžně řešen používá-
ním inhibitorů protonové pumpy či antagonistů H2 
receptorů spolu s doplňkovými terapiemi prokineti-
ky, sukralfáty a antacidy. Běžnou praxí je předepsat 
blokátory kyselosti u dětí užívajících kortikosteroidy 
či orální bisfosfonáty k prevenci komplikací, jako je 
gastritida, a k prevenci refluxní ezofagitidy. Je třeba 
doporučit nutriční intervence u pacientů, u kterých se 
projevují symptomy refluxu. 

Péče o řeč a jazyk
Opožděné zvládání jazykových dovedností v raném 
věku jsou pro chlapce s DMD příznačné, přičemž de-

ficit v této oblasti pokračuje během celého dětství.144 

Vyšetření a léčba specialistou na řeč a jazyk jsou nut-
né v okamžiku, kdy vznikne podezření, že pacient 
trpí problémy se zvládáním řeči, chápáním jazyka 
či s ústním vyjadřováním. Orální motorická cvičení 
a artikulační terapie jsou nutné u mladých chlapců 
s DMD, kteří trpí hypotonií, či u starších pacientů,  
u kterých dochází k úbytku síly ústních svalů a/nebo 
ke zhoršení srozumitelnosti řeči. U starších pacientů 
je vhodné aplikovat kompenzační strategie, hlasová 
cvičení a zesilovače řeči, pokud srozumitelnost mluvy 
se horší v důsledku problémů s respiračním podpo-
rou nutnou k řeči a intenzitě hlasu. V případě, že řeč 
pacienta je limitována, je třeba provést vyšetření pro 
posouzení možnosti využití hlasových komunikač-
ních pomůcek, a to bez ohledu na věk pacienta.

Léčba bolesti
U pacientů s DMD se vyskytuje bolest v různé in-
tenzitě.145,146 Efektivní léčba bolesti vyžaduje přesné 
určení příčin bolesti. Intervence k řešení bolestivých 
stavů zahrnují fyzioterapii, korekci držení těla, vhod-
né ortézy vytvořené na míru individuálním potřebám 
pacienta, mechanický invalidní vozík a speciální lůž-
kové úpravy a farmakologická léčba (např. svalové re-
laxanty a protizánětlivé léky). Farmakologické inter-
vence musí vzít v potaz možné interakce s ostatními 
léky (např. steroidní i nesteroidní protizánětlivé léky)  
a možné vedlejší účinky, a to zejména ty, které by 
mohly mít negativní vliv na funkci srdce a plic. Vzác-
ně může být vhodná i ortopedická intervence, a to 
v případě nezvladatelné bolesti řešitelné chirurgicky. 
Bolesti zad, zejména v souvislosti s léčbou glukokor-
tikoidy, jsou indikací k tomu, aby bylo provedeno 
vyšetření ke zjištění vertebrálních fraktur. Takové 
fraktury lze dobře léčit bisfosfonáty a/nebo kalcitoni-
nem.147,148 Dalšího výzkumu intervencí k efektivní léč-
bě bolesti v průběhu celého života pacienta s DMD je 
i nadále zapotřebí.146,149,150 

Zvážení chirurgických výkonů
Stav pacienta může v různých případech vyžadovat 
celkovou anestézii, a to jak v případech, které souvi-
sejí s DMD (svalová biopsie, chirurgické řešení koub-
ních kontraktur, operace páteře či gastrostomie), tak 
i v jiných případech (akutní chirurgické zákroky). 
Existuje několik otázek a problémů, které by měly 
být vzaty v potaz při plánování bezpečné operace. 
Operace u pacientů s DMD by mělý být prováděny 
v nemocnici s komplexní péčí, která má zkušenosti 
s pacienty s DMD. Zvláštní pozornost je také třeba 
věnovat steroidům, které se používají v průběhu ope-
race, přičemž toto je běžnou praxí u všech pacientů 
s chronickou léčbou kortikosteroidy.151 

Anestetika 
U pacientů s DMD by měla být výhradně apliko-
vána celková nitrožilní anestézie vzhledem k riziku 
reakcí podobných maligní hypertermii a rhabdo-
myolýzy s možností inhalace anestetik, jako např. 
halothane a isoflurane.152,153 Depolarizující svalové 
relaxanty, jako např. suxamethonium chlorid, jsou 
zcela kontraindikovány, neboť mohou ohrozit život 
pacienta.152,153 
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Schéma 2: Zlepšení pacientovy nadváhy / podváhy

Pravidelně sledovat:
• váhu pacienta*
•  lineární výšku u chodících pacientů (měření každých šest 

měsíců)
• rozpětí paží/segmentální výšku u nechodících pacientů**

Dietetické / nutriční vyšetření je nutné: 
• při diagnóze 
• při zahájení léčby glukokortikoidy
•  pokud pacient trpí podváhou (<10 percentil ve vztahu k věku 

pacienta)***
•  pokud existuje riziko nadváhy pacienta (85–95 percentil ve 

vztahu k věku pacienta)***
•  pokud má pacient nadváhu (>95 percentil ve vztahu k věku 

pacienta)***
•  pokud došlo k nezamýšlenému úbytku na váze / 

k nezamýšlenému přírůstku na váze
• pokud pacient přiměřeně nepřibývá
• pokud je plánován chirurgický zákrok
• pokud pacient trpí chronickou zácpou
• pokud pacient trpí dysfagií.

Národní pokyny a doporučení k dietám pro osoby trpící podváhou či nadváhou 
lze nalézt v publikaci od Kleinmana128 a jsou též často k dispozici u nadací/
asociací lidí trpících srdečními poruchami a diabetem. 
*U nechodících pacientů je nejdříve třeba zjistit hmotnost mechanického  
invalidního vozíku, poté hmotnost pacienta a mechanického invalidního vozí-
ku, nebo nejdříve hmotnost pečovatele a poté hmotnost pacienta obstarávaná 
pečovatelem.
**Pokud má pacient skoliózu, mělo by být pokud možno změřeno rozpětí paží. 
***Nadváha/podváha by měla být posuzována na základě percentil lokálního 
BMI (váha v daném věku je možnou alternativou, pokud není k dispozici údaj 
o výšce). Stavba těla se u lidí s DMD liší vzhledem k relativně nízkému podílu 
aktivní tělesné hmoty oproti relativně vyššímu podílu tuků v těle.129



Ztráta krve
K minimalizaci ztráty krve a jejích důsledků během 
závažných operací, jako je např. fúze páteře, je třeba 
používat mírně hypotenzní anestetika, krystaloidní 
kostní alografty a peroperační sběr krve – tzv. cell-
saver technology. Mohou se rovněž zvážit další inter-
vence jako je použití kyseliny aminokapronové nebo 
kyseliny tranexamové ke snížení krvácení v průběhu 
operace.154 Pooperační anti-koagulans jako Heparin 
a/nebo aspirin jsou nevhodné. Může být indikováno 
použití stahovacích punčoch nebo sekvenční kompre-
se k prevenci hlubokožilní trombózy. 

Kardiologie 
Echokardiogram a elektrokardiogram musí být pro-
vedeny před celkovou anestézí. Musí být rovněž pro-
vedeny pokud pacient podstupuje vědomou sedaci, 
nebo lokální anestézy pokud je poslední vyšetření 
starší než 1 rok nebo pokud byl abnormální echo-
kardiogram v předchozích 7-12 měsících. Pro místní 
anestézy je nutné provést echokardiogram pokud byl 
předchozí výsledek abnormální.

Intervence respiračního systému během 
chirurgických zásahů
Intervence respiračního systému jsou určeny k po-
skytnutí odpovídající podpory dýchání během induk-
ce, udržování a zotavení z podání sedativ při výkonu 
nebo celkové anestéze. Zejména jsou určeny ke snížení 
rizika pooperačního selhání endotracheální extubace, 
pooperační atelaktasy a zánětu plic. Těchto cílů může 
být dosaženo použitím neinvazivní asistované venti-
lace a asistovaného odkašlávání po operaci pacientů 
s významnou slabostí dýchacích svalů indikovanou 
na základě výsledků předoperačního podprahového 
vyšetření funkce plic. 

Předoperační instruktáž ohledně manuálních  
a asistovaných technik odkašlávání a jejich následné 
pooperační použití je nutné pro pacienty jejichž vr-
cholové hodnoty proudu vzduchu vydechovaného při 
kašli jsou nižší než 270 L/min nebo jejichž tlak při ná-
dechu a výdechu je nižší než 60 cm vodního sloupce 
(tyto limity pro vrcholovou hodnotu proudu vzduchu 
vydechovaného při kašli a maximální tlak při náde-
chu a výdechu se vztahují pouze na starší adolescenty  
a dospělé pacienty). Předoperační instruktáž a násled-
né použití neinvazivní ventilace je velmi doporučeno 
pro pacienty jejichž základní měřená vitální kapacita 
plic je pod hranicí 50% predikce a nezbytná pokud je 
měřená vitální kapacita plic nižší než 30% predikce. 
Spirometrie není indikována vzhledem k potenciální 
neefektivnosti u pacientů se slabostí dýchacích svalů 
a dostupnosti preferovaných alternativ jako je me-
chanický nádech a výdech. Po pečlivém zvážení rizik  
a přínosů, mohou být pacienti se slabostí dýchacích 
svalů způsobilí pro operaci pokud jsou velmi zkušení 
v použití neinvazivní ventilace a technik asistovaného 
odkašlávání, i když se zvýšeným rizikem. 

Mimořádné události / pohotovost
Vzhledem ke komplikacím mnoha systémů při one-
mocnění DMD musí být při přijetí pacienta na poho-
tovost vzato v úvahu mnoho faktorů. Hned v úvodu 
musí být personál pohotovosti seznámen s diagnó-

zou, současnou medikací, úrovní respirace, kardiolo-
gickým stavem a s přidruženými polékovými onemoc-
něními. Vzhledem k tomu, že mnoho zdravotníků 
není informováno o možných léčebných strategiích 
pro DMD, musí být rovněž seznámeni se současnou 
délkou života a očekávanou kvalitou života pacienta 
ke snížení rizika terapeutického nihilismu v akutní 
péči.  Je nutné informovat o chronickém užívání kor-
tikoidů (pokud relevantní) při němž existuje riziko 
snížené odpovědi na stres, skryté infekce a možného 
žaludečního vředu. 

Následné riziko selhání respirace během přidruže-
né infekce je vysoké u pacientů s hraniční respirací. 
Použití opiátů a ostatních sedativ je nezbytné stejně 
jako užití kyslíku bez ventilace vzhledem k riziku hy-
perkapnie. Pokud je již užívána noční ventilace pak je 
přístup k ventilátoru nezbytný během jakékoliv akut-
ní příhody nebo intervence. U pacientů, kteří již uží-
vají ventilaci je nutné co nejrychleji kontaktovat tým 
pracovníků respirační péče. Povědomí o riziku aryt-
mie a kardiomyopatie je důležité. Následky anestéze 
jak je popsáno výše musí být vždy zohledněny pokud 
je nutný chirurgický zákrok nebo užití sedativ.

Závěry 
Tato zpráva je výsledkem první mezinárodní spolu-
práce ojediněle široké skupiny odborníků na léčbu 
DMD, která vytvořila komplexní doporučení ohledně 
péče. Tato snaha byla podpořena přesnou metodou 
– RAND Corporation – University of California Los 
Angeles Appropriateness Method², která rozšiřuje 
proces budování konsenzu nejenom k vytvoření para-
metrů optimální péče, ale také k identifikaci oblastí ve 
kterých převládá nejistota a vyžadují další zkoumání. 

Model péče se vyvinul během procesu vyhodno-
cování léčby a intervencí DMD, které zdůrazňují 
důležitost multidisciplinární péče o pacienta s DMD. 
Například informace o fyzioterapii, rehabilitaci  
a ortopedické péči kontraktur (v případech kdy je to 
nutné) musí být vzaty jako celek společně s důsledky 
užívání kortikoidů, které mají u většiny chlapců vý-
znamný vliv na sílu a funkčnost svalů. V tomto kon-
textu jsou uváděny specializované zprávy v druhé čás-
ti tohoto přehledu. Jasně fázovaná léčba a intervence 
byly popsány s cílem určit kardiologické a respirační 
komplikace, které jsou běžné při DMD a poskytnout 
tak rámec pro bezpečné zvládnutí těchto komplikací. 
Respirační intervence, zvláště zavedení noční ven-
tilace měli obrovský dopad na přežití při DMD65,66  
a prvotní údaje potvrzují, že promptní rozpoznání  
a léčba zhoršeného kardiologického stavu mají rov-
něž významný dopad.119,121 Další testy jsou očekávány 
za účelem určení optimálního času pro zahájení ak-
tivní kardiologické léčby. V mezičase jsou doporučení 
zde prezentovaná konzistentní s dříve uváděnými me-
todickými pokyny 113,115 a co je zejména nejdůležitější 
posilují nutnost aktivního zapojení kardiologa v kaž-
dé fázi onemocnění. 

V ostatních oblastech, včetně komplikací zažíva-
cího traktu bylo v minulosti uděláno méně práce, 
nicméně jsme přesvědčeni, že proaktivní léčba v této 
oblasti je důležitá. Je nutno zvýšit povědomí o mož-
ných gastroenterologických komplikacích při DMD, 
tato oblast byla doposud relativně málo zkoumána  
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a zaslouží si další výzkum u dospělé populace pacien-
tů s DMD k poskytnutí úplného obrazu zátěže nemo-
ci těchto pacientů a jejich optimální léčby. 

Žijeme ve zcela nové éře naděje týkající se terapií 
DMD založené na molekulárních základech onemoc-
nění.  V mezidobí, tato doporučení byla vyvinuta  
s podporou a informacemi získanými od DMD ko-
munity, jako orientační bod pro současné a budoucí 
anticipatorní plánování, vhodné sledování a interven-
ce ve všech oblastech tohoto komplexního onemocně-
ní. Doufáme, že budou celosvětově katalyzátorem ke 
zlepšení péče o pacienty s DMD.
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