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Diagnostika a péce
u Duchennovy svalové
dystrofie, cast 1:

Diagnostika a neuromuskularni,
rehabilita¢ni, endokrinologicka,
gastrointestinalni a nutri¢ni péce

David J Birnkrant, Katharine Bushby, Carla M Bann,
Susan D Apkon, Angela Blackwell, David Brumbaugh,
Laura E Case, Paula R Clemens, Stasia Hadjiyannakis,
Shree Pandya, Natalie Street, Jean Tomezsko, Kathryn
R Wagner, Leanne M Ward, David za pracovni skupinu
pro pripravu standardii péce o DMD

Od zvetejnéni standardd péce o pacienty s DMD v roce
2010 doSlo k rozvoji multidisciplindrni péce o toto
zavazné progresivni neuromuskularni onemocnéni.
V souvislosti s prodlouzenim délky preziti pacient
se pozornost obratila k diagnostickym a terapeutic-
kym metodam, které se znovu sousttedi predevsim na
kvalitu zivota pacienta. V roce 2014 byl ziizen ridici
vybor odbornikl z riznych obort, jehoz tkolem je ak-
tualizovat standardy péce o pacienty s DMD z roku
2010 s cilem zlepsSit péci o pacienty. Nové standardy
péce Tesi potreby déle prezivajicich pacientd, prinasi
informace o novych vySetfovacich metodach a inter-
vencich a zvazuji disledky nové vyvijenych genetickych
a molekuldrnich terapii pro DMD. Vybor stanovil 11
témat, ktera budou soucasti této aktualizace, z nichz
osm bylo reseno v plivodnich standardech péce. Mezi
tfi nova témata patri primarni péce a urgentni stavy,
endokrinologicka péce a prechod péce z détského véku
do dospélosti. V prvni casti této tridilné publikace
predkladdme standardy tykajici se diagnostiky DMD,
neuromuskuldrni, rehabilita¢ni, endokrinologické
(rast, puberta a adrendalni insuficience) a gastrointes-
tinadlni péce (véetné vyzivy a dysfagie).

Uvod

Toto je prvni cast tridilné aktualizace standardd
péce o DMD z roku 2010,5® vychazejici ze spoluprace
Center pro kontrolu a prevenci nemoci v USA (CDC)
a sité TREAT-NMD pro neuromuskularni onemocnéni,
Sdruzeni svalové dystrofie (the Muscular Dystrophy
Association) a Parent Project Muscular Dystrophy.
Rozhodnuti aktualizovat standardy péce bylo
motivovano nékolika dilezitymi udalostmi. Za prvé,
diky multidisciplindrni péci se prodlouzilo preziti
pacienti s DMD a postupné se rozviji diagnostic-
ké a terapeutické postupy 1éc¢by jednotlivych projevi
onemocnéni.o*? V souvislosti se zlepSenim péce, a tim
i prodlouZzenim délky preziti, se nékteré projevy
nové presunuly do sféry diagnostické a terapeutické

péce. Cilem této péce je prevence, véasna identifika-
ce a lécba predvidatelnych a potencialné modifikova-
telnych komplikaci onemocnéni. Za druhé, vzhledem
k ocekavanému delSimu preziti pacientti se klade
stadle vétsi diraz na kvalitu zivota a psychosocial-
ni péci. Navic existuje naléhava potteba koordinovat
a usnadnit prechod pacientt z détstvi do dospélosti. Za
treti, tato aktualizace vznikla z potreby zverejnit nové
zkuSenosti se stavajicimi terapiemi a nové vyvijenymi
genetickymi a molekuldrnimi terapiemi pro DMD.
Konkrétné jsou k dispozici nové informace o G¢innosti,
vedlej$ich uc¢incich a omezenich glukokortikoid@. 4
Aby bylo mozno zhodnotit G¢innost nové vyvijenych
lé¢ebnych postupt, je tieba stanovit klinicky proveditel-
né a spolehlivé biomarkery a testy hodnoceni efektu 1é¢by.

V prvni ¢asti tohoto prehledu se zabyvame nésleduji-
cimi tématy: diagnostika, neuromuskularni péce, re-
habilita¢ni péce, endokrinologicka péce (véetné ristu,
puberty a adrendalni insuficience) a gastrointestinal-
ni péce (véetné vyzivy a dysfagie). Casti 2 a 3 tohoto
prehledu prinaseji standardy tykajici se péce o dalsi
tematické oblasti, véetné rozsirené ¢asti o psychosoci-
alni péci a nové Casti o primarni péci, urgentni péci
a prechodu z détského do dospélého véku. Obrazek 1
poskytuje prehled vySetfeni a intervenci ve vSech
oblastech dle stadia onemocnéni.

Metody

Na zakladé klinického vyzkumu a odbornych znalosti
stanovil v roce 2014 ridici vybor pracovni skupiny pro
standardy péce o DMD (CCWG) 11 témat, kterda budou
soucasti aktualizace standardti péce o DMD z roku
2010.° Osm z téchto témat bylo reSeno v pavodnich
standardech: diagnostika, neuromuskularni péce, re-
habilita¢ni péce, gastrointestindlni a nutri¢ni péce,
respiracni péce, kardiologickd péce, ortopedicka
a chirurgicka péce a psychosocidlni péce. Tri témata
jsou nova: primarni péce a péce o urgentni stavy, en-
dokrinologicka péce (rast, puberta, adrenalni insufi-
cience a zdravi kosti) a zména péce pri prechodu mezi
détskym a dospélym vékem. Pokyny v této publikaci
nejsou zaloZeny na diikazech. Podobné jako u jinych
vzacnych onemocnéni bylo u DMD dokonceno pouze
nékolik velkych randomizovanych kontrolovanych
studii (RCT), s vyjimkou studii ptisobeni kortikoste-
roidd.!® Proto, podobné jako u standardd péce o DMD
Z1.2010,%7 byla vytvorena metodika dotazovani skupiny
odborniki na vhodnost a nezbytnost konkrétnich
vySetfeni a intervenci za pouziti klinickych scénara.”
Cilem metodiky je objektivizovat odborné stanovisko
tak, aby pokyny odrazely skutec¢né nazory a postupy
odbornikl zalozené na jejich zkuSenostech a dostupné
odborné literature. Diky tomu jsme vytvorili zdkladni
nastroj pro péci o DMD, ktery doporucuje pouze
vySetfeni a intervence, jez jsou povazovany za
primérené a nezbytné.



Faze 1: Pfi diagndze Faze 2: Rana chodici faze Faze 3: Pozdni chodici faze

Faze 4: Rana nechodici faze

NEUROMUSKULARNI{ PECE

Vedeni multidisciplinarni kliniky; poradenstvi ohledné novych terapii; poskytovani podpory pacientim a jejich rodindm, $koleni a genetické poradenstvi

Zajisténi kompletni
imunizace

VyS$etieni funkénosti, sily a rozsahu pohybu nejméné kazdych 6 mésict kvili uréeni faze onemocnéni

Diskuse o nasazeni
glukokortikoida

Zahajeni a vedeni 1é¢by glukokortikoidy

Predéani prenasecek
kardiologovi

REHABILITACN{ PECE

Provadéni komplexnich multidisciplinarnich vy$etfeni, véetné standardizovanych vysetteni, nejméné kazdych 6 mésict

Poskytovani primé péce fyzioterapeuty, ergoterapeuty a logopedy dle vysledkl vySetieni a dle potfeb pacienta

Asistence pri prevenci kontraktur a deformit, pretizeni
a padd; nakladani s energii a vhodné cviceni a aktivita;
zajisténi ortéz, pomiicek a §koleni

Pokracovani vSech predchozich vySetrenich, zajisténi invalidnich vozikd, pomicek na
sezeni a vertikaliza¢nich zarizeni, kompenzaénich technologii; asistence pri bolesti

a prevenci a 1é¢bé fraktur; ziskavani prostredku, vzdélavani pacienta o pristupu, zapojeni
a sebeurceni v dospélosti

ENDOKRINOLOGICKA PECE

Méreni vysky vestoje kazdych 6 mésict

Hodnoceni ristu u nechodicich pacientt kazdych 6 mésict

0Od 9 let pravidelné hodnoceni nastupu puberty s frekvenci 6 mésici

Skoleni rodiny a predepsani davky steroid@ pri 1é¢bé glukokortikosteroidy

GASTROINTESTINALN{ A NUTRICN{ PECE

Zapojeni nutri¢niho specialisty do péce a klinickych kontrol (kazdych 6 mésicit); zahajeni prevence obezity; monitorovani nadvahy nebo podvahy
obzvlasté béhem kritickych prechodovych obdobi

Kazdoroéni vysetfeni prijmu sérového 25-hydroxyvitaminu D a vapniku

Vys$etfeni poruchy polykani, zacpy, gastroezofagealniho refluxu a gastroparézy kazdych 6 mésicti

|Zahéjeni kazdoroéni diskuse o zavedeni gastrostomické sondy jako soucasti péce

RESPIRACNI PECE

Skoleni o spirometrii a dle potfeby spankové studie (nizké

riziko potizi)

VyS$etteni respiraénich funkci kazdych 6 mésica

Zajisténi aktualni imunizace: pneumokokové vakciny a kazdorocni ockovani inaktivovanou vakcinou proti chiipce

Zahéjeni nacviku udrzovani maximalni kapacity plic

Zahajeni asistovaného odkaslavani a no¢ni ventilace

KARDIOLOGICKA PECE

Konzultace s kardiologem,
pripravte elektrokardiogram
a echokardiogram a MRI
srdce

Kazdoro¢ni kardiologické
vyS$etieni; nasazeni ACE
inhibitord a blokatord
angiotensinového receptoru
ve véku 10 let

kardiologické vysetteni alespoil jedenkrat rockné, vyssi frekvence pokud se objevuji
priznaky nebo abnormalni vysledky testd, sledujte abormality rytmu

Pri zhorseni funkce pouziti standardnich intervenci pro srde¢ni selhani

PECE O ZDRAVI KOSTI

Lateralni rentgenové snimkovani patere (pacienti na glukokortikoidech kazdé 1-2roky; pacienti bez glukokortikoidt kazdé
2-3 roky)

Pti ranych priznacich lAmavosti kosti konzultace s odbornikem na zdravi kosti (Genantlv stuperi 1 nebo vyssi - fraktury
obratlt nebo prvni fraktura dlouhych kosti)

ORTOPEDICKA PECE

Vy$etteni rozsahu pohybu nejméné kazdych 6 mésict

Kazdoro¢ni vysetreni skolidzy Vysetieni skolidzy kazdych 6 mésict

V pripadé potieby konzultace
s ortopedickym chirurgem
(vyjimecné pripady)

Kvili zlepSeni chiize ve vybranych pripadech konzultace
s chirurgy o stavu nohy a Achillovy Slachy

Zvazeni intervence k polohovani nohou na invalidnim
voziku; v uréitych situacich provedeni posteriorni spinalni
faze

PSYCHOSOCIALNI PECE

VySetieni psychického zdravi pacienta a jeho rodiny pti kazdé kontrole na klinice a priibézna podpora

Neuropsychologické vysetteni/intervence z divodu problémi s u¢enim, emocemi a chovanim

Posouzeni vzdélavacich potfeb a dostupnych zdrojt (individudlni vzdélavaci programy, plan) posouzeni praktickckych
potteb dospélych

Podpora nezavislosti a socidlniho rozvoje dle véku

PRECHODY

Zahajeni optimistickych
rozhovord o budoucnosti
a doziti se dospélosti

Podpora cill a o¢ekavani
v dospélosti; posouzeni
pripravenosti na prechod
(podle véku 12 let)

Zahéajeni planovani pfechodu zdravotni péce, vzdélavani, zaméstnani a dospélého Zivota (ve
véku 13-14 let), monitorovani nejméné jedenkrat ro¢né; zapojeni koordinatora péce nebo
socidlniho pracovnika do procesu pomoci a monitorovani)

Poskytovani podpory béhem obdobi prechodu a anticipa¢ni pfiprava na zmény zdravotniho
stavu

Obrazek 1: Komplexni péce o jedince s Duchennovou muskularni dystrofii: Pé¢i pacientim s Duchennovou muskularni dystrofii poskytuje mul-
tidisciplinarni tym slozeny z 1ékard riznych odbornosti; vedoucim tymu je neurolog. Obrazek ukazuje vySetreni a intervence béhem vsech fazi
onemocnéni a témata popsana ve vSech trech ¢astech tohoto souhrnu.

*Echokardiogram pacient mladsich 6 let. TMRI srdce pacientd starsich 6 let.



V kazdé tematické oblasti byla provedena komplexni
reSerSe literatury, s cilem identifikovat Cclanky
tykajici se péce o DMD, rozsifend o klicova slova pro
nova témata. Uplny popis strategie pro prezkouméni
literatury, tabulku hledanych vyrazi a shrnuti
prislusné literatury naleznete v priloze. Z vysledki
vyhledavani tidici vybor vybral ¢lanky obsahujici
informace ze standardd péce z r. 2010, které je
nezbytné aktualizovat. Na zakladé obsahu téchto
¢lankd byly vypracovany klinické scénate. Pro kazdou
z jedenacti tematickych oblasti byla sestavena komise
odbornikdi. Pomoci metody RAND Corporation -
University of California Los Angeles Appropriateness
Method (RAM),5 vybraly komise odbornikd vysetieni
a intervence vhodné a nezbytné pti riznych klinickych

KDY MIT PODEZRENI NA DMD

scénarich. Pri vybéru metodou RAM stanovily vybory
dvé vybérova kola k posouzeni vhodnosti, po nichz
nasledovalo jedno nebo dvé kola k posouzeni nezbytnosti.
U nasledujicich oddild nebyly vyzadovany vsSechny
kroky dvoukolového procesu hodnoceni RAM, a to bud’
kvili absenci nové literatury od vydani standarda péce
z roku 2010, nebo kvili jednomyslné shodé mezi ¢leny
vyboru o vhodnosti a nutnosti zasahii: diagnostika,
neuromuskularni 1é¢ba, respiracni péce, kardiologicka
péce, ortopedickd a chirurgicka péce a psychosocialni
péce. Navic nebylo mozné pouzit metodu RAM pro dvé
ze tfi novych témat: primarni péce a péce o urgentni
stavy a prechod péce mezi détskym a dospélym vékem.
U téchto oddilii dosahly komise béhem diskuse konsenzu
bez predchoziho vyhodnoceni klinickych scénar.

Nevysvétlitelné DMD v rodinné anamnéze
zvy$eni hladiny Jakékoli podezteni na funkéni
transaminédz abnormalitu svald

DMD v rodinné anamnéze
V 16-18 mésicich dité stale nechodi, Gowersuv piiznak nebo
chiize po $pic¢kéach (v jakémkoli véku, zejména ve véku <5 let)

Y

NEJCASTEJI POZOROVANE CASNE

PROJEVY A PRIZNAKY U PACIENTU

Hladina kreatinkinazy

Testovani hladiny

neni zvy$ena

kreatinkinazy v séru

.| Zvy$end hladina

" | kreatinkinazy

A4

S DMD

Motorické

- Abnormalni chtize

(€]

- Pseudohypertrofie lytek
- Neschopnost skakat
| - Snizena fyzicka vydrz

- PotiZe s drZzenim hlavy pri posazovani
- Potize s chtizi do schodl
v - Ploché nohy
| Mutace nenalezena | - Casté pady a neobratnost

- Gowersuv manévr pii vstavani ze zemé
- Vyrazné opozdéni motorického vyvoje
A y - Hypotonie
|<—{ Genetické sekvenovani |—>| Mutace nalezena - Neschopnost drZet krok s vrstevniky
- Ztrata motorickych dovednosti
- Svalové bolest a kiece

4 - Chtize po $pickach
| Svalova biopsie Dystrofin chybi | - Obtize pri béhu a chtizi do schodid

Testovani delece nebo duplikace genu DMD

| Mutace nenalezena

Nemotorické
Y

| Dystrofin pritomen

- Poruchy chovani
- Kognitivni opozdéni
- Neprospivani a nizky vahovy prirtstek
- Poruchy uceni a pozornosti
- Opozdény rozvoj reci a potize
s artikulaci

o

Nepravdépodobnost DMD; zvaZte Diagnéza DMD

alternativni diagnézu DMD

Obrazek 2: Diagnostika Duchennovy muskularni dystrofie. Popis prvnich projev a priznakd DMD dle Ciafaloniho a kol.** DMD=Duchennova
muskuldrni dystrofie



Diagnostika

Vcasné a presné stanoveni diagnézy DMD je zasadnim
aspektem péce. Metoda diagnostiky DMD se od roku
2010 vyznamné nezménila (obr. 2).° Diagnostic-
ky proces obvykle zac¢ind v raném détstvi poté, co se
objevuji prvni priznaky, jako je slabost, neobratnost,
Gowerstv priznak, potiZe s chlizi do schodd nebo chtize
po Spickach. Opozdéni ve stanoveni diagndzy je mozné
predchazet okamzitym vySetfenim u specialisty na
neuromuskuldrni poruchy a konzultaci s odbornikem
na genetiku nebo genetickym poradcem.!® V nékterych
pripadech mtze byt diagnostikovani DMD zpozdéno
kvili tomu, Ze je stav pacienta povazovan za vysledek
vyvojového zpozdéni® nebo zvySené Kkoncentrace
sérovych enzymd, jako je alaninaminotransfera-
za, aspartataminotransferdza, laktatdehydrogenazy
nebo kreatinkindzy. Ve vyjimec¢nych pripadech muze
zpomalit diagnostiku DMD zvySend hladina alani-
naminotransferazy, aspartataminotransferazy nebo
koncentrace laktatdehydrogendzy, které zamétuji
primarni pozornost na poruchu funkce jater.

Vzhledem k tomu, ze priblizné 70% jedinc s DMD ma
deleci nebo duplikaci jednoho nebo vice exontl v genu
pro dystrofin, byva testovani delece nebo duplikace
v genu pro dystrofin obvykle prvnim konfirmacénim
nastrojem. Testovani se nejlépe provadi mnohona-
sobnou amplifikaci sond zavislych na ligaci (MLPA)
multiplex ligation-dependent probe amplification
(MLPA)2° nebo komparativni genomovou hybridizaci,*
protoze pouziti mnohonasobné PCR muze identifikovat
pouze delece. Identifikace hranic delece nebo duplikace
pomoci MLPA nebo komparativni genomové hybridizace
muzZe naznacit, zda mutace zachova nebo narusi ¢teci
ramec. Je-li testovani delece nebo duplikace negativni,
je treba provést genetické sekvenovani, aby bylo mozné
prokazat pritomnost dalSich typd mutaci, jez jsou
pri¢itdny DMD (ptiblizné 25-30%0).2> Mezi tyto mutace
patti bodové mutace (nonsense nebo missense), malé
delece a malé duplikace nebo inzerce, které 1ze identifi-
kovat pomoci sekvenovani nové generace.*25 Nakonec,
pokud genetické testovani nepotvrdi klinickou
diagn6ézu DMD, se provadi biopsie svalu a néasledné
testovani na pritomnost dystrofinu pomoci imuno-
histochemického testovani tkanovych kryosekci nebo
metodou western blot ze vzorku svalového proteinu.

Zenské prenasecky

Rodinni prislusnici pacienta s DMD by méli mit
moznost genetického poradenstvi, aby zjistili, kdo je
vystaven riziku prenasec¢stvi onemocnéni. Testovani
se doporucuje v§em Zenskym pribuznym chlapct nebo
muzl s genetikou potvrzenym DMD. Je-li pribuzna
osoba ditétem, pak je tfeba dodrzovat etické pokyny
Americké 1ékarské asociace (American Medical
Association) pro genetické testovani déti.?® Je-li Zena
indentifikovdna jako prenase¢ onemocnéni, musi

pro pripad budouci reprodukce pocitat s nezbytnosti
dalsiho testovani jako napf. provedeni preimplantacni
genetické diagnostiky nebo prenatdlniho genetického
testovani pomoci odbéru choriovych klki nebo
testovani plodové vody. Dle sekce o kardiologické péci,
uvedené ve druhé casti této publikace, potiebuji Zenské
prenasecky DMD pravidelnd vySetfeni a sledovani
zdravotniho stavu.

Screening novorozencu

V poloviné sedmdesatych let se proprvé ukazala
moznost provadét screening novorozencii na DMD
pomoci méreni koncentrace kreatinkindzy z testu
suché kapky.?” V posledni dobé se u novorozenec-
kého screeningu pouziva dvoustupriovy diagnostic-
ky systém, a to testovani na mutace dystrofinového
genu v pripadé odhaleni vy$si koncentrace kreatin-
kindzy. V nékterych statech se provadély screeningo-
vé studie novorozencll na DMD, ale vétSina z nich byla
prerusena.>2® DMD v soucasné dobé neni soucasti no-
vorozeneckého screeningu (Recommended Uniform
Screening Panel),*kteryje zna¢né ziZen naonemocnéni
s nastupem az po narozeni, jejichz véasna 1é¢ba prinasi
dobré vysledky. Zucastnéné strany se shoduji, Ze nové
vyvijené terapie mohou prinést pozitivni vysledky,
jsou-li pacientim nasazeny pred nastupem prvnich
priznakd, a tak se v soucasnosti projevuje nova vlna
z4jmu o screening novorozencu.3°3!

Neurologicka péce

Po stanoveni diagnézy bude hlavnim oSetrujicim 1ékarem
neurolog, ktery bude o pacienta s DMD pecovat riznym
zplisobem a s pouzitim raznych metod po cely Zivot.

Ve

1 Role a povinnosti neurologa pri péc
o pacienty s DMD.

Posoudit a charakterizovat jedineény budouci
vyvoj onemocnéni kazdého pacienta v case
pomoci ovérenych hodnoticich nastrojt s cilem
zjistit ocekavany klinicky pribéh onemocnéni
a informovat o prognéze a moznych komplika-
cich. Vyuzivat vysledky vySetfeni k vybéru te-
rapeutickych zakrokd dle individudlniho planu
1é¢by navrZeného tak, aby odpovidal konkrétnim
potrebam a cilim kazdého pacienta a jeho rodiny.
Cilem je optimalizovat péci a kvalitu zivota dle
prani pacienta a jeho rodiny. Zapojit do péce
konkrétni 1lékare, kteri mohou provadét nezbytna
vySetreni, zakroky a lé¢ebny plan, idedlné v rdmci
specializované multidisciplindrni DMD kliniky
vedené specialistou-neurologem. Pecovat o Zenské
prenasecky onemocnéni, zejména v oblasti kar-
diologické péce. Poskytovat odborné poradenstvi
pacientim a jejich rodindm pri stanovovani




a proménach individudlnich cilG péce béhem casu

a pomahat jim s analyzou prospésnosti a rizik jed-

notlivych terapeutickych zakrok:

» Technologické zasahy pri respiracni a kardiolo-
gické péci

e Chirurgické a neoperac¢ni zakroky, jako je spi-
nalni faze, 1é¢ba kontraktur a poskytovani
pomucek a pristroji

« Farmakologické intervence, jako je terapie glu-
kokortikoidy, nové vyvijené 1lécebné postupy
a Ucast pacientt na klinickych vyzkumnych stu-
diich zkoumanych 1éka

Obhajovat vysoce kvalitni péci o pacienty s DMD
v pacientskych organizacich a komunitach, které
se zabyvaji otdzkami jako je prechod z pediatrické
péce do péce o dospé€lé a poskytovani nemocnicni
péce vyhovujici jedine¢nym lécebnym, télesnym
a psychosocidlnim potrebam pacientd. Pomahat
pacientim a jejich rodindm zvladat péci na konci
Zivota zpusobem zajistujicim pohodli, distojnost
a kvalitu zivota podle prani kazdého jednotlivého
pacienta a jeho rodiny.

Neurolog - specialista je nejvhodnéj$im privodcem pacientt

a jejich rodin stale komplexnéjsi oblasti soucasné péce o DMD.
Soucasti této péce je stale vice diagnostickych a terapeutickych
technologii.

VySetireni

Lécba DMD se opira o dislednad a opakovand klinicka
vySetfeni neuromuskuldrnich funkci provadéna
vyskolenymi odborniky. VySetfeni popsand ve
standardech péce z roku 2010 zlstavaji v platnosti
a kliniky by mély pouzivat soubor testd, ktery jim
vyhovuje a pro néz chapou klinické korelace. Clenové
multidisciplindrniho tymu musi spolupracovat, op-
timalizovat vySetrfovani a zamezit zbytecné duplicité
testll. Navrhovana vysSetfeni jsou uvedena v priloze
a jsou diskutovdna v casti o rehabilitacni péci.
Novéjsi studie ukazaly hodnotu minimalnich klinicky
vyznamnych rozdil, prediktivnich schopnosti stan-
dardizovanych funk¢nich vySetfeni a rozsah optimalni
reakce, coZz potvrzuje vyznam standardizovanych
funkénich vySetfeni béhem pacientova zivota.3?3s
Navic nové vySetrovaci nastroje pomahaji vést 1éc¢bu
starsich, nechodicich jedincd, coz vyzdvihuje vyznam
klinického testovani béhem celého Zivota.

Intervence

Fyzioterapie popsand v ¢asti o rehabilitaéni péci
a lécba glukokortikoidy ziistavaji zdkladem 1écby DMD
a meély by pokracovat i po ztraté schopnosti chize.
Obrazek 3 popisuje zahajeni 1écby glukokortikoidy
a jejich uzivani.3® Mezi prinosy dlouhodobé 1é¢by glu-
kokortikoidy patfi prodlouzeni véku ztraty schopnosti

chiize, zachovani funkce hornich koncetin a respirac-
nich funkci a predejiti chirurgickému reseni skoli6zy.?”
Nedavné studie potvrzuji prinosy nasazeni glukokorti-
koidl u mladsich déti jesté pred vyznamnym poklesem
fyzickych schopnosti.3®39 Pravé probihajici studie (Cli-
nicalTrials.gov identifier NCT02167217) vikendového
podavani glukokortikoidi chlapcim mlad$im 30
meésicl brzy prinese dalsi poznatky.

Prestoze jsou prinosy lécby glukokortikoidy zcela
jasné, stale zlstava nejistota ohledné toho, které glu-
kokortikoidy jsou nejlepsi a v jakych davkach.4° Tyto
nejasnosti zvysuji riziko nedostate¢né nebo prilisné
1é¢by, coz by mohlo zmast vysledky testovani ino-
vativnich terapii. Rozsdhlé historické a kohortové
studie potvrzuji prodlouzeni délky schopnosti chiize
z primérnych 10 let u jedinct 1éCenych kortikosteroidy
po dobu méné nez 1 roku na 11,2 let u jedinct denné
lécenych prednisonem a 13,9 let u pacientd denné
uzivajicich deflazacort.4* V nékolika studiich bylo
prokazano, zZe vikendové davkovani prednisonu prinasi
stejny efekt jako denni davkovani.+42 Tteti faze dvojité
zaslepené RCT porovnavala deflazacort 0,9 mg / kg na
den, deflazacort 1,2 mg / kg na den, prednison 0,75 mg
/ kg na den a placebo. V porovnani s placebem vykazaly
vSechny lécebné skupiny vétsi silu svalové hmoty
a pacienti uzivajici deflazacort méli mensi prirtstek
hmotnosti nez ti, co uzivali prednison.* Pomér ptinosu
arizika deflazacortu ve srovnani s prednisonem je dale
zkouman v praveé probihajici dvojité zaslepené studii.’s

Nové 1éCebné postupy

Vyvoj 1ékt pro DMD se od zverejnéni standardd péce
z roku 2010 dramaticky zménil a seznam studii o 1é¢bé
DMD se neustale méni; aktualizované informace jsou
k dispozici na webu ClinicalTrials.gov a na Internati-
onal Clinical Trials Registry Platform WHO. DMD je
vzacné onemocnéni a rostouci pocet klinickych testt
DMD je vyzvou pro kapacitu klinickych studii kvali
nizkému poctu pacientd vhodnych se jich tcastnit..
Potfeba optimalizovat nadbor pacientl je vyzvou pro
iniciativy podporujici pripravenost na testy, jako
jsou registry pacientli, urceni klinicky vyznamnych
vysledk@l a historické studie. V srpnu 2014 udélila
Evropské komise 1éku Ataluren podminénou registraci
pro pouziti v Evropské unii. Lék bude prinosem
priblizné 11% chlapci s DMD zplsobenym stop
kodonem v dystrofinovém genu.4344

V zati roku 2016 schvalil americky Utad pro kontrolu
potravin a 1é¢iv (FDA) ve zrychleném fizeni pouziti
eteplirsenu pro priblizné 13% chlapct s mutaci v genu
dystrofinu s vynechanym exonem 514. Ataluren
a eteplirsen jsou prvni ze série schvalenych 1é¢iv spe-
cifickych pro urcitou mutaci. Dalsi terapie na obnovu
dystrofinu se vyvijeji a prochazi nebo se bliZi procesu
schvalovani.® FDA rovnéz udélil Gplné povoleni de-
flazacortu, coz je prvni glukokortikoid s oznacenou
indikaci specificky pro DMD.
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CASOVA OSA A DAVKOVANT{

Uvodni diskuse
Prodiskutujte uzivani steroid
s rodinou

!

Zacatek podavani steroidu
Pred vyraznym poklesem
fyzickych schopnosti

Po dukladném prodiskutovani
vedlejsich Géinkt

Po konzultaci s nutri¢nim

specialistou

Doporucéend pocateéni davka
Prednison nebo prednisolon
0-75 mg/kg na den

NEBO

Deflazacort 0-9 mg/kg na den

Y

Zmény davkovani

Jsou-li vedlejsi uéinky

1é¢by nezvladnutelné nebo
nesnesitelné, snizte davkovani
steroidd o 25-33%), za mésic
prehodnotte

Pri poklesu fyzickych funkci
Podle pocatecni davky navyste
mnozstvi steroidt na cilovou
davku dle vahy a vyhodnotte
zZnovu za 2-3meésice

!

Uzivani v nechodici fazi
Pokracujte v uzivani steroidd,
ale kvuli vedlej$im Géinkim
omezte davkovani

Pro starsi pacienty bez
predchoziho uzivani steroid
muiiZe byt nasazeni steroid
prinosné

| RIZIKA

Adrenalni insuficience
Poucte pacienta a jeho rodinu
O projevech, ptiznacich
a zvladani adrendlnich krizi
Predepiste hydrocortison pro
domaéci nitrosvalovou aplikaci
» 50 mg u déti mladsich 2let,
» 100 mg u déti starsich 2let
a dospélych
Stresova davka u pacientt
uzivajicich vice nez 12 mg/m?
prednisonu/deflazacortu denné
» MlZe byt potfeba pti zdvazném
onemocnéni, traumatu nebo
operaci
« Podavejte 50-100 mg/m?
hydrocortisonu na den

Neprerusujte 1é¢bu steroidy
najednou
Postupujte podle Nicholoffova

protokolu2®

Kazdé dva tydny snizte davku

0 20-25%

Jakmile dosahnete psychologické
davky (3 mg/m2 denné
prednisonu nebo deflazacortu),
prejdéte na hydrocortison 12
mg/m2 denné rozdélenych do tii
stejnych davek

Pokracujte ve snizovani davek

0 20-25% kazdy tyden az na
déavku 2,5 mg hydrocortisonu

ob den

Po 2 tydnech ddvkovani ob den
hydrocortison vysadte
Pravidelné kontrolujte ranni
koncentrace CRH-stimulovaného
nebo ACTH-stimulovaného
kortisolu dokud neni osa HPA
normalni

Pokracujte s davkovanim, dokud
se osa HPA nezregeneruje (muize
trvat 12 mésici i déle)

Obrézek 3: Standardy péce pri zacatku 1é¢by glukokorticoidy (steroidy)
a uzivani pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii ACTH=adrenokor-
tikotropni hormon. CRH= hormon uvolriujici kortikotropin. HPA= hypo-
talamus-hypofyza-nadledvinky (hypothalamic-pituitary-adrenal).

Dalsi druhy 1ék@ v klinickych studiich pro DMD se
zaméruji na myostatin, protizdnétlivé a antioxidac-
ni molekuly, latky k omezeni fibrézy, 1éky ke zlepSeni
vasodilatace, 1éky ke zlepSeni mitochondridlni funkce
aléky na regulaci utrofinu.4® Nicméné bez dokoncenych
klinickych studii a schvaleni Grady nelze Zadny z téchto
1ékl pacientim s DMD piedepisovat.

Rehabilita¢ni péce

DMD je typickd dobfe zndmymi vzorci progresivni
svalové degenerace a slabosti, posturalni kompenzace,
rizikem progresivnich kontraktur a deformit a ztratou
funkce svalll vyplyvajici z nedostatku dystrofinu.®”
Lepsi 1écba DMD vedla k prodlouzeni chodici faze,
omezila vyskyt zavaznych kontraktur a deformit, véetné

skoliézy,3 a prodlouzila moznost aktivné se ucastnit
vSech sfér zivota.”4® Mezi rehabilitacni pracovniky

patri 1ékari, fyzioterapeuti, ergoterapeuti, logopedi,
ortotici a vyrobci zdravotnickych pomtcek. Ramecek
2 a priloha obsahuji prehled navrhovanych vysetreni
a intervenci. Rehabilitacni péce vyZzaduje pochopeni
patologie, patokineziologie, historie a progrese DMD.
Rehabilita¢ni pracovnici by méli brat v tvahu cile
a zivotni styl kazdého jednotlivce a po celou dobu
Zivota optimalizovat jeho kvalitu.” Dle Mezindrodni
klasifikace funkc¢nich schopnosti, disability a zdravi
(ICF) sevysettovaniaodpovidajici péce musiposkytovat
ve vSech oblastech jiZ od stanoveni diagndzy, aby bylo
mozné minimalizovat vznik kontraktur, deformit,
ztrdtu funkénich schopnosti, naruseni -celistvosti
pokozky, bolest a zhor$eny kardiorespiracni stav.

VySetreni

Soucasti multidisciplindrniho rehabilita¢niho vysetieni
je méreni rozsahu pasivniho pohybu, drzeni téla
a rovného postoje, svalové sily, funkcénosti svald,
hodnoceni kvality Zivota a ucasti pacienta na
béznych cinnostech (ramecek 2).732354959 Pyi spe-
cializovanych vySetfenich funkénosti svald se
provadi analyza pohybovych modeld a standardi-
zovana vysettfeni specifickd pro DMD a jiné neu-
romuskularni poruchy.3#33% Testy North Star
Ambulatory Assessment (NSAA) a pravidelné testy
funkcénosti jsou zakladnimi klinickymi vySetrenimi
funkce svalstva béhem chodiciho obdobi a mély by
se provadét kazdych 6 mésici.323559545661 NSAA
a pravidelné testy funkcnosti svalstva jsou velmi cenné
a spolehlivé, stejné jako korelace mezi testy v case,
minimalni klinicky vyznamné rozdily a predikce
vyvoje funkénich zmén svalstva. Jejich vysledky jsou
dilezité pro sledovani klinické progrese onemocnéni
a hodnoceni nové vyvijenych terapii.3235555662 Identi-
fikace optimalniho rozsahu testu zpresnuje predikci
ocekavanych schopnosti. Napf. pti 6minutovém testu
chiize miize pochopeni vztahu mezi vékem, vychozi
vzdalenosti a genetikou umoznit zlepSeni vyzkumu
a prinést lepsi informace o klinické péci.3s3-°¢ Predikce
zmén funkcnosti v klinickych podminkach by meéla
byt provedena dle schopnosti pacienta, s prihlédnu-
tim k omezenim ve vykonovych testech a moZnym
vlivim muskuloskeletdlniho poskozeni, jako jsou
kontraktury a vlivu genetiky.®®®” Testy, které pred-
povidaji potencidlni zmény, mohou byt pouzity
k vedeni proaktivni péce, jako jsou intervence dle
miry postiZzeni a pldnovani budoucich potreb kom-
penzac¢nich pomtcek. Konkrétné: pred dosazenim
véku 7 let se mohou v 6minutovém testu chlize a pra-
videlnych testech funkcénosti objevit pokroky. Pokud
po dosazeni véku 7 let vysledky 6minutového testu
chize nedosahuji vzdalenosti 325 m, délka vstavani
z lehu do vzprimené polohy je del$i nez 30 vtetin,
stoupani po c¢tytrech schodech trva déle nez 8 s, 10
m chlize nebo béh je delsi nez 10-12 s a je-li stiedni
linearizovany vysledek NSAA 34 nebo niz$i (hrubé
skéore devét), dad se v nasledujicich 12 mésicich



predpokladat vyznamny pokles funk¢nosti svald
a ztrata schopnosti chlize.’5%® VysSetreni funkcnosti
zahrnuje hodnoceni aktivit kazdodenniho Zivota
a potreby kompenzacénich pomtcek nebo asisten¢nich
pristrojt. Navic 1ze pomoci riznych nastroji posoudit
kvalitu Zivota.®>72 Cast&jsi uzivani standardizovanych
testli ukojencti a malych détis DMD je prihodné zejména
z divodu moznosti v€asné diagnostiky pomoci novo-
rozeneckého screeningu a vyvoje terapii s nejvétsim
ucinkem pravé pri podavani v raném détstvi (priloha).
Graf vyvojovych stupnli ditéte Bayley-III a méritko
mentalniho rozvoje Griffiths méri miru vyvoje u déti.
Oba mohou upozornit na c¢asné vyvojové zpozdéni
u déti s DMD.45°73 Revidované NSAA lze pouzit
k testovani déti jiz od 3 let.5'74 Méreni kinematiky
kyCli pri chtzi prindsi klinicky vyznamné vysledky
ve véku 4-8 let.’s Dal$imi métrenimi posuzujicimi an-
tigravita¢ni funkcénost, povazovanymi v DMD za expe-
rimentalni, jsou Alberta Infant Motor Scale, rozsirené
Hammersmith Functional Motor Scale a méfeni
hrubé motorické funkce (the Gross Motor Function
Measure).427% VySetteni a intervence ve sfére uceni,
pozornosti a smyslového zpracovani by mély zacinat
v mladém véku.””7® U star$ich nechodicich jedinc@ se
béhem 1 - 2 let méni Brooklv rozsah hornich koncetin
(the Brooke Upper Extremity Scale), Egenova klasifi-
kacni stupnice (Egen Klassifikation scale), ohyb lokte
a sila tichopu.5779-8 Testovani téchto zmén zahrnuje téz
dosazitelny pracovni prostor5?>® a hodnoceni funkce
hornich koncetin (test vykonu hornich koncetin).5:53:58
Z divodu sledovani zmén v ¢ase se doporucuje diisledné
pouzivani stejnych métitek funkénosti mezi jednotlivy-
mi klinikami. MozZné je téz pripadné zarazeni novych
vySetreni. VySetfeni rehabilitacnimi specialisty se
doporucuje nejméné jednou za Ctyri az Sest mésica
po celou dobu zivota, pri¢emz nasledkem klinického
problému, zmény stavu nebo specifickych potreb by
meéla byt frekvence vysSetreni vyssi.

Intervence

Ambulantni zarizeni a Skoly by mély poskytovat re-
habilitaci, ergoterapii a péci logopeda. Tato péce
by méla pokracovat i v dospélosti a méla by byt
roz$irena pri hospitalizaci a doma (oddil 2). Cilem
péce o svaly a mobilitu kloubd je zabranit nebo mi-
nimalizovat vznik kontraktur a deformit. NemoZnost
pohybovat kloubem v celém jeho rozsahu, chronické
statické polohovani, svalovd nerovnovdha kolem
kloubu a fibrotické zmény ve svalech zplisobuji sniZeni
svalové mobility a kontrakury kloubd.” Omezeni
dychani a fibréza interkostalnich svald snizuji mobilitu
hrudni stény. Udrzovani pasivnich rozsaht pohybu,
mobility svali, hrudni stény a urdrZovani symetrie
mohou optimalizovat pohyb a funkc¢ni polohovani,
udrzovat schopnost chiize, zabranovat vzniku fixnich
kontraktur a deformaci, optimalizovat respiracni
funkci a udrZzovat celistvost pokozky.

2 Rehabilita¢ni vySetfeni a intervence
napric¢ vSemi fazemi onemocnéni
pacienti s DMD

VySetireni

Multidisciplinarni  rehabilitaéni  vySetteni
kazdych 6 mésicli nebo castéji v pripadé potizi,
zmény stavu nebo specifickych potteb (priloha)

Intervence - prima péce

Primé 1écba provadénd fyzioterapeuty, ergote-
rapeuty a logopedy, prizptisobend individualnim
potrebam, stadiu onemocnéni, reakci na 1écbu
a toleranci 1éc¢by, poskytovana po celou dobu
Zivota pacienta

Prevence kontraktur a deformit

Kazdodenni preventivni protahovdni doma
s frekvenci 4-6 tydné; pravidelné protahova-
ni kotnikd, kolen a kycli; protahovani zapésti,
rukou a pozdéji i krku, dle zdravotniho stavu
Protahovani ¢asti ohrozenych zvySenym rizikem
vzniku kontraktur a deformaci*, které jsou
urceny pri vySetreni

Ortotické zasahy, pouzivani dlah, fixace sadrou,
polohovani a pottfebné pomuicky:

AFO pro protahovani béhem noci - 1épe se snasi,
pokud se s procedurou zac¢ne v mlad$im véku
AFO pro protahovani béhem dne v nechodicich
fazich onemocnéni

Dlahy na zapésti a ruce - natahovani dlouhych
a zapéstnich flexord a extenzorl ruky a prsti -
typicky v nechodicich fazich

Sériové dlahovani/sadrovani - béhem chodicich
i nechodicich fazi

Pasivni/motorem pohanéné vertikaliza¢ni zati-
zeni - kdyz je stani ve vzprimené poloze obtizné,
pokud nejsou kontraktury prili§ zavazné a nezne-
moznuji polohovani nebo toleranci polohy téla
KAFO se zpevnénymi kolennimi klouby - vhodné
v pozdni chodici a nechodicich fazich

Sedadla na miru na manudlnich i elektrickych
vozicich (pevné sezeni, zpévnénda zada, bederni
podpéry, postranni podpéry, opérky adduktort
a hlavy)

Polohovaci komponenty na elektrickych
invalidnich vozicich (naklon, sklon, zdvihani
opérek nohou, vertikalizac¢ni zarizeni a nastavi-
telna vyska sedadla)

Cviceni a aktivita

Pravidelnd submaximalni aerobni aktivita nebo
cviceni (napt. plavani a cyklistika) s potfebnou
asistenci, vyhybani se namahavym a vysoce za-
téZovym cvicenim, sledovani ptiznakdl pretize-
ni organizmu, respektovani potreby odpocinku
a Setreni energie. Je tfeba dbat opatrnosti pri

9]
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potencidlné sniZzené kardiorespiracni cvicebni
kapacité. Existuje riziko poskozeni svalt, i kdyz
klinicky funguji dobre.

Pady a prevence a lécba fraktur

e Minimalizace rizika padu ve vSech prostredich

» Spolupréce fyzioterapeuta s ortopedem pri rychlé
tymové 1é¢bé zlomenin dlouhych kosti a nasled-
ném poskytovani rehabilitace k udrzeni schop-
nosti chiize nebo schopnosti udrzet se vstoje

Péce pri poruchach uceni, poruchach s udrzenim

pozornosti a zpracovanim smyslovych vjemt

e Lécba ve spolupraci s tymem dle potieb a vy-
sledkl vySetreni

Asistenc¢ni technologie a kompenzaéni pomicky

« Planovani a skoleni o vysSettrenich, predepisova-
né medikaci, cviceni a Zadostech o proplaceni
kompenzac¢nich pomtcek

Zapojeni do zivota
« Zapojeni do vSech oblasti zivota ve vSech fazich
onemocnéni

Prevence a 1écba bolesti
« Prevence bolesti a jeji celkova 1écba vychazi
z potreb pacienta v prubéhu zivota.

AFOs=ankle-foot orthoses (ortézy na nohy a kotniky). KAFOs=k-
nee-ankle-foot orthoses (ortézy na kolena-kotniky-nohy). *Casti
téla typicky vystavené zvysenému riziku vzniku kontraktur

a deformit jako flexory a extensory ky¢li, hamstringt, plantarni
flexory a planarni fascie, flexort loktd, pronatory predlokti,
dlouhé zapéstni a prsni flexory a extenzory, drobné svaly rukou.
a extenzory krku; izolovana kontraktura v oblasti flexora ky¢li
a kolen, v oblasti plantarni flexe, varozita chodidla, v oblasti
flexort loktt, flexe a extenze zapéstnich a prstnich kloubd;
deformity patefe a hrudni stény véetné skoliézy, nadmérné kyfozy
a lordézy a sniZzena pohyblivost hrudni stény.

Péce o kosterni svalstvo vyZaduje tymovy pristup.
Cleny tymu by méli byt neurologové, fyzioterapeuti,
ergoterapeuti, rehabilita¢ni pracovnici, ortotici a chi-
rurgové-ortopedi. Prevence kontraktur a deformit
vyzaduje kazdodenni pasivni protahovani kloubd,
svalll a mékkych tkani, které jsou ohrozeny ztuhnutim;
podporu pohybu snizovanim Gcinkd gravitace a opti-
malizaci biomechaniky umoznujici aktivnéjsi pohyb;
techniky manualni terapie a prodlouzené protazeni
meékkych tkani; a optimalni polohovani véetné pouziti
dlah dle individualnich potteb, ortotické intervence,
vertikaliza¢ni  pomticky, opakované sadrovani
a prvky individualné prizplisobené potiebam sezeni
a polohovani v invalidnich vozicich.”®2 Programy
kazdodenniho preventivniho protahovani v domacim
prosttedi® pod vedenim fyzioterapeutd a ergoterapeu-
t by mély byt zahajeny jesté predtim, neZ se u pacienta
zac¢ne projevovat omezeni rozsahll pasivniho pohybu.
Protahovani se doporucuje pro casti téla nejvice

ohroZenékontrakturaminebodeformitami (ramecek2).
Pravidelné protahovani kotniku, kolena a kycle by mélo
zacit brzy po stanoveni diagnézy a mélo by pokracovat
az do dospélosti. Protahovani hornich koncetin
je obzvlasté dalezité po ztraté schopnosti chodit’
Dodatek prindsi prehled standardd péce za pouzivani
riznych asisten¢nich a mobiliza¢nich pomtcek, véetné
AFO ortéz pro nohu a kotnik, KAFO ortéz pro kole-
na-kotniky a nohu, opakovaného sadrovani, verti-
kaliza¢nich pomticek a manudlnich a elektrickych
invalidnich vozik®.” Pro Gcely udrZeni mobility vstoje
se nyni misto podplirnych KAFO ortéz ¢asto pouzivaji
elektrické voziky s vertikaliza¢nim sedacim systémem.
Ortézy mohou stale byt vhodnou volbou v nékterych
situacich, ale mély by byt povazovany spise za tera-
peutické nez funkcéni ndastroje, spiSe dopliujici nez
nahrazujici elektrické pomticky.®4# Navic technologic-
ké inovace - od jednoduchych zatizeni (napt. vyskoveé
polohovatelné stolecky na klin nebo nastavitelna
brcka) k pokrocilejsim technologiim (napf. robotika,
dalkova aktivace zarizeni pres bluetooth, infracervené
ovladani prostredi, chytré telefony, tablety, pocitace
a pokrocilé pristupové funkce jako je ovladani hlasem)
- mohou optimalizovat funkci. Jako kompenzaéni
pomicky a dpravy v domdacim prostredi se nabizi
zvedaky (vytahy) pro bezpec¢ny transport pacienta,
rampy, schodistové vytahy, koupaci a koupelnové
vybaveni nebo upravy, specidlni lizka a matrace,
a modifikace vozidel. OSetrovatelé mohou pomoci op-
timalizovat nezavislost a zapojeni do cinnosti. Fy-
zioterapeuti predepisuji, monitoruji a vedou cvicebni
program, ktery muliZe pomoci zabranit zbyte¢nému
sedavému nebo nemobilnimu zivotnimu stylu a souvi-
sejicim problémum - socialni izolace a nadvahy. U dys-
trofinopatii vSak mtize mit cviceni negativni vliv na
svalovou degeneraci (ackoli tento proces jesté neni
zcela osvétlen) a mize vést k poskozeni z dvodu struk-
turdlni ktehkosti svali, metabolickych abnormalit,
abnormalit oxidu dusnatého prispivajicich k ischemii
béhem cviceni a ke snizené vykonnosti.”®5-%9 Je tieba
vyhnout se neobvyklé svalové aktivité nebo cviceni
a zatézovym cvicenim nebo posilovani®°© Obzvlasté
v ranych fazich onemocnéni se doporucuje subma-
ximalni aerobni cvi¢eni nebo aktivita. Pacienti se
musi vyvarovat pretiZeni a prepracovani a doprat si
adekvatni odpocinek.” Plavani se doporucuje jiz od
¢asné chodici faze a casto je mozné s nim pokracovat
do dospélosti.” Cyklistika se doporucuje jako subma-
ximalni aerobni forma aktivity.9»92 AZ do dospélosti je
mozné provozovat asistovanou cyklistiku a roboticky
rizeny pohyb. Bezpec¢nd fyzickd aktivita se zajistuje
pomoci vhodnych adaptivnich pomicek a technologie.
U jednotlived vSech vékovych kategorii se musi
vySetfovat a 1écit bolest.”599 Intervence vyZzaduji
komplexni tymovou spolupraci, vcéetné fyziotera-
pie, posturdlni korekce, ortotické intervence a dlah,
nasazeni kvalitnéjsiho invalidniho voziku a postele,
které umoznuji nezavisly presun hmotnosti, zménu
polohy a tulevu tlaku a podavani 1é¢iv. Bolest zad,



VYSETRENI A INTERVENCE PRI ZHORSENEM RUSTU A ZPOZDENE PUBERTE U PACIENTU S DUCHENNOVOU SVALOVOU DYSTROFI{

Rist
Kontrola vys$ky kazdych
6 mésict do skonceni

Zhors$eny rust

Predstavuje nasledujici:

« Vyska percentilové klesa

» Vyskovy prirtistek <4 cm ro¢né
e Vyska <3. percentil

puberty a dosaZeni
definitivni télesné vysky

Puberta
VySetfeni pubertalniho
stavu pomoci Tannerovy

Opozdény nastup puberty
Testikularni objem <4 cm?
ve véku 14 let a vy$$im

stupnice kazdych 6
meésicli od véku 9 let

Obrazek 4: VySetfeni a intervence pri zhor$eném ristu a zpozdéné puberté u pacienttt

s Duchennovou svalovou dystrofii.

zejména v kontextu lécby glukokortikoidy, by méla
byt okamzitou indikaci pro vySetreni na zlomeniny
obratld.” Podrobna diskuse o prevenci a 1é¢bé zlomenin
je uvedena v ¢asti 2 této publikace.

Endokrinologicka péce

Endokrinologickymi komplikacemi DMD se mysli
predevsim zhorSeny rist, zpozdény ndastup puberty
a adrendlni insuficience. Cilem endokrinologické péce
je sledovat rist a vyvoj, identifikovat a diagnostikovat
hormondlni nedostatecnost, poskytovat hormondlni
substitu¢ni terapii a predchdzet Zivot ohrozujici
adrendlni krizi. Jiz bylo zverejnéno nékolik rele-
vantnich odbornych posudkl a recenzi, 949¢ ale data
o bezpecnosti a Gc¢innosti 1é¢by rdstovym hormonem
a testosteronem u osob s DMD jsou prozatim nedo-
state¢na. Nasledujici standardy péce jsou zaloZeny
na dikazech a zkuSenostech ziskanych pri pouzivani
téchto terapii u jinych onemocnéni, po modifikaci také
u DMD (obrazek 4).

Rust

Zhorseny linedrni rist je u jedinc s DMD cCasty a lécba
glukokortikoidy ho dale zhorsuje.3*97 Linedrni rist by
meél byt vySetfovan kazdych 6 mésici az do skonceni
puberty a dosazeni konecné vysky. Vyska chodicich
pacientl se nejlépe méri vestoje. Vyska by méla byt
vynesena a sledovdna na standardizované rustové

Doporucujeme

 VySetreni kostniho véku
rentgenovym snimkovanim levé
ruky

e Testy funkce $titné zlazy
 VySetreni celiakie

» Ristové faktory

» Komplexni metabolické vySetreni
» Kompletni krevni obraz

Odeslete
k endokrinologovi

Je tfeba zvazit
« Testovani stimulace rtstového
hormonu

Doporucujeme

Laboratorni testy:

» Luteiniza¢ni hormon

« Folikulostimula¢ni hormon
» Testosteron

Odeslete

k endokrinologovi L. .. ,
Lécba pri potvrzeném

hypogonadismu:

e Zacit podavat testosteron v malych
davkach a postupné zvysovat
davku

» Doporuceno pro vék od 14 let; da se
o tom uvazovat jiz od 12 let véku

Je treba zvazit
« VySetteni kostniho véku pomoci
rentgenového snimkovani levé ruky

krivce. Navic je treba provadét pravidelné méreni
vyskovych prirastkd jinak nez vestoje, a to jiz béhem
chodici faze, aby bylo mozné presnéji posoudit rist
poté, co pacienti ztrati schopnost chiize. K posouzeni
rstu u nechodicich déti se pouzivaji rozpéti pazi,
délka ulny a tibie, vyska ke koleni a segmentové
meéteni vysky vleze.®® U DMD vsSak nebyla platnost
meéteni potvrzena a vSechna navic vyzaduji speciali-
zované Skoleni nebo specidlni vybaveni. Doporucuje-
me, aby si kazda instituce vybrala a pouzila méreni,
které nejlépe funguje v daném klinickém prostredi.
Pokles rustové trajektorie v percentilovém grafu nebo
mezirocni rychlost ristu mensi nez 4 cm za rok ukazuji
na naru$eny linedrni rast a indikuji potfebu vysetreni
endokrinologem. Jednad se predevsim o jednotlivce
s vySkou mens$i nez treti percentil bez ohledu na
ristovou trajektorii. VySetreni naruseni linedrniho
ristu by mélo zahrnovat standardni screeningo-
vé testy pro hodnoceni endokrinnich hormont nebo
jinych abnormalit spojenych s poruchou rdstu. Jen
malo ddaji prokazuje bezpecnost a G¢innost rekom-
binantniho lidského rtistového hormonu v populaci
s DMD. Jedna retrospektivni studie zjistila kratkodoby
naruast rychlosti rdstu; ovSem nékteri chlapci s DMD
meéli vedlejsi G¢inky, jako je intrakranidlni hypertenze,
intolerance na glukézu a progresi skoliézy.”® Zadna
z publikovanych studii o rekombinantnim lidském
ristovém hormonu nesledovala pacienty az do doby
dosazeni jejich konecné vysky a zZadné studie nebyly
dostate¢né rozsahlé, aby spolehlivé dokazaly, zda ma



1é¢ba rekombinantnim lidskym rdstovym hormonem
negativni vliv na funkci svali nebo jiné nezadouci
uc¢inky. Dale byly vzneseny teoretické obavy, Ze vysoka
postava miZze mit u DMD negativni vliv na funkci
svalti.°>°t Dokud nebudou predlozeny dalsi dikazy,
rutinni podavani rekombinantniho lidského rtstového
hormonu pri 1é¢bé ristového selhani spojeného s DMD
se nedoporucuje. Rozhodnuti o 1é¢bé rekombinant-
nim lidskym rdstovym hormonem by méla predchazet
diskuse o moznych rizicich a prinosech 1é¢by. Lécba by
meéla byt urcena pouze jednotliveim s abnormalnimi
vysledky testd stimulace ristového hormonu.

Puberta

Zpozdénd puberta v dtsledku hypogonadismu je
potencidlni komplikaci 1é¢by glukokortikoidy. Muze
vyvolavat psychickou nevyrovnanost a poskozuje
kvalitu Zivota. Absence pubertalniho vyvoje ve véku
okolo 14 let vyZaduje rychlou konzultaci s endokrinolo-
gem. U osob s opozdénou purbertou je tfeba diagnézu
hypogonadismu potvrdit biochemickym testovanim
pomoci vhodnych pediatrickych nebo Setrnych test
pro dospélé. Rovnéz by mélo byt zvazeno rentgenové
snimkovani levé ruky pro tucely stanoveni kostniho
véku. K 1é¢bé potvrzeného hypogonadismu u pacient
stars$ich 14 let se doporucuje testosteronova substitucni
terapie. Terapii je mozné nasadit i u chlapci starsich
12 let 1é¢enych glukokortikoidy, u nichz dosud nenastal
pubertdlni vyvoj. Ackoli se nasazenim testostero-
nové terapie u chlapcit s DMD dosud zadné klinické
studie nezabyvaly, povaZuje se tato lé¢ba patologic-

VYSERENI A INTERVENCE PRI NUTRICNI PECI

kého zpozdéni nastupu puberty u détské populace
za standardni postup. Lécba se doporucuje také
u dospélych muzd s diagnostikovanym hypogona-
dismem vzniklym vlivem 1é¢by glukokortikoidy.*°?
Potencidlni pozitivni vliv podavani testosteronu na
emocni a fyzické zdravi obvykle prevazuje nad poten-
cidlnimi vedlej$imi Gcinky, jako jsou zména chovani,
akné, télesny zapach, riistovy spurt a zastaveni riastu
dlouhych kosti. Nedavna retrospektivni studie zjistila,
Ze je testosteron obecné dobte snasen a pacienti s DMD
a jejich rodiny ho povazuji za prospésny.°3 Pri pokusu
o napodobeni normadalniho pubertdlniho vyvoje by
meéla byt substitucni testosteronova terapie zahajena
podavanim nizkych davek. Smérem k dospélosti by se
davky testosteronu mély zvySovat. Je mozné pouzivat
intramuskuldrné podavané nebo topické pripravky.
U vsech jedinct je tfeba peclivé sledovat koncentraci
testosteronu. U lécenych jedinc se musi kontrolovat
mnozstvi lipidd, hemoglobinu, hematokritu a glukézy
v krvi. Na jakékoli negativni i¢inky na stav nebo funkci
srdce pacienta by mél 1ékar reagovat prerusenim lécby
testosteronem nebo sniZzenim davky.

Adrendlni insuficience

Adrendlni insuficience v disledku potlaceni osy hy-
potalamus-hypofyza-nadledvina (HPA) je vzacnym,
ale zivot ohrozujicim stavem, ktery se miize vyvinout,
pokud se nahle zastavi podavani glukokortikoidd kvili
nemoci nebo preruseni 1écby.'*4 VSichni pacienti, jimz
jsou predepsané glukokortikoidy, by méli byt pouceni
o priznacich, projevech a 1é¢bé adrendlni krize a méli

Nutriéni vySet¥eni, vySetfeni polykani a gastrointestinalni vySetfeni

P¥i kaZdé navstévé

 VySetreni registrovanym odbornikem na vyzivu (nutri¢ni specialista)
« Sledovani hmotnosti a vysky; u nechodicich pacientl se provadi alternativni odhad vysky

Kazdych 6 mésict

» Dotazy ohledné dysfagie, zacpy, gastroezofagealniho refluxu a gastroparézy

KaZdoroéné

« VySetreni sérovych koncentraci 25-hydroxyvitaminu D

« Vyhodnoceni prijmu vapniku v potravé

v !

Y !

Priznaky dysfagie Jedna nebo vice nasledujicich
polozek:
- Ubytek hmotnosti
a dehydratace
e Podvyziva
e Vdechnuti potravy
e Mirné nebo tézka dysfagie

25-hydroxyvitamin D
<30-0 ng/mL

Prijem vapniku je nizsi nez
doporucena denni davka

\ 4 Y

\ 4 \ 4

S vySetfenim polykani, véetné
videofluoskopické studie
polykani se obratte na logopeda

Doporucdte zavedeni perkutanni
gastrostomické sondy

Lécba nedostatku vitaminu D Doporucte zvySeny prijem
véapniku a podavani vyzivovych
dopliki

Obrazek 5: Vysereni a intervence pri nutriéni péci, péci o polykani a gastrointestinalni pé¢i u pacientit s Duchennovou svalovou dystrofii.




by dostavat recept na intramuskuldrni hydrokortizon
pro nouzové podani doma (50 mg pro déti <2 roky, 100
mg pro déti nebo dospélé = 2 roky). Podani hydrocor-
tizonu v davce 50-100 mg / m2 denné mize byt také
zapottebi pri zavaznych onemocnénich, zavaznych
traumatech nebo chirurgickych zakrocich u jedincq,
kteriuzivaji denné vice nez 12 mg / m2 prednisonu nebo
deflazacortu. Lécba glukokortikoidy by neméla byt
nahle prerusena, nybrz ukoncovana postupné béhem
tydnt a mésica tak, aby mohlo dojit k ozdraveni osy
HPA.**s Omezovani davek glukokortikoidd (steroid) by
meélo probihat podle Nicholoffova protokolu podavani
steroida (obrazek 3).3¢

Gastrointestinalni a nutri¢ni péce

Pacienti s DMD casto trpi gastrointestinalnimi nebo
nutri¢nimi komplikacemi jako prir@istek nebo ztrata
télesné hmotnosti, nutri¢ni nevyvazZenost, nestejno-
mérny prijem tekutin, nizkd hustota kosti, potize pri
polykani a kontraktura mandibuly.’®® K tomuto stavu
prispivaji nékteré faktory, jako napt. lécba glukokor-
tikoidy, sniZeny vydej energie a nehybnost.’7 Nutri¢ni
nevyvazenost mulZe negativné ovlivnit respirac¢ni
systém, kosterni svalstvo a srdce. Cilem nutri¢ni péce je
pravidelnym hodnocenim rdstu a hmotnosti pfedchéazet
vzniku nadvdhy nebo obezity a nedostate¢ného
prijmu potravy nebo podvyzivy. Jejim cilem je rovnéz
podporovat zdravou a vyvazenou stravu s optimalnim
prijmem kalorii, bilkovin, tekutin a Zivin, zejména
vapniku a vitaminu D. BohuZel jakykoli dtkladny
vyzkum nutri¢nich potreb pacienti s DMD zaloZeny na
dikazech dosud chybi. Doporuceni o vyzivé pacientd
s DMD jsou proto prizpisobena nutri¢nim pravidlim
platnym pro celkovou populaci. V nutri¢nim tymu by
meél byt registrovany odbornik na vyzivu s odpovidajici-
mi zkuSenostmi, ktery by mél vySettovat pacienta s DMD
prikazdé navstéve, pocinaje tou prvni hned po stanoveni
diagnézy. Castéjsi dietologické nutri¢ni sledovani bude
nutné v obdobi, kdy vétsinou dochézi k prirtistku nebo
ztraté hmotnosti. Pro pacienty ohrozené rizikem vzniku
nadvahy by mél fyzioterapeut navrhnout bezpecné
cvicebni programy a dbat na jejich dodrzovani. Pri
podezreni na dysfagii je tfeba konzultovat s logopedem.
S gastroenterologem je nezbytné konzultovat, trpi-li
pacient potizemi jako je zacpa, gastroezofagedlni
reflux a potiZe se stfevni motilitou, a je-li tfeba zavést
perkutdnni gastrostomickou sondu (PEG). Obrazek 5
predstavuje prehled doporucenych gastrointestinalnich
a nutri¢nich vysetteni a intervenci.

Nutri¢ni vySetfeni a planovani

Pri kazdé navstévé kliniky by mél registrovany
vyzivovy odbornik posoudit nutri¢ni stav, vyvoj télesné
hmotnosti a vys$ky a vytvorit konkrétni nutri¢ni plan.
Dobry nutri¢ni stav je definovan jako pomér hmotnosti
a vysky nebo index télesné hmotnosti (BMI) pro urcity
vék, ktery se pohybuje mezi 10. a 85. percentilem na

standardnich rastovych grafech. Kdyz neni mozné
vypocitat BMI, protoze nelze mérit télesnou vysku,
meély by se pouzit percentily hmotnosti pro urdity
vék. Pacienti s DMD maji zménénou stavbu téla, takze
pouziti standardnich rastovych tabulek neni optiméalni.

Nutri¢ni rizika DMD

Jedinci s DMD jsou v rané fazi zZivota ohroZeni nadvahou
nebo obezitou, pozdéji smérem k dospélosti u nich
vznikd riziko nedostatec¢né vyzivy a nebo podvyzivy
(priloha).’s¢ V raném détstvi zvySuje 1écba gluko-
kortikoidy riziko nadvahy nebo obezity kvili zvysené
chuti k jidlu, prijmu kalorii a retenci sodiku a tekutin.
Ztrata schopnosti chodit vede ke snizeni aktivity, coz
snizuje kalorickou spotfebu a zvysSuje riziko nadvahy
nebo obezity. K fesSeni téchto rizik by mél klinicky 1ékar
vytvorit plan vyzivy, ktery by obsahoval specificka
doporuceni o kaloriich, bilkovinach, mikronutrien-
tech a prijmu tekutin (rdmecek 3). Kalorické potteby
se odhaduji vypoctem vydeje energie v klidu a Gpravou
urovné aktivity (rdmecek 3). Dle the American Academy
of Pediatrics Committee on Nutrition by zdravé
stravovaci navyky meéla mit celd rodina (priloha).”
Pokud je prirtistek hmotnosti prilis velky, mél by byt
vytvoren plan l1écby obezity, ktery by se zabyval jak
stravovanim, tak i fyzickou aktivitou. Porucha polykani,
dysfagie, je u pacientd s DMD casta a ¢asto progresivni.
Pravidelné vysetreni na dysfagii je diilezité a mélo by se
provadét pravidelné.'® Pri screeningu je tfeba zamérit
se na vnimané obtiZze s polykdnim tekutin a tuhych
soust, vnimani uviznuti potravy v krku, ¢as pottebny
ke snédeni primérného jidla a interference konzumace
a kvality Zivota."® Pokud je pacientova odpovéd na
screeningové otazky kladnd, je tfeba pozadat logopeda
- odbornika na patologii rec¢i - o komplexni vySetieni
véetné videofluoroskopické studie polykani.’>° Pred
a béhem vyskytu priznakd dysfagie pacienti casto
neumyslné ztraceji na vaze. V disledku potizi s jidlem
a progrese onemocnéni se jejich BMI nebo hmotnostni
percentily mohou snizit z kategorie nadvahy nebo
obezity na normalni rozmezi nebo na podvahu
(podvyziva). Standardy péce pro snizeni rizika podvahy
nebo podvyzivy béhem tohoto prechodného obdobi
jsou uvedeny v dodatku. V¢asnd a pribézna diskuse
o vyzivé pomoci perkutdnni gastrostomické sondy
(PEG) miize usnadnit v€éasnou intervenci, je-li klinicky
indikovana. Pokud progresivni slabost znemozZziiuje
samostatné jidlo a polykani, méla by rodina i pecova-
telsky tym vnimat zavedeni gastrostomické sondy jako
nezbytny a pozitivni zasah. Mezi indikace pro umisténi
gastrostomické sondy patri podvyziva, kterd nereaguje
na intervence ke zvySeni prijmu kalorii Gsty, diagnéza
stfedné tézké nebo té€zké dysfagie a neschopnost
udrzet adekvatni hydrataci. VyZiva pomoci PEG vede
ke stabilizaci nebo zlepSeni stavu vyzivy u podvyzive-
nych pacient s DMD.*?! Pfinos zavedeni PEG by mél byt
porovnan s respiracnimi, kardiologickymi a anestezio-
logickymi riziky tohoto operac¢niho zasahu.
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3 Obecny nutri¢ni plan

Tento obecny nutricni plan vytvoreny dle
doporuceni pro obecnou zdravou populaci neni
specificky zaméreny na pacienty s DMD. Poskytuje
metody pro stanoveni energetickych potreb,
potteby bilkovin, tekutin a mikrozivin na zakladé
referencni miry prijmu potravy. Aby dospélé osoby
splnily kazdodenni vyzivové potreby a minimalizo-
valy riziko chronickych onemocnéni, méli by dospéli
prijimat 45-65% celkovych kalorii ze sacharidq,
20-35% z tuku a 10-35% od bilkovin. Ptipustné
rozsahy pro déti jsou podobné jako u dospélych,
s vyjimkou toho, Ze kojenci a mladsi déti potrebuji
trochu vyssi podil tuku ve své strave.'©

Celkova potreba kalorii

Celkova spotreba kalorii se odviji od celkového
vydeje energie, ktery se rovna vydeji energie
v klidu (REE) vynasobenému faktorem fyzické
aktivity. Neptrima kalorimetrie poskytuje nejpres-
néjsi miru REE, ale u chodicich chlapcti s DMD
léCenych steroidy (ve véku 10-17 let) mlZe byt
REE také odhadnuto pomoci Schofieldovy rovnice
(REE [Kkilokalorie] = [17,7 x hmotnost v kg + 657]
x 4 - 182/1000).'* Kvuli poklesu fyzické aktivity,
ktera doprovazi ztratu schopnosti chtize, je mozné
potrebu kalorii podstatné snizit a REE mize byt
jesté nizsi nez REE pred ztratou schopnosti chtize.
Faktory fyzické aktivity u chlapct ve véku 3-18 let
jsou: sedavy (1,00), s nizkou aktivitou (1,13), aktivni
(1,26) a velmi aktivni (1,42). Pokud pocatec¢ni
energeticky nebo kaloricky predpis nepovede
k udrzeni hmotnosti nebo k jejimu ubytku, bude
tfeba snizit vypoctenou energii nebo kaloricky
prijem. Pokud je tfeba hmotnost zvysit, je nezbytné
zvysit vypocteny prijem energie nebo kalorii.

Bilkoviny

Doporuceny podil bilkovin ve stravé se u chlapci
a muzy lisi podle véku: u déti ve véku 4-13 let
se doporucuje dietni davka 0,95 g / kg télesné
hmotnosti za den; pro déti ve véku 14-18 let se
doporucuje 0,85 g / kg / den; a pro muZe ve véku
od 19 let se doporucuje 0,80 g / kg / den.

Tekutiny

Doporuceny prijem tekutin (veskeré népoje
véetné pitné vody) se odviji od hmotnosti nebo
véku. Podle vahy se na zakladé Holliday-Segarova
vzorce'*? doporucuje 100 ml / kg télesné hmotnosti
pro déti vazici 1-10 kg; 1000 ml + 50 ml pro kazdy
kg nad vahu 10 kg pro déti s hmotnosti 10-20 kg;
a 1500 ml + 20 ml pro kazdy kg nad 20 kg u déti
a dospélych, kteri vazi vice nez 20 kg. Podle véku
jsou denni referen¢ni hodnoty prijmu tekutin 1,2 1
(priblizné 5 salkd) pro chlapce a divky ve véku 4-8
let; 1,8 1 (priblizné 8 salkd) pro chlapce ve véku
9-13 let; 2,6 1 (priblizné 11 $alkd) pro chlapce ve

véku 14-18 let; a 3,0 1 (priblizné 13 $alkl) pro muze
ve véku od 19 let.

Mikronutrienty

Pacienti by méli dodrzovat doporuc¢enou davku dle
véku's, s vyjimkou pripadli nedostatku vitaminu D,
ktery je definovan jako prijem 25-hydroxyvitaminu
D mens$i nez 30,0 ng / ml. Pri nizkém prijmu kalorii
je nutny multivitaminovy nebo mineralni doplnék.

4 Strategie vyhledavani a vybéru

Pri hledani odbornych ¢lankd v anglickém jazyce
publikovanych od 1.1.2006 do 30.9.2013 tykajicich
se osmi puvodnich témat a tfi novych témat, pu-
blikovanych v odbobi od 1.1.1990 do 30.9.2013,
jsme prohledali databaze Medline, Embase, Web of
Science a Cochrane Library. Literatura byla prohle-
davana pomoci klicovych slov bud’ ,Duchenne“ nebo
»,svalové dystrofie“ nebo oboji, které jsme sparovali
s jednim z 626 vyhledavacich vyraza (ptiloha).
Po odstranéni duplicit identifikovalo vyhledavani
v literature 1215 ¢lankd. Pri dal$im prezkoumani
jsme odstranili recenze, metaanalyzy, pripadové
studie, kazuistiky, studie na zviratech a c¢lanky
o nesouvisejicich nemocech nebo Beckerové svalové
dystrofii. Ze zbyvajicich 672 clanka ridici vybor
prezkoumal 430 clank®, které byly potencialné
relevantni pro aktualizaci standardf péce. Clenové
tidiciho vyboru pak klasifikovali kazdy z nich podle
nasledujicich kritérii: (1) soulad se stavajicimi
standardy péce; (2) rozpor s existujicimi standardy
péce; (3) vyzaduje aktualizaci standardd péce;
nebo (4) predstavuje slibny vyzkum. Clanky, které
byly identifikovany jako potrebné pro aktualizaci
standardi péce, byly pouzity k vytvoreni klinickych
scénarid dle RAND Corporation-University of
California Los Angeles Appropriateness Method.
Za pomoci spole¢nosti RTI International odbornici
béhem psani rukopisu tohoto dokumentu neustale
aktualizovali reference. Pred zverejnénim bylo
provedeno aktualizované vyhledavani literatury
o ¢lanky zverejnéné od 1.10.2013 do 31.7.2017. Toto
vyhledavani identifikovalo 880 ¢lankl. Predsedové
vybort prezkoumali 115 potencidalné relevantnich
¢lankl a podle potreby aktualizovali odkazy a text.

Bézné gastrointestinalni problémy

Zacpa je velmi castou komplikaci DMD.*?> Mezi rizikové
faktory patfi pomaly priachod stfevem, nehybnost,
slabost brisnich svali a dehydratace (ramecek 3).
Denni podavani osmotickych laxativ, jako je polyethy-
lenglykol, magnéziové mléko, nebo laktuléza mize byt
nezbytné. Pokud dojde k zacpé, je mozné pouzit klystyr.
Mezi rizikové faktory gastroezofagealniho refluxu



u DMD patri naruseni ezofagedlni motility, zpozdéné
vyprazdnovani zaludku, glukokortikoidova terapie
a skoli6za.3 Gastroezofagedlni reflux se 1é¢i supresi
Zalude¢ni kyseliny pomoci antagonisti receptoru
histaminu-2, jako je ranitidin nebo inhibitord
protonové pumpy, jako je lansoprazol nebo omeprazol.
Vyhody nasazeni inhibitord protonové pumpy musi
byt vyvazeny potencidlnimi riziky, vcetné vyssiho
vyskytu ziskané pneumonie, chronického onemocnéni
ledvin a ldmavosti kosti.?4125 Doporucuje se jist mensi
a Castéjsi porce jidla a snizit prijem tukd ve stravé.
Vzhledem k tomu, Ze u pacientt s DMD dochazi
k progresi svalové slabosti, miize dojit ke zpozdéni vy-
prazdnovani Zzaludku (gastroparéza). Gastroparéza
mize vyvolat postprandidlni bolesti bficha, nevolnost,
zvraceni, brzkou sytost a ztratu chuti k jidlu. Doba
vyprazdnovani zaludku se d& vySetrit pomoci scinti-
grafického skenovani vypréazdrovani zaludku. Mezi
moznosti 1é¢by patfi Gprava stravy, farmakologicka
1é¢ba a postpylorickd vyziva gastrojejunalni trubici.

Zavéry a smery budouciho vyvoje

V prvni ¢asti této tridilné aktualizace standardl péce
o DMD jsme predlozili pokyny pro diagnostiku, neu-
romuskularni, rehabilita¢ni, endokrinologickou a gas-
standardd péce jsou pokyny tykajici se péce o prenasece
DMD; prehled novych molekularnich a genetickych
terapii; pokroky v rehabilita¢nich vysetfenich a vyvoj
pokrocilejS§ich  rehabilitacnich terapii uZivajicich
nové technologie; nové pokyny tykajici se endokrino-
logické 1éCby, vCetné riastu, puberty a adrendlni in-
suficience; a nové poznatky o predvidani a zvladani
nutri¢nich komplikaci specifickych pro DMD, jako
je obezita spojend s lécbou glukokortikoidy nebo
ztrdtou schopnosti chiize a podvyziva v pokrocilych
stadiich DMD. Moznost novorozeneckého screeningu
a oCekavany vyvoj genetické a molekularni 1é¢by mo-
difikujici chorobu DMD znamen4, ze v budoucnu bude
¢asné zahajeni 1é¢by nabyvat na dilezitosti. Nicméné,
optimalni nacdasovani nasazeni novych terapii bude
klicovym faktorem pii rozhodovani o implementa-
ci novorozeneckého screeningu na DMD. Neinvazivni
prenatadlni vySetfeni na DMD se pravdépodobné
stane klinicky dostupnym, coz umozni diivéjsi iden-
tifikaci postizenych plodd u Zen bez DMD v rodinné
anamnéze.’?® Nyni se objevuji nové substituc¢ni terapie
pro dystrofin. Ocekava se, Ze prinesou vice udaji o nej-
vhodnéjsi glukokortikoidové 1é¢bé pro pacienty s DMD.'
Budouci standardy péce budou muset resit ilohu novych
1é¢iv v celkovém léceni DMD, zejména v souvislosti
s prokdzanym prinosem dlouhodobé 1éc¢by glukokorti-
koidy. AZ se néktera z téchto novych terapii ukaze jako
bezpecna a G¢innd, bude mozné 1é¢bu DMD individualné
prizplisobit, a to vybérem nejlepsi kombinace terapii pro
mutaci kazdého pacienta. Pro endokrinologickou 1é¢bu
jsou nutné RCT, které nam pomohou lépe porozumét
rizikiim a prinostim terapie rstovym hormonem a tes-

tosteronem a objasni nejlepsi indikace, nacasovani
a rezimy davkovani. VylepSend klinickd a funkéni
vySetfeni pro Gcely rehabilita¢ni péce se nadale rozviji
a rozs$iruji se na celou dobu pacientova Zivota. S tech-
nologickym pokrokem lze ocekavat, ze budou nové
terapie nasazovany na zakladé monitorovani aktivity
v kombinaci s mérenim novych, klinicky vyznamnych
biomarkert.'?” Robotika a dal$i rychly technologicky
pokrok zlepsi nezavislost, zapojeni do béznych ¢innosti
a kvalitu Zivota. Vyvijejici se terapie, jako jsou dystrofi-
nové substituc¢ni terapie, mohou zlepsit vykonnost nebo
aktivni kapacitu a bezpecnost. Intervence fyziotera-
peutt, ergoterapeutd, logopedi a ortotik@l mohou, spolu
s novymi technologiemi, optimalizovat 1é¢bu a funkci
muskuloskeletdlniho systému.'?® Za ucelem posouzeni
vydeje energie nebo potreby kilokalorii u osob s DMD je
v gastrointestinalni a nutri¢ni péc¢i zapotiebi vyzkum
energetického vydeje v klidu (méfreno nepiimou kalo-
rimetrii) a celkového energetického vydeje (mérené
metodou s dvojim oznacenim molekul vody). Je
treba 1épe pochopit specifické nutri¢ni strategie,
jako je potencidlni uziteCnost stravy obohacené
o bilkoviny nebo fruktézu nebo doplnéni aminokyselin
s rozvétvenym retézcem,'? a vliv nutri¢niho stavu na
proménné DMD (délka zivota, funkce a kvalita Zivota).
Za ucelem vytvoreni ristovych tabulek specifickych
pro DMD a vyvinuti vhodnych technik pro péci o stavbu
téla pacientt s DMD je treba provadét dalsi vyzkum.
Jednotlivé determinanty obezity u chlapcl s DMD se
budou moci vyuzit k pripraveé strategii prevence obezity,
véetné farmakologickych moznosti. Vyvoj bezpecnych
a ucinnych predpist fyzické aktivity by mohl pozitivné
ovlivnit stav vyzivy, mobilitu a zapojeni do spolec¢nosti
po celou dobu Zivota pacientti s DMD.

Prispévatelé

DJB, KB, CMB, SDA, AB, DB, LEC, PRC, SH, SP, NS, JT,
KRW, LMW, a DRW poskytli zkuSenosti pri sestavovani
studii, generovani a interpretaci dat, prezkouma-
vani literatury, psani publikace, a zverejnovani.
DJB, s podporou CMB a NS, navrhl a upravil ¢lanek
a schvalila konec¢nou verzi.

Ridici vybor pracovni skupiny na
pripravu standardd péce DMD
(CCWG)

S D Apkon, A K Olson (Seattle Children’s Hospital,
Seattle, WA, USA); J Bolen, A Herron, N Street (Rare
Disorders and Health Outcomes Team, National Center
on Birth Defects and Developmental Disabilities,
Centers for Disease Control and Prevention, Atlanta,
GA, USA); D J Birnkrant (MetroHealth Medical Center,
Case Western Reserve University, Cleveland, OH,
USA); D Brumbaugh, D Matthews (Children’s Hospital
Colorado, Aurora, CO, USA); K Bushby (John Walton
Muscular Dystrophy Research Centre, Institute of
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Genetic Medicine, Newcastle University, Newcastle
upon Tyne, UK); L E Case (Doctor of Physical Therapy
Division, Department of Orthopaedics, Duke University
School of Medicine, Durham, NC, USA); P R Clemens
(Department of Neurology, University of Pittsburgh
School of Medicine, and Neurology Service, Department
of Veterans Affairs Medical Center, Pittsburgh, PA, USA);
L Cripe, G Noritz (Nationwide Children’s Hospital, The
Ohio State University, Columbus, OH, USA); V Cwik
(Muscular Dystrophy Association, Chicago, IL, USA);
P Furlong, A Kennedy, K Kinnett (Parent Project
Muscular Dystrophy, Hackensack, NJ, USA); A Gulyas
(Western Maryland Hospital System, Hagerstown, MD,
USA); S Hadjiyannakis, L M Ward (Division of Endocri-
nology and Metabolism, Children’s Hospital of Eastern
Ontario, and University of Ottawa, Ottawa, ON,
Canada); S Pandya (University of Rochester, Rochester,
NY, USA); J Poysky (Baylor College of Medicine, Houston,
TX, USA); J Scott (Maternal and Child Health Bureau,
Rockville, MD, USA); J] Tomezsko (Medical Nutrition
Consulting of Media LLC and Children’s Hospital of
Philadelphia [retired], Philadelphia, PA, USA); K R
Wagner (Kennedy Krieger Institute and Johns Hopkins
School of Medicine, Baltimore, MD, USA).

Clenové pracovni skupiny na
pripravu standardd péce DMD
(CCWG)

Kardiologicka péce:

L Cripe (chair), N Kertesz, K Hor (Nationwide
Children’s Hospital, The Ohio State University,
Columbus, OH, USA); A K Olson (co-chair; Seattle
Children’s Hospital and University of Washington
School of Medicine, Seattle, WA, USA); P Eghtesady
(St Louis Children’s Hospital, Washington University
School of Medicine, St Louis, MO, USA); J Finder
(Children’s Hospital of Pittsburgh, University of
Pittsburgh School of Medicine, Pittsburgh, PA, USA);
D P Judge (Medical University of South Carolina,
Charleston, SC, USA); K Kinnett (Parent Project
Muscular Dystrophy, Hackensack, NJ, USA); E M
McNally (Northwestern University Feinberg School of
Medicine, Chicago, IL, USA); S Raman (The Ohio State
University, Columbus, OH, USA); W R Thompson (Johns
Hopkins Hospital, Baltimore, MD, USA); K R Wagner
(Kennedy Krieger Institute and Johns Hopkins School
of Medicine, Baltimore, MD, USA).

Diagnostika:

PR Clemens (chair; Department of Neurology, University
of Pittsburgh School of Medicine, and Neurology
Service, Department of Veterans Affairs Medical
Center, Pittsburgh, PA, USA); A Ferlini (University of
Ferrara, Ferrara, Italy); L Morgenroth (Therapeutic

Research in Neuromuscular Disorders Solutions,
Kensington, MD, USA); J Scott (Maternal and Child
Health Bureau, Rockville, MD, USA).

Endokronologie a péce o zdravi kosti:

L M Ward (chair), S Hadjiyannakis (co-chair; Division
of Endocrinology and Metabolism, Children’s Hospital
of Eastern Ontario, and University of Ottawa, Ottawa,
ON, Canada); H McMillan (Children’s Hospital of
Eastern Ontario, Ottawa, ON, Canada); G Noritz
(Nationwide Children’s Hospital, The Ohio State
University, Columbus, OH, USA); D R Weber (Golisano
Children’s Hospital, University of Rochester School of
Medicine and Dentistry, Rochester, NY, USA).

Gastrointestinalni a nutriti¢ni péce:

JTomezsko (chair; Medical Nutrition Consultingof Media
LLC and Children’s Hospital of Philadelphia [retired],
Philadelphia, PA, USA); D Brumbaugh (co-chair), L
Watne (Children’s Hospital Colorado, Aurora, CO, USA);
F Gottrand (Jeanne de Flandre Hospital, University
of Lille, CHRU Lille, France); A Gulyas (Western
Maryland Hospital System, Hagerstown, MD, USA);
A Kaul (Cincinnati Children’s Hospital Medical Center,
Cincinnati, OH, USA); J Larson (Jacqueline Larson and
Associates, Newport Beach, CA, USA).

Neuromuskularni péce:

K R Wagner (chair; Kennedy Krieger Institute and
Johns Hopkins School of Medicine, Baltimore, MD,
USA); K Bushby (co-chair; John Walton Muscular
Dystrophy Research Centre, Institute of Genetic
Medicine, Newcastle University, Newcastle upon Tyne,
UK); D Biggar (Holland Bloorview Kids Rehabilitati-
on Hospital, Toronto, ON, Canada); R Finkel (Nemours
Children’s Health System, Orlando, FL, USA); F Leigh
(Massachusetts General Hospital and Harvard Medical
School, Cambridge, MA, USA).

Ortopedicka a chirurgicka péce:

S D Apkon (chair; Department of Rehabilitation
Medicine, Seattle Children’s Hospital, Seattle, WA,
USA); B A Alman (co-chair; Department of Orthopaedic
Surgery, Duke University Medical Center, Durham, NC,
USA); D J Birnkrant (MetroHealth Medical Center, Case
Western Reserve University, Cleveland, OH, USA); R
Fitch (Duke University Health System, Durham, NC,
USA); R Lark (Duke University, Durham, NC, USA);
W Mackenzie (Nemours/Alfred I Dupont Hospital
for Children, Wilmington, DE, USA); M D Sussman
(Shriner’s Hospital for Children, Portland, OR, USA);
N Weidner (Cincinnati Children’s Hospital Medical
Center, Cincinnati, OH, USA).



Primarni péce a urgentni péce:

G Noritz (chair; Nationwide Children’s Hospital, The
Ohio State University, Columbus, OH, USA); J Naprawa
(co-chair; UCSF Benioff Children’s Hospital, Oakland,
CA, USA); S D Apkon (Department of Rehabilitati-
on Medicine, Seattle Children’s Hospital, Seattle, WA,
USA); D J Birnkrant (MetroHealth Medical Center,
Case Western Reserve University, Cleveland, OH,
USA); K Kinnett (Parent Project Muscular Dystrophy,
Hackensack, NJ, USA); F Racca (Alessandria General
Hospital, Alessandria, Italy); E Vroom (Duchenne
Parent Project Netherlands, Amsterdam, Netherlands).

Psychosocialni péce:

J Poysky (chair; Baylor College of Medicine, Houston,
TX, USA); K Kinnett (co-chair), M Damiani (Parent
Project Muscular Dystrophy, Hackensack, NJ, USA);
M K Colvin (Massachusetts General Hospital and
Harvard Medical School, Boston, MA, USA); M Gibbons
(Children’s Hospital Colorado, Aurora, CO, USA); J
Hoskin (University of East London, London, UK);
S Moreland (Baylor College of Medicine, Houston, TX,
USA); CJ Trout (University of Iowa, Iowa City, IA, USA);
N Weidner (Cincinnati Children’s Hospital Medical
Center, Cincinnati, OH, USA).

Rehabilita¢ni péce:

L E Case (chair; Doctor of Physical Therapy Division,
Department of Orthopaedics, Duke University School
of Medicine, Durham, NC, USA); S Pandya (co-chair;
University of Rochester, Rochester, NY, USA); S D
Apkon (Department of Rehabilitation Medicine,
Seattle Children’s Hospital, Seattle, WA, USA); M
Eagle (University of Newcastle, Newcastle upon Tyne,
UK); A Gulyas (Western Maryland Hospital System,
Hagerstown, MD, USA); L Juel (Duke University Health
System and Lenox Baker Children’s Hospital, Durham,
NC, USA); D Matthews (Children’s Hospital Colorado,
Aurora, CO, USA); R A Newton (Duke University Health
System, Durham, NC, USA), H F Posselt (Muscular
Dystrophy Queensland, QLD, Australia).

Respira¢ni péce:

D J Birnkrant (chair; MetroHealth Medical Center,
Case Western Reserve University, Cleveland, OH, USA);
D W Sheehan (co-chair; Oishei Children’s Hospital,
University at Buffalo, The State University of New
York, Buffalo, NY, USA); J O Benditt (University of
Washington, Seattle, WA, USA); M Eagle (University
of Newcastle, Newcastle upon Tyne, UK); J D Finder
(Children’s Hospital of Pittsburgh, University of
Pittsburgh School of Medicine, Pittsburgh, PA, USA); J T
Kissel (Ohio State University Medical Center, Columbus,
OH, USA); R M Kravitz (Duke University School of

Medicine, Durham, NC, USA); H Sawnani (Cincinnati
Children’s Hospital Medical Center, Cincinnati, OH,
USA); R Shell (Nationwide Children’s Hospital, The
Ohio State University Medical Center, Columbus, OH,
USA); M D Sussman (Shriner’s Hospital for Children,
Portland, OR, USA); L F Wolfe (Northwestern
University, Chicago, IL, USA).

Prechody:

C J Trout (chair; University of Iowa, Iowa City, IA,
USA); A Kennedy (co-chair; Parent Project Muscular
Dystrophy, Hackensack, NJ, USA); L E Case (Doctor of
Physical Therapy Division, Department of Orthopae-
dics, Duke University School of Medicine, Durham, NC,
USA); PRClemens (Department of Neurology, University
of Pittsburgh School of Medicine, and Neurology
Service, Department of Veterans Affairs Medical
Center, Pittsburgh, PA, USA); G Noritz (Nationwide
Children’s Hospital, The Ohio State University,
Columbus, OH, USA); M Ritzo (Children’s National
Medical Center, Washington DC, USA); E Vroom
(Duchenne Parent Project Netherlands, Amsterdam,
Netherlands); K R Wagner (Kennedy Krieger Institute
and Johns Hopkins School of Medicine, Baltimore, MD,
USA).

Prohlaseni o stietu zajmi

DJB byl placenym konzultantem spole¢nosti Hill-Rom
Corporation a ma americké patenty (8651107, 8844530
a 9795752) na dychaci pristroje, jakoz i pribuzné
mezindrodni patenty a patentové prihlasky. KB byla
poradcem spolec¢nosti Solid Ventures, Catabasis, LGC
Ltd, Bristol-Myers Squibb, PTC terapie, GLC Research,
Eli Lilly a Publicis Life Brands Resolute; obdrZzela
grantovou podporu od spole¢nosti PTC Therapeutics.
SDA je hlavnim vyzkumnym pracovnikem multicent-
rickych klinickych studii sponzorovanych spolec¢nosti
PTC Therapeutics a Sarepta Farmaceutika. Spole¢nost
LEC obdrzela osobni poplatky za mluveni a ucast
na vyzkumu podporeného spolecnosti Genzyme
Corporation spole¢nosti Sanofi; ona se podilela na
vyzkumu se spolecnosti CINRG (Cooperative Interna-
tional Neuromuskularni vyzkumna skupina), Enobia
Pharma Inc / Alexion, Robertson Nadace, GlaxoSmith-
Kline, Eli Lilly, Valerion, Pfizer, Prosensa, BioMarin,
Ionis, Ultragenyx, Roivant Sciences, Terapeuticky
vyzkum v Ceské republice Neuromuskularni poruchy
reSeni, NS Pharma a Marcus Nadace. Spole¢nost PRC
obdrZela od spolecnosti Pfizer osobni honorare za
podani na datova a bezpecnostni monitorovaci tabule
a konzultace o navrhu studia a od NS Pharma pro
pripravu FDA; ziskal grantovou podporu od Amicus,
NS Pharma a Sanofi / Genzyme; a on dostal podporu
setkdni od spole¢nosti Sanofi / Genzyme. KRW je
placeny konzultant spolec¢nosti Myotherix a ziskala
finané¢ni prostredky na vyzkum od spolec¢nosti Sarepta,
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Pfizer a Roche. LMW ziskala grantovou podporu
a honorare od spole¢nosti Novartis a Amgen. DRW
je placeny konzultant spole¢nosti Health Research
Inc a Marathon Farmaceutika. VSichni ostatni autori
neuvadéji zadné konkurencéni zajmy

Podékovani

Dékujeme Sharon Barrell and Danielle Hennis (RTI
International) za korektury grafickou podporu
a Adrienne Herron aJulie Bolen (US Centers for Disease
Control and Prevention [CDC]) za jejich prispévky
pri vytvareni a vedeni projektu a psani rukopisu
této publikace. Tato prace probihala dle smlouvy
s CDC 200-2007-22644-023. CDC uhradila honorare
a cestovni vydaje ¢lent ¢lent komise, aby mohli osobné
dochazet na zasedani komise. Financovani probihalo
dle legislativy the Muscular Dystrophy Care and
Treatment Act, a vyzev CDC ke spolupraci zaslanych
profesnim organizacim a komunité pacientd ve vyvoji,
vydavani, a pravidelném prezkoumavani a aktualizaci
standardd péce o Duchennovu muskularni dystrofii.
Nalezy a zavéry uvedené v tomto dokumentu jsou
nazory autordi a nemusi nutné predstavovat oficidlni
pozici CDC nebo nazory Department of Veterans Affairs
or the US Government.
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2

Diagnostika a péce
u Duchennovy svalové
dystrofie, Cast 2:

Respirac¢ni péce, kardiologicka
péce, péce o kosterni systém
a ortopedicka péce

David J Birnkrant, Katharine Bushby, Carla M Bann,
Benjamin A Alman, Susan D Apkon, Angela Blackwell,
Laura E Case, Linda Cripe, Stasia Hadjiyannakis, Aaron
K Olson, Daniel W Sheehan, Julie Bolen, David R Weber,
Leanne M Ward za pracovni skupinu pro pripravu
standardii péce o DMD*

Koordinovany multidisciplindrni pristup k péci je
nezbytny pro optimalni zvladnuti primarnich projevi
a sekundarnich komplikaci DMD (Duchennova
muskuldrni dystrofie). Soucasnd fturoven péce je
ovlivnéna vétsi dostupnosti citlivéjsich diagnostic-
kych technik a casnéjs$im vyuzitim terapeutickych
intervenci, které maji potencial zleps$it délku a kvalitu
Zivota pacienta. Ve druhé casti této aktualizace
standardd péce o pacienty s DMD uvadime nejnovéjsi
doporuceni v oblasti péce o dychaci astroji, srdce,
zdravi kosti a 1é¢bu osteoporézy a pro ortopedickou
a chirurgickou péci o chlapce a muze s DMD. Dale
prindsime pokyny pro kardiologickou péci o zenské
nositelky mutaci zplsobujicich onemocnéni. Nové
standardy péce o pacienty s DMD pozitivné hodnoti
a¢inky dlouhodobého wuzivani glukokortikoidi na
prirozenou anamnézu DMD a naznacuji potrebu
celozivotni péce o pacienty, protoze pacienti ziji déle.
Zda se, ze se 1écba DMD zasadné zméni s prichodem
nové genetické a molekularni terapie.

Uvod

Standardy péce o Duchennovu svalovou dystrofii
(DMD) z roku 2010%* obhajovaly multidisciplinarni
pristup k 1é¢bé tohoto zavazného progresivniho neuro-
muskularniho onemocnéni. Tato tridilna aktualizace
byla vytvorena z potfeby popsat radu témat, kterad
charakterizuji soucasnou péc¢i o DMD: rostouci
komplexnost a specializace péce a nezbytnost zapojeni
multidisciplinarniho klinického tymu; pouziti citlivéj-
$ich diagnostickych technik a casnéjsi terapeutické
intervence; o¢ekavané prodlouzeni délky zivota vyvola-
vajici potrebu celozivotni péce; a zjisténi, ze prirozenad
anamnéza DMD byla pozménéna dlouhodobym
uzivanim glukokortikoid@.? Nové standardy péce byly
také vytvareny s oCekdvanim, Ze vznikajici genetické
a molekuldrni terapie v blizké budoucnosti podstatné
zméni povahu lé¢by DMD. V roce 2014 fidici vybor
pracovni skupiny pro standardy péce o DMD, sloZeny
z odbornikd z nejriznéjsich obord, urcil 11 témat,

kterd budou zahrnuta do této aktualizace. Druha cast
obsahuje nejnovéjsi poznatky o péci o dychaci tstroji,
srdce, zdravi kosti a 1é¢bu osteoporézy a o ortopedické
a chirurgické 1écbé. Rozsahlé, ndhodné kontrolni
studie (RCT) se v této oblasti provadéji vyjimecné,
a proto byla vypracovdna metodika, prostiednic-
tvim niZ se skupina odbornikd dle klinickych scénara
vyjadifuje k vhodnosti a nezbytnosti konkrétnich
postupl a intervenci. Tato metodika byla navrZena
tak, aby vytvorila zadkladni nastroj pro péc¢i o DMD;
doporucuje pouze postupy a intervence, které se
povazuji za primérené a nezbytné. Kompletni popis
metod je uveden v ¢asti 1 a v dodatku.

Obrazek 1 v 1. ¢asti této publikace poskytuje strucny
prehled postupt a intervenci ve vSech oblastech péce.
Je rozcélenén podle stadia onemocnéni a mél by slouzit
jako struény pravodce pri 1é¢bé onemocnéni.
Respiracni péce

Respira¢ni komplikace jsou hlavni pri¢inou morbidity
a mortality lidi s DMD. Mezi tyto komplikace patti
Unava dychacich svali, hromadéni hlenu, atelektaza,
pneumonie a respira¢ni selhani. Neléceni pacienti se
vystavuji riziku tézké dusnosti, dlouhé hospitaliza-
ce v disledku atelektdzy nebo pneumonie a mozného
umrti v disledku zastavy dychani nebo srde¢ni arytmie
zplsobené respiraénimi problémy.4® Anticipacni
pristup k 1é¢bé zahrnuje monitorovani funkce respi-
rac¢nich svalli a véasné méreni vitdlni kapacity plic,
asistované odkaslavani, umélou plicni ventilaci v noci
a nasledné umeélou plicni ventilaci v pribéhu dne.
Tyto zdkladni terapie pomdahaji omezovat respiracni

komplikace, zlepSit kvalitu Zivota a prodlouzit
preziti.+71°

Pred prechodem z pediatrické péce do péce o dospélé,
tedy ve véku 18-21 let, pacienti vyuzivaji vétSinu nebo
vSechny tyto zdkladni terapie. Implementace postupt dle
standardd poskytované respiracni péce->'*’5 vyzaduje
multidisciplinarni tym sloZeny z 1ékard, respirac¢nich
terapeutd (nebo fyzioterapeutd - dle systému zdravot-
nictvi) a pracovnikd domaci péce, ktefi zajisti testovani
plicnich funkci a spankové studie, mohou iniciovat
a mérit vitadlni kapacitu plic’® a zabezpecit manudlni
nebo mechanicky asistované odkaslavani,5 neinvazivni
ventilaci a invazivni ventilaci pomoci tracheostomie.
Pii rozhodovani o respiracni péci o pacienta je tfeba
brat v ivahu stav ostatnich télesnych systémi pacienta,
zejména srdce'*® V této publikaci uvadime vyssi prahové
hodnoty plicni funkce (tj. mirnéj$i trovné respirac¢ni
poruchy) pro zahajeni asistovaného odkaslavani a umélé
ventilace, nez jaké byly doporuceny ve standardech
péce z roku 2010. Nové nastavend Kkritéria povedou
k casnéjsimu vyuziti téchto intervencnich metod
a umozni ¢asnéjsi zahajeni 1é¢by u mladsich pacientt.
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Chodici faze

Obrazek 1ukazuje respiracni diagnostické testy a terapie
u jedincG s DMD podle faze onemocnéni. Spirometrie
by se méla zacit provadét u pacientli ve véku 5-6 let.
Pribézné sledovani funkce plic je pro péci o dychaci
cesty rozhodujici. Usilovnd vitdlni kapacita (FVC) se
zvy$uje s ristem az do doby, dokud jedinec neztrati
schopnost chlize. FVC dosahuje vrcholu, nasleduje platé
a nasledné se v priibéhu ¢asu zhorsuje.*** Zhorseni FVC
miZe nastat i bez dusnosti a bez pravidelného méreni
funkce plic maze zlstat nerozpoznano. Ve velké
skupinové studii u chlapcd, ktefi nebyli 1éceni korti-
kosteroidy, vék ztraty schopnosti samostatné chtize
predjimal vék, ve kterém bylo dosazeno vrcholu FVC,
absolutniho vrcholu FVC a nésledného pomérného
poklesu FVC.® Napriklad c¢asnéjsi ztrata schopnosti
samostatné chlize byla provazenda niz$im maximalnim
objemem FVC a rychlejs$im poklesem objemu FVC.
Vzhledem k tomu, Ze rychlost zmény FVC v pribéhu
¢asu se muze mezi jednotlivci znacné lisit, je pro

urceni respiracniho fenotypu nebo trajektorie kazdého
jednotlivce nezbytné sériové meéreni FVC. Spankové
studie s kapnografii mohou byt nezbytné jiz béhem
chodici faze, zvlasté u osob s prirtistkem hmotnosti
v disledku 1é¢by glukokortikoidy a u osob s priznaky
spankové poruchy dychani.

Spankové studie se daji pouzit také jako alternativ-
ni metoda sledovani respira¢niho stavu u jedincdg,
ktefi nemohou podstupovat funkcéni plicni testy. Dle
standardd americkych Center pro prevenci a kontrolu
nemoci?** a dal$ich zdravotnickych organizaci, jako Im-
munization Action Coalition,?? a Parent Project Muscular
Dystrophy,** by se méli jedinci s DMD kaZdoroc¢né
imunizovat inaktivovanou vakcinou proti chripce
(tj. Injekéni vakcinou, nezivou, atenuovanou nosni
vakcinou) a pneumokokovymi vakcinami (véetné PCV®3
a PPSV®). Zarovern by méli byt pacienti a jejich oSetro-
vatelé informovani o moznych respirac¢nich komplika-
cich béhem chodici faze DMD, tak aby byli pfipraveni na
budouci respira¢ni komplikace a jejich terapii.

Chodici faze Rana nechodici faze

VysSetieni

Jednou za rok: FVC

Dvakréat ro¢né: FVC, MIP/MEP, PCF, Sp0O?, petCO?/ptcCO?

Spankova studie* s kapnografii ke zjisténi priznakd obstrukéni spankové apnoe nebo spankové poruchy dychani

Intervence

Imunizace pneumokokovymi vakcinami a kazdoro¢ni vakcinace inaktivovanou vakcinou proti chfipce

Dosahuje-li FVC 60% predpoklddané hodnoty, je tfeba zacit
s procvi¢ovanim maximdalni kapacity plic

Asistované odkaslavani pfi FVC <50% predpokladané
hodnoty, PCF <270 L/min, nebo MEP <60 cm H,0

Noc¢ni uméld ventilace s nastavenou frekvenci
néadecht (preferujeme neinvazivni) pti priznacich
spankové hypoventilace nebo jinych typt spankovych
poruch dychéani. Studie abnormélniho spanku* FVC
<50% predpokladaného, MIP <60 cm H20, nebo v
bdélosti zdkladni hladina SpO? <95% nebo pCO? >45
mm Hg

Zahéjeni umélé plicni ventilace béhem
dne v pripadech, kdy i pfes no¢ni umélou

ventilaci, § pfes den Sp0O? <95%, pCO>
>45 mm Hg, nebo pokud se béhem dne
projevuji priznaky dusnosti

Obrézek 1: Hodnoceni stavu a intervence v respira¢ni péci o pacienty s Duchennovou muskularni dystrofii dle fazi onemocnéni. DMD=Duchennova
muskuldrni dystrofie. FVC=usilovna vitalni kapacita. MEP=maximalni hodnota proudu vydechovaného vzduchu. MIP=maximalni hodnota proudu
vdechovaného vzduchu. PCF=vrcholova hodnota vydechovaného vzduchu pii kasli. petCO?=parcialni tlak vydechovaného oxidu uhli¢itého.
ptcCO?*=transkutanni parcidlni tlak CO2. SpO2=saturace kyslikem pfi pulzni oxymetrii. *Viz definice v textu o vysledcich spankové studie.
Viechny specifikované prahové hodnoty PCF, MEP, a MIP se dotykaji star$ich dospivajicich pacienti a dospélych. ¥Unava, dyspnoe, ranni nebo
nepietrzité bolesti hlavy, ¢asté no¢ni probouzeni nebo obtiZné vstavani, hypersomnolence, sniZzena schopnost soustfedéni, probuzeni s dyspnoe
a tachykardii nebo ¢asté no¢ni miry. Misto tracheostomie upfednostiiujeme pouzivani neinvazivnich metod umélé ventilace, coz prispiva ke
zlepSeni kvality Zivota pacienta; indikaci pro tracheostomii mohou byt pacientova preference, neschopnost pacienta ispé$né vyuzivat neinvazivni
ventilaci, tfi netispésné pokusy o extubaci béhem kritického onemocnéni pres optimalni vyuziti neinvazivni ventilace a mechanického asistova-
ného odkaslavani nebo jako preventivni opatfeni proti aspiraci sekreci do plic pti slabosti bulbarnich svall a pokud selhdvaji neinvazivni metody

asistovaného odkaslavani.



Casna nechodici faze

Potfeba respiracnich zakrokd nastiva zejména po
ztraté schopnosti chlize (obr. 1). U vSech nechodicich
jedincG by méla byt provadéna alespori kazdych 6
meésic méreni FVC vsedé (vyjadreno jako absolutni
hodnota a jako procento predpokladané na zakladé
rozpéti pazi nebo délky ulny), métfeni maximalnich
inspira¢nich a expirac¢nich tlakdi, méreni vrcholové
hodnoty proudu vzduchu pri kasli a méreni saturace
krve kyslikem pomoci pulzni oxymetrie (SpO2). Je-li
k dispozici potrebné vybaveni, méla by se mérit
parcialni koncentrace vydechovaného CO2 a transku-
tanni koncentrace CO2 v krvi (petCO2 , ptcCO2), a to
kazdych 6 mésicli, nebo pokud je SpO2 v mistnosti nizsi
nez 95%. S poklesem vitalni kapacity plic se u pacientti
s DMD vytvari tuha hrudni sténa a dochazi k omezeni
plicniho objemu. Jakmile FVC dosdhne 60% ptredpo-
kladané hodnoty nebo niz$i, pouziva se k zachovani
funkce plic manualni ventila¢ni vak nebo mechanické
insufla¢ni-exsufla¢ni zarizeni, které zajisti jednou az
dvakrat denné maximélni naplnéni plic.5*? Béhem
rané nechodici faze vyZaduje stav nékterych pacienti
s DMD operacni reSeni progresivni skoli6ézy.?® Dtive
publikované standardy se zamétuji na respirac¢ni 1é¢bu
pacientl podstupujicich operaci, véetné indikaci pro
predoperac¢ni néacvik pouzivani kasSlaciho asistenta
a neinvazivni ventilace.® U pacienti s kognitivni
poruchou a u pacientl, u kterych nelze spolehlivé
provadét test plicni funkce, mlize byt uzite¢na predo-
peracni polysomnografie.

Pozdni nechodici faze

V pribéhu této faze slabne u nechodicich pacientt
s DMD schopnost kasSlat, coz je vystavuje riziku
atelektdzy, pneumonie, nesouladu ventilace a perfuze.
Tento stav miZe vést k respiracnimu selhani, zejména
béhem infekci dychacich cest. Lécba spociva v manudlni
a nebo mechanické podpore odkaslavani, jez byvaji
indikovany pokud FVC dosahuje hodnoty nizs$i nez 50%
predpokladané hodnoty a kdyZ je PCF niz$i nez 270 L / min,
nebo pokud je maximalni vydechovy pratok mensi nez
60 cm H20 (obrazek 1).293' Pacienti uzivajici kaslaci
asistent béhem infekci dychacich cest by méli mit
doma pulzni oxymetr.

Je-li hladina SpO2 nizs$i nez 95%, je tfeba zvysit
frekvenci asistovaného odkasSlavani, d¢imz se
predejde a zabrani hromadéni hlenu, atelektaze
a pneumonii. Pokud pacienti béhem akutnich respi-
ra¢nich onemocnéni vykazuji ti z nasledujicich z péti
priznakd pneumonie: horecka, zvySeny pocet bilych
krvinek nebo =zvySend koncentrace C-reaktivnich
proteind, produkce sputa, rentgen hrudniku zobrazuje
plicni infiltrdt nebo hypoxemie ¢i respira¢ni nouze,
doporucujeme zahdjit 1é¢bu antibiotiky. V pozdni fazi
nechodici pacienti s DMD pottebuji k prodlouzeni
délky zivota umeélou ventilaci.3? Ventila¢ni zarizeni by

meéla mit nastavenu automatickou frekvenci dychani,
aby se zabranilo apnoe. Indikaci pro nasazeni noc¢ni
umélé ventilace jsou priznaky hypoventilace nebo
spankové poruchy dychani bez ohledu na troven plicni
funkce; ptriznaky zahrnuji tnavu, dyspnoe, ranni nebo
nepretrzité bolesti hlavy, ¢astou noc¢ni bdélost nebo
obtizné probouzeni, hypersomnolenci, potiZe se sou-
sttedénim, probuzeni s dyspnoe a tachykardii a casté
no¢ni miry. Nékteti pacienti vSak zlistavaji i pres hy-
poventilaci asymptomaticti.3s

Pokud je hodnota pacientova FVC nizsi nez 50%, nebo
pokud je absolutni hodnota maximalniho vdechového
objemu mensi nez 60 cm H20, mél by pacient zah4jit
no¢ni umélou plicni ventilaci. Uméla plicni ventilace
by méla byt nasazena i béhem dne pokud pacient trpi
denni hypoventilaci a vykazuje nésledujci hodnoty:
petCO2 nebo ptcCO2 jsou vys$si nez 45 mm Hg; pCO2
arteridlni, zilni nebo kapilarni krve je vyssi nez 45
mm Hg; nebo zdkladni hladina SpO2 je nizsi nez 95%
(obrazek 1).333% Nocni ventilace je indikovana také
u pacientd s abnormalnimi vysledky spankovych studii,
vCetné noc¢ni oxymetrie, kombinované oxymetrie-kap-
nografie a polysomnografie s kapnografii. Nechodici
pacienti s priznaky spankové poruchy dychani by
meéli (pokud mozno kazdy rok) podstoupit spankovou
studii. Vysledky spankové studie naznacujici pottfebu
nasazeni umélé plicni ventilace, vykazuji petCO2 nebo
ptcCO2 vys$si nez 50 mm Hg po dobu nejméné 2% doby
spanku, nartst petCO2 nebo ptcCO2 o 10 mm Hg nad
zakladni hodnotu v bdélém stavu po dobu alespon 2%
doby spanku, SpO2 na trovni 88% nebo méné po dobu
alesponl 2% doby spanku nebo nepretrzité po dobu
nejméné 5 minut nebo vyskyt 5 nebo vice pripadd ap-
noe-hypopnoe za hodinu.373® Vzhledem k tomu, Ze
pacienti s DMD nevyhnutelné potrebuji k 1é¢bé hy-
poventilace umélou plicni ventilaci, je uprednostrio-
vanou terapii u jedincG s DMD trpicich obstrukéni
spankovou apnoe noc¢ni neinvazivni uméla ventilace
(spiSe nez stdaly, stabilni pozitivni tlak na dychaci
cesty). Neinvazivni ventilaci je mozné také vyuzit
béhem a po procedurach zahrnujicich anestezii nebo
sedaci a ve spojeni s asistovanym odkaslavanim,
pri extubaci pacientd pripojenych na umeélou plicni
ventilaci z divodu respirac¢ni infekce.4*® Hypoxemie
byva u pacientt s DMD obvykle zptisobena hypoventi-
laci, atelektdzou nebo pneumonii. Proto by dopliikova
kyslikova terapie neméla byt uzivdna samostatné. Ve
spojeni s umélou ventilaci a asistovanym odkaslava-
nim je kyslikova terapie bezpec¢nad, zvlasté jsou-li mo-
nitorovany hladiny CO2 v krvi. Pres pouzivani umélé
ventilace béhem spanku se pri poklesu plicni funkce
u pacientd objevuji priznaky hypoventilace, jako je
dusnost, tnava a poruchy soustfedéni; ohrozeni jsou
zejména pacienti s velminizkou FVC (podle jedné studie
<680 mL4). Pacienti tak ¢asto zacinaji uzivat umélou
ventilaci i béhem dne, v kone¢ném dusledku az 24
hodin denné. Indikace pro denni umélou ventilaci jsou
uvedeny na obrazku 1. Nepretrzité uzivani neinvazivni
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umélé plicni ventilace je mozné pomoci ndustku,
tzv. nadechové ventilace a prenosného ventilatoru
béhem dne s prevedenim na nosni ventilaci zatizenim
s pozitivnim pretlakem pres noc. Alternativné byva
dobfte prijimano uzivani 24hodinové nazalni ventilace
zarizenim s pozitivnim pretlakem.”942 Z divodu
bezpecnosti a mobility jsou tyto pristroje vybavené
vlastni baterii.

Otazka ventilace pacientdl s DMD prostrednictvim tra-
cheostomie nebo neinvazivnich metod je kontroverz-
ni. Néktera centra povazuji mnozstvi ¢asu, po ktery je
pacient pripojen na ventildtor (napt. 16 h / den nebo
vice), jako indikaci tracheostomie.43-45

Klinické zkuSenosti se priklanéji ve prospéch
pouzivani neinvazivni umélé ventilace po dobu az
24 hodin denné.”4>4¢ Ve vétSiné klinickych situaci
dirazné doporucujeme pouziti neinvazivni ventilace.
Doporucené indikace pro tracheostomii jsou uvedeny
na obr. 1 a mezi né patii také pacientova preference,
nemoznost pouziti neinvazivni ventilace, tii neispésné
pokusy o extubaci béhem kritického onemocnéni pres
optimalni vyuziti neinvazivni ventilace a asistova-
ného odkaslavani nebo selhdni neinvazivnich metod
asistence odkaslavani a prevence aspirace sekreci do
plic vlivem oslabeni bulbarnich svalt.

Celkové je rozhodnuti velmi zavislé na preferenci
a klinickém vyvoji kazdého jednotlivce, na dovednos-
tech a obvyklych praktikdch jednotlivych 1ékard, na
mistni drovni zdravotni péce a na moznostech rodiny,
jako je napf. noc¢ni odborna péce.¥” Pouziti neinva-
zivnich respira¢nich pomiicek je obzvlasté néarocné
u pacientl s velmi pokrocilym DMD, kteti trpi akutnim
respira¢nim onemocnénim a maji chronické potize
s polykanim slin.

Nepretrzitd uméld ventilace je rozhodujici pro
zachovani zivota, proto by mél byt pro pripad poruchy
k dispozici zdlozni ventilator a pfirucni resuscitator.
Pro pripady vypadku dodavky elektrického proudu by
meély byt pripraveny baterie nebo generator. Z diivodu
zlepSeni kvality Zivota a mobility by se mélo byt mozno
pripevnit dychaci pristroj a baterie k invalidnimu
voziku. Je-li to nezbytné, mlize pritomnost no¢ni sestry
vyrazné snizit riziko potencidlné Kkatastrofickych
udalosti, jakou je napriklad zablokovani prédusnice
hlenem.

Kardiologicka péce

Kardiovaskularni komplikace jsou hlavni pri¢inou
morbidity a mortality u osob s DMD.4® Nedostatek
dystrofinu v srdci se projevuje jako kardiomyopatie.
S postupem onemocnéni prestava myokard stacit fyzio-
logické pottebé téla a dochazi ke klinickému srde¢nimu
selhdni. Selhavajici myokard je také ohrozen poruchami
srde¢niho rytmu.4° V minulosti zac¢inali pacienti s DMD

dochézet ke kardiologovi azZ v pozdni fazi onemocnéni,
coz prispivalo ke Spatnym klinickym vysledk@m.
Nastaveni kardiologické 1écby byva obtizné, protoze
se podminky klasifikace srde¢nich selhani New York
Heart Association° opiraji o snizZenou toleranci pohybu,
cozZ je stav, ktery u DMD vznika prirozené v pribéhu
nemoci z divodu kombinace onemocnéni kosterniho
svalstva a srdce. Znamky a priznaky srde¢niho selhani
u nechodiciho pacienta jsou ¢asto mirné a snadno se
prehlédnou. Pro maximalizaci délky a kvality Zivota
pacienta s DMD je nezbytnd proaktivni strategie véasné
diagnostiky a 1écby. Kvili komplexnimu rozhodovani
o 1é¢bé kardiomyopatie spojené s DMD se doporucuje
zapojeni kardiologa do multidisciplinarniho tymu péce
0 pacienty s DMD.

V idedlnim pripadé by kardiolog mél mit klinické
zkuSenosti s diagnostikou a 1éc¢bou srde¢niho selhani
a kardiomyopatie u neuromuskularnich onemocnéni
a mél by mit snadny pristup k nejmodernéjsim
odbornym znalostem v oblasti neinvazivnich zob-
razovacich metod. National Heart, Lung, and Blood
Institute (NHLBI) svolal odbornou pracovni skupinu,
kterd nedavno vydala souhrnné standardy kardiolo-
gické péce o pacienty s DMD vcietné néstinu oblasti
budouciho vyzkumu.5* Jednotlivé standardy péce jsou
podrobné popsany nize a shrnuty na obrazku 2.

Chodici faze a rana nechodici faze

Soucasti zadkladniho kardiologického vysetfeni je kar-
diologickd anamnéza, rodinnd anamnéza a vySetfeni.
K zadkladnimu vySetreni srde¢ni funkce se vyuzivaji elek-
trokardiogram a neinvazivni zobrazovaci metody, které
umozni proveérit zakladni anatomické abnormality,
které by mohly ovlivnit dlouhodobé kardiovaskular-
ni zdravi. Kardiovaskuldrni MRI (CMR) je neinvazivni
vySetrovaci alternativou; ale ne vSichni mladi pacienti
jsou schopni spolupracovat. Pacienti mladsi 6-7 let véku
byvaji vySetrovani pomoci echokardiografie, protoze
obvykle nejsou schopni tolerovat CMR bez anestezie.

AZ do véku 10 let by méli pacienti podstupovat
kazdorocni vysSetfeni srdce, véetné elektrokardiogra-
mu a neinvazivniho zobrazovani. Po dosazeni véku
10 let by méli asymptomaticti pacienti kazdorocné
podstupovat kardiologické vySetreni kvili zvySenému
riziku dysfunkce levé komory. Pri projevech priznaki
srde¢niho selhdni nebo jsou-li pri kardiologickém
vySetfeni zaznamendny abnormality - napft. fibréza
myokardu, zvétSeni levé komory nebo dysfunkce
levé komory - je treba dle uvazeni kardiologa zvysit
Cetnost kontrolnich vysettfeni. Pfed velkymi chirur-
gickymi vykony (jako napt. korekce skoliézy) by mél
byt vyhotoven elektrokardiogram a provedeno kar-
diologické vySetfeni neinvazivnimi zobrazovacimi
metodami. DMD predstavuje nékteré rizikové faktory
pro anestezii, proto je nezbytné, aby byl anesteziolog
informovan o kardiologické anamnéze pacienta.s?
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Diagnéza

Vychozi vySetreni pri stanoveni
diagnézy

» Konzultace s kardiologem

» Kardiologickd anamnéza

* Rodinn4 anamnéza

» Objektivni vySetieni
 Elektrokardiogram
Neinvazivni zobrazovaci metody
» Echokardiogram (<6-7 let)

» Kardiovaskuldrni MRI (6-7 let)

\d

Kazdoro¢ni vySetreni
Kazdoroc¢ni kardiovaskularni
vySetteni

» Kardiologickd anamnéza

e Objektivni vySetfeni

e Elektrokardiogram

e Neinvazivni snimkovani

VySetreni Zen prenasecek

Kardiologické vysSetieni v rané

dospélosti

» Kardiovaskuldrni MRI

« Jsou-li symptomatické, nebo maji-li
pozitivni vysledky pfi zobrazeni
srdce, dle uvazeni kardiologa zvyste
frekvenci vySetreni

« Jsou-li vysledky negativni, opakujte
vySetieni kazdé 3 - 5 let

Y

 Dle doporuceni kardiologa zvyste
frekvenci vysetreni
e Zahajte farmakologickou 1é¢bu

v y

!

Chodici a rana nechodici faze Pozdni nechodici faze

e Alespon jedenkrat ro¢né provadéjte
kardiologicka vySetreni

« Ve véku 10 let zahajte podavani
inhibitort angiotensin konvertujiciho
enzymu nebo blokatory receptoru pro
angiotensin

diagnostikovatelné

« Peclivé monitorujte zndmky a priznaky
kardiologické dysfunkce; symptomatické
srde¢ni selhani mize byt v této fazi obtizné

e Monitorujte abnormality srde¢niho rytmu
» Zahajte 1é¢bu pomoci terapii na srdeéni selhani

Chirurgie

e Pred hlavnim opera¢nim zédkrokem
proved'te elektrokardiogram a neinvazivni
snimkovani

» Seznamte anesteziologa s diagnézou
DMD, protoZze u téchto pacientt je
anestezie riskantnéjsi

Obrazek 2: Kardilologicky monitoring, diagnostika, algoritmus péce o pacienty s Duchennovou muskularni dystrofii.

Prikardiologické 1é¢bé pacienti s DMD se jako primarni
1éciva tradi¢né uzivaly inhibitory angiotenzin konver-
tujiciho enzymu (ACE) nebo blokatory receptoru pro
angiotenzin(ARB). Existuji r@izné ndzory na pouziti
inhibitortt ACE u velmi mladych (<10 let) asymptoma-
tickych pacientd bez prokdazanych abnormalit na CMR
nebo echokardiogramu. Na zakladé konzultace o poten-
cidlnich vyhodach a rizicich s rodinou pacienta mtze
kardiolog zah4jit terapii také u této skupiny pacientd.
Nékteré dikazy naznacuji, Ze nasazeni inhibitord ACE
u asymptomatickych chlapcti s normalni systolickou
funkci levé komory ve véku kolem 10 let mtzZe zlepsit
dlouhodobé kardiologické vysledky a v roce 2014
doporucila pracovni skupina NHLBI uzivani inhibitora
ACE nebo ARB u chlapci s DMD ve véku 10 let.5!
Davkovani a vybér inhibitord ACE jsou ponechany na
uvazeni kardiologa.>® Bez ohledu na vék by méla byt
farmakologicka 1écba zahdajena pri prvnich ptiznacich
srde¢niho selhdni, nebo jakmile jsou pomocizobrazova-
cich metod (CMR nebo echokardiogram) zaznamenany
abnormality srdce, jako je sniZeni ejekéni frakce levé
komory, abnormalni rozméry komory nebo ptitomnost
myokardidlni fibrézy. Vzhledem k tomu, Ze k lécbé
nedostatku dystrofinu v srde¢nim svalu neexistuje
zadna cilenad terapie, pouzivaji se tradi¢ni 1écebné
postupy pro pripady srde¢niho selhdni. Je-li prokdzana
ventrikuldrni dysfunkce, nasazuje se obvykle lécba
- blokatory, které tlumi c¢innost beta-adrenergnich
receptorii. Randomizovana dvojité zaslepena placebo
studie u pacientt s DMD ve véku 7-25 let ukazala,

Ze eplerenon blokujici mineralokortikoidni receptor
oslabil, dle zatézového testu, pokles srde¢ni funkce.5
Tento vysledek byl potvrzen vyslednym zjisténim
dvouleté, oteviené navazujici studie.5s Prestoze se
eplerenon zda byt uzitecnou dopliikovou terapii jinych
1ékd proti srdecnimu selhndni, je zapottebi provést
dalsi testy za icelem stanoveni jeho i¢innosti.5+55

Pozdni nechodici faze

Progresivni fibréza myokardu vede k ventrikuldrni
dysfunkci. Vtéto fazi se doporucuje castéjsi kardiologic-
ké sledovani, které mutze prispét ke snizeni morbidity
spojené s onemocnénim a mortality. O frekvenci
kontrol rozhodne kardiolog. Kardiolog by mél tzce
spolupracovat s multidisciplindrnim tymem na opti-
malizaci respiracni péce, protoze abnormalni plicni
mechanika ovliviiuje také funkci srdce.5®5” Konkrétné
existuji diikazy o tom, ze uzivani neinvazivni noc¢ni
ventilace prodluzuje délku preziti.® Pracovni skupina
NHLBI dala navrh na zvazeni véasné iniciace noc¢ni
ventilace z dvodu jejiho potencidlniho dlouhodobé-
ho prinosu pacientiim.>* U nechodicich pacienti s DMD
byva obtizné diagnostikovat symptomatické srdecni
selhdni. Klinické projevy srde¢niho selhavani - tinava,
ztrata hmotnosti, zvraceni, bolesti bticha, poruchy
spanku a neschopnost tolerovat kazdodenni aktivity
- totiz casto zlstavaji kvili omezenim muskuloske-
letdlniho systému nerozpoznany az do pozdni faze
onemocnéni. Kardiolog by se mél zamérit predevsim
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na prevenci srde¢niho selhdni. U jedincd s tézkou
dysfunkci levé komory je tfeba vénovat pozornost také
prevenci tromboembolismu.

Po konzultaci s kardiologem by mély byt nasazeny
dnes bézné dostupné antitrombotické 1éky. Pacienti
s DMD jsou ohrozeni abnormalitami srde¢niho rytmu -
fibrilaci nebo flutterem sini, ventrikularni tachykardii
a ventrikuldrni fibrilaci, které mohou byt lécCeny
standardnimi antiarytmiky nebo - podle indikace -
mechanicky. Soucdasti kardiologické péce by mél byt
téz periodicky Holter monitoring. Ve vét$iné pripadad
postac¢i 24hodinovy Holter monitoring. Indikaci pro
monitorovani srdec¢ni ¢innosti byvaji téz epizodické,
neptiznivé poruchy srde¢niho rytmu. Optimalni
frekvence sledovani nebyla stanovena a v zavislosti
na klinickém vyvoji pacienta je plné v kompetenci
kardiologa. AvSak s nastupem abnormalni funkce levé
komory nebo rozvojem fibrézy myokardu je vhodné
zah4jit kazdoro¢ni screening Holterovym monitorem.
Prinos implantabilnich kardioverter-defibrilator® jako
primarni prevence ventrikularni tachykardie nebo
ventrikuldrni fibrilace neni znam. Tato zarizeni mohou
byt pouzita jako sekundarni prevence u pacientti, kteri
jiz méli ventrikuldrni tachykardii nebo ventrikular-
ni fibrilaci. V soucasné dobé se zahdajeni primarni
prevence arytmie tidi pokyny pro péci pri selhani
srdce u dospélych. U dospélych pacientl se srdecnim
selhdnim se doporucuje voperovani kardioverter-de-
fibrilator®, pokud je jejich ejekéni frakce mensi nez
35%.5% AvSak pacienti s DMD maji specifické problémy
(napr. deformace hrudni stény a obtize pri sedaci), coz
u nich mtze aplikaci tohoto doporuceni ovlivnit.

Nékteré zaznamenané pripady ukazuji, Ze u pacientd
u nichz selhala maximalni 1ékarska péce, je jedinou
moznou terapii pouziti mechanické podpory obéhu.
Pro pacienty, u nichz nelze z néjakého dtvodu provést
transplantaci srdce,5*"% je posledni moznosti pouziti
mechanické stimulace levé komory. Rozhodnuti
o pripojeni na mechanickou stimulaci levé komory
je treba ucinit po zvazeni vSech potencidlnich rizik
a prinost. Mezi hlavni rizika patfi tromboembolismus,
krvéceni, infekce, porucha pristroje a selhani srdce.
V idedlni situaci zarizeni zleps$i kvalitu a prodlouzi
délku zivota. Transplantace srdce je také teoretickou
moznosti, ale vzhledem k omezenému poctu darci, je
treba jeji vhodnost posuzovat pripad od pripadu.

Zenské prenasecky

Je treba zd@raznit, ze Zenské prenasecky mutaci zpa-
sobujicich onemocnéni mohou byt ohrozeny nejen
onemocnénim kostniho svalstva, ale také kardiomyo-
patii.®® Anamnéza a incidence kardiomyopatie u divek
a zen nejsou dobre popsany, ale studie z r. 2016%
ukdzala, Ze 47% Zen - prenasecek mélo alespori jeden
pozitivni ndlez na CMR. Proto doporucujeme zakladni
kardiologické vySetfeni v rané dospélosti, jehoz

soucasti by mél byt elektrokardiogram a neinvazivni
zobrazovaci metody, pokud mozno CMR. Dle pokynd
pro 1é¢bu pacientd s kardiomyopatii bude nezbytné
pribézné sledovani.®¢ Optimalni frekvence kontrol
nebyla pro populaci pfenasecek DMD stanovena, ale
soucasné standardy péce pro ostatni genetické kardio-
myopatie® hovori o kontrole kazdych 3-5 let.

Péce o zdravi kosti a 1é¢ba

osteoporozy

U chlapci s DMD lécenych glukokortikoidy casto
dochazi k rozvoji osteopordzy, ktera se projevuje ver-
tebralnimi zlomeninami nebo zlomeninami dlouhych
kosti.’®¢ Tento vysledek neni prekvapivy vzhledem
k silné osteotoxicité 1é¢by glukokortikoidy v kombinaci
s progresivni myopatii, jez jsou obé klicovymi
rizikovymi faktory oslabeni kosti. 20-60% chlapci
s DMD trpi zlomeninami koncetin s malym traumatem
(obvykle distalni femur, tibie nebo fibula) a az 30%
chlapci s DMD trpi symptomatickymi vertebralni-
mi zlomeninami.®¢-% U déti lécenych glukokortikoidy
byly zlomeniny obratld ¢asto asymptomatické a byly
odhaleny prostrednictvim rentgenového snimkovani
patere,973 takze lze predpokladat, Ze skutecna
prevalence je pravdépodobné vyssi neZz naznacuji
existujici zpravy. Pokud se tento stav neléci, mohou
zlomeniny obratld vést k chronické bolesti zad
a deformitdm patete a zlomeniny nohou mohou prispét
k predcasné a trvalé ztraté chize.’® Po zlomeninach
dlouhych kosti byla u chlapci s DMD zaznamendana
také imrti zpisobend syndromem tukové embolie.’475
Predpoklad, ze nékteré glukokortikoidy a davkovaci
rezimy zamezuji ridnuti kosti se opird o vysledky
studii plisobeni deflazacortu v porovnani s ucinky
prednisonu nebo meprednisonu (také znamého jako
methylprednison) u déti po transplantaci ledviny
a u pacient@ s chronickou juvenilni artritidou.7¢-78
Davkovani steroidd v téchto studiich bylo proménlivé,
coz komplikuje srovnani; vysledky 1écby vsak byly
priznivé pro déti lécené deflazacortem. Déti vykazovaly
zvys$eni hustoty kosti, linedrni rast, srovnani poméru
hmotnosti a vysky a optimalizaci télesné hmotnosti.
Naproti tomu nedavné publikace tyto vlastnosti defla-
zacortu vyvraci a ukazuji, ze ldamavost kosti (véetné
vertebralnich zlomenin) je u chlapci s DMD lécenych
deflazacortem castd, coz pravdépodobné castecné
souvisi s velkymi davkami lé¢iva, které se v tomto stavu
podavaji.37 V soucasnosti probihaji srovnavaci studie
a¢inkt podavani riznych steroidovych pripravki
pacientiim s DMD, pti¢emz se hodnoti vliv na kone¢nou
vysku dospélych, stavbu téla a Cetnost zlomenin.®° Pres
vysoky vyskyt zlomenin dosud nebyly publikovany
Zadné studie o DMD ani o osteopordze u déti, které
hodnotily bezpec¢nost a tc¢innost 1éCebné terapie pred-
chazejici prvni frakture. Souasnym standardem je
proto identifikovat a 1é¢it prvni signaly kiehkosti kosti
(napt. zlomeniny obratl) u jedincl s chronickymi
nemocemi, ktefi maji jen malou moznost uzdraveni.



Tento model sekundarni prevence ma za cil zmirnit
progresi osteoporézy a podporit zotaveni pacientd,
kteri vykazuji spiSe c¢asné nez pozdni indikace
osteoporézy a u pacientd, kteti maji z dvodu pretrva-
vajicich rizikovych faktori mizivou Sanci na zotaveni
bez nasazeni 1éCiv. Predkladame doporucené postupy
pro monitorovani, které umozni véasnou diagnostiku
a lécbu osteopordzy u chlapct a muzi s DMD (obr. 3).
Také zkoumdame specifickd diagnosticka kritéria pro
osteoporézu spolu se standardy pro 1é¢bu osteoporodzy,
vcetné 1ékd, davkovani a délky trvani 1é¢by. Souhrnné
prehledy vsech otazek tykajicich se 1é¢by osteopordzy
(v€etné kontraindikaci a sledovani bezpecnosti
a ucinnosti) byly publikovany jinde.®-82

Monitorovani stavu kosti a diagnostika
osteoporozy

Dtlezitou zménou, kterd odliSuje tyto standardy
od standardd@ péce o déti z roku 2010, je to, Ze
se sledovani a diagnostika stavu kosti u déti jiz
nezaméruje mineralni hustotu kosti (BMD), ale BMD
slouzi jako pomocny ukazatel pri postupech iden-
tifikace nejcasnéjSich priznakd ldmavosti Kkosti.
Tuto zménu zapric¢inilo nékolik pozorovani u déti
s chronickym onemocnénim lécenym glukokortikoidy.
Za prvé, vertebrdlni zlomeniny - definované podle
Genantovy metody®® jako mirné (stupen 1), stiedni

MONITOROVANI OSTEOPOROZY, DIAGNOSTIKA A ALGORITMUS PECE

Monitorovani a diagnostika
Pri kazdé kontrole
e Pritomnost bolesti zad a fraktur

Pri vychozim stavu (ddle dle potfeby )
» Koncentrace vapniku v séru

« Fosfat

* Magnesium

« Alkalicka fosfataza

« Parathormon

terapie

Pri vychozim stavu a kazdorocné

« Vapnik/prijem vitaminu D

« BMD patere pomoci DXA

e Obsah 25-hydroxyvitaminu D3 v séru

1é¢by

sledujte:

Pri vychozim stavu a dale dle potreby

« Lateralni, thorakolumbalni radiografie
patete

« Pfi podavani steroidd, kazdé 1-2 roky

» Bez podavani steroidu, kazdé 2-3 roky

Pri bolesti zad nebo pri poklesu

spinalniho BMD Z skoére 0.0-5 SD pri

sériovych mérenich béhem 12 mésict

e Lateralni, thorakolumbalni radiografie
patete

Pokracovat se sledovanim az do prvnich
priznaki kiehkosti kosti*

Lécba: stabilizacni faze

Pred zahajenim intravenézni
biofosfonatové terapie

 Prelécit nedostatek vapniku/vitaminu D
e Provérit normalni funkci ledvin

Pri zahajeni intravené6zni fosfonatové

 Postupujte podle publikovaného rezimu
» Podavejte az do stavu klinické stability

Monitorovani bezpecnosti a Gt¢innosti

» Kazdoro¢né opakujte thorakolumbalni
radiografii patere a kazdych 6 mésict

« BMD patete pomoci DXA
e Hladinu hydroxyvitaminu D3 v séru
« Bolesti zad hlasené pacientem
« Prijem vapniku/vitaminu D
e Biochemické markery kosti
a metabolismus iontd minerald

Lécba: udrzovaci faze

Pri klinicky stabilnim stavu

e Zvazte pokracovani intravené6zni
biofosfonatové 1é¢by s titraci k nizsim
davkam, cilem je udrzet prirtstky
ziskané béhem stabiliza¢ni faze

e Upravte délku udrzovaci terapie podle
stavu kosti a pokud probiha steroidova
terapie

Sledujte bezpecénost a Géinnost udrzovaci
terapie

Pokracovat se
sledovanim az do

prvnich priznaka
krehkosti kosti*

Klinicky nestabilni

Obrazek 3: Monitorovani osteoporézy, diagnostika a algoritmus péce u pacient s Duchennovou muskularni dystrofii BMD=bone mineral density.
DMD=Duchenne muscular dystrophy. DXA=dudalni rentgenova absorpciometrie. *Pfiznaky klinicky vyznamné kfehkosti kosti jsou fraktury
dlouhych kosti a obratld s minimalnim traumatem. tKlinicka stabilita je stav bez fraktur obratll, stabilni vylé¢ené fraktury obratll, absence
novych fraktur ve dfive normalnich obratlich, absence bolesti kosti a zad BMD Z skére odpovida vyskovému Z skére nebo je vyssi nez -2 SD.
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(stupenn 2) nebo tézké (stuperi 3) - se nyni chapou
jako casné projevy osteoporézy u déti s chronickym
onemocnénim vcéetné téch s DMD, kteri jsou léceni
glukokortikoidy.”>%4 Jak jsme uvedli, u nékterych osob
jsou vertebralni zlomeniny relativné asymptomatic-
ké, a to i ve vyssSich stadiich.”* Z tohoto divodu by se
rentgenovym snimkovanim patere nemély potvrzovat
zlomeniny obratld az ve chvili, kdy pacient trpi bolesti
nebo deformitou zad.

Pacienti s vysokym rizikem zlomenin obratld a poruch
motoriky®s nebo ti, ktet'i jsou 1é¢eni glukokortikoidy,”>84
by méli pravidelné podstupovat snimkovani patere.
Potfebuvcasnéidentifikace zdlGraziuje také skutecnost,
Ze zlomeniny obratld predpovidaji budouci zlomeniny
patere, i kdyz pocatecni vertebralni zlomeniny jsou
mirné nebo asymptomatické” - jev znamy jako kaskada
vertebralnich zlomenin.®® Zlomeniny obratl se mohou
vyskytnout u déti s hodnotami BMD Z vys$$imi nez -2
SD, coZ znemozinuje pouziti prahového skére BMD Z pro
urceni osteoporézy u déti s frakturami obratld.®” Toto
zjisténi primélo Mezinarodni spolecnost pro klinickou
denzitometrii revidovat definici osteoporézy u ditéte
s vertebralnimi frakturami tak, Ze pro diagnostikovani
osteoporoézy jiz neni treba meznich kritérii zaloZenych
na skére BMD Z.%8 Podobné 15% déti s neuromusku-
larnimi poruchami a zlomeninami koncetin bude
mit skére BMD Z pro distdlni femur vys$si nez -2 SD,®9
coZ opét zpochybiiuje pouziti prahové hodnoty skére
BMD Z pro definici osteoporézy u déti se zlomeninami
koncetin. Zavéry nedavné studie®” ukazaly, Ze skoére
BMD Z patere se muze liSit az o 2SD v zavislosti na
normativni databazi pouzité ke generovani Z skore.

Vzhledem k témto zjisténim diagnostika osteoporoézy
u rizikovych déti nyni spocivd v prokdzani kirehkosti
kosti, kterd se Casto projevuje zlomeninami obratld.
Skére BMD Z vyss$i nez -2 SD diagnbézu osteoporoézy
nevylucuje.®® Ackoli BMD Z skoére jiz nejsou pro diagnézu
klicova, zlstavaji uzitecnymi pro urceni celkového
vyvoje zdravi kosti u jednotlivych déti a pomahaji urcit
frekvenci rentgenového snimkovani patere. Standardy
péce z r. 2010 doporucovaly rentgenové snimkovani
patete pro detekci zlomenin obratlii u pacientd, kteri
meéli v anamnéze bolesti zad nebo fyzicky potvrzenou
deformitu patere. Soucasné standardy péce doporucuji
uvsech pacientli zakladni rentgenové snimkovani patere
z divodu detekce zlomenin obratld s naslednymi rent-
genovymi kontrolami na posouzeni zmén morfologie
patete s ohledem na pretrvavajici (tj. glukokortikoido-
vou terapii) nebo trvalé (tj. myopatie) rizikové faktory.
Z duavodu sériovych rentgenovych snimkovani patere
se u rizikovych populaci stale cCastéji pouziva dudlni
rentgenova absorpciometrie. Hodnotici studie u déti
ukazala, Ze je tato technika srovnatelnd s detekci
Genantem definovanych vertebrdlnich zlomenin na
rentgenovych snimcich patere.®° S ohledem na nutnost
detekce co nejcasnéjsich projevi kirehkosti kosti by se
radiografie patere méla uprednostriovat pired BMD.

Lécba osteoporozy

Indikace pro intravenézni podavani bisfosfonatu -
pritomnost zlomenin obratld nebo zlomeniny dlouhych
kosti s minimalnim traumatem - obecné zlstavaji
nezménény, avSak se znacnymi rozdily v nacasovani
zahajeni 1écby. Drtive se provadélo rentgenové
snimkovani patetfe kvili identifikaci vertebralnich
zlomenin vyZadujicich 1é¢bu bisfosfonadty pouze na
zakladé bolesti zad nebo deformity patere. Soucasny
trend rutinniho rentgenového snimkovani patere vsech
pacientd s DMD prispiva k diagnostikovani sympto-
matickych zlomenin obratld (mirné, stredné zavazné
a zavazné) a asymptomatickych stredné zavaznych
a zavaznych zlomenin obratld, které by mély byt
okamzité predany odbornikovi na 1é¢bu osteopordézy.

Vzhledem k tomu, Ze i mirné a asymptomatické
zlomeniny obratld predpovidaji budouci zlomeniny
u déti”* a dospélych,®* doporucuje se nyni lé¢ba asym-
ptomatickych stredné zavaznych (Genantv stupern
2) a zavaznych (GenantlGv stuperni 3) vertebralnich
zlomenin biofosfonaty. Pri kontrolovanych studiich
osteogenesis imperfecta®>9 a v nekontrolovanych
studiich osteogenesis imperfecta®s a DMD?®+9 byl
prokdzan pozitivni tUcinek intravenézniho podavani
bisfosfonatu na BMD patere a morfologii obratlu.

Dopliikova 1é¢ba asymptomatickych, presto stredné
zavaznych a zadvaznych vertebralnich zlomenin, vyplyva
ze skutecnosti, Ze u chlapci s DMD nebyly hlaseny
zadné pripady spontanniho (tj. 1éky neléceného) sristu
drive zlomenych obratld;”3 avsak po intravendzni 1écbé
bisfosfonaty byla u téchto déti pozorovana resorpce.4

U déti s onemocnénimi 1é¢enymi glukokortikoidy (jako
je DMD) vcietné téch s minimdalné symptomaticky-
mi nebo asymptomatickymi lehkymi (stupen 1) verte-
bralnimi zlomeninami probihaji kontrolované studie
zkoumajici G¢innost antiresorpcni terapie (Clinical-
Trials.gov identifiers NCT00799266 a NCT02632916).
V soucasnosti se peclivé sleduji mirné asymptomatic-
ké zlomeniny kvili symptomatologii nebo progresivni
ztraté vysky, coz by vyvolalo zahajeni 1é¢by.

Aktualizované pokyny predstavuji zdsadni zménu cila
terapie. Cilem je identifikovat alécit nejranéjsi priznaky
krehkosti kosti, aby bylo mozno co nejlépe zachovat
vysku obratld.®* Na zakladé extrapolace vysledki
kontrolovanych studii u osteogenesis imperfecta
podporujeme intravenézni (nikoli peroralni) podavani
bisfosfonatl jako prvotni terapii pri 1é6¢bé osteoporozy
u pacientt s DMD.®82 Tyto studie prokazaly vétsi vysku
obratld u pacientl s osteogenesis imperfecta 1é¢enych
intravenéznim podavanim bisfosfonatd.®>9¢ Naopak
zadné kontrolované studie osteogenesis imperfecta
neprokazaly ucinek podavani peroradlnich bisfosfona-
tl na vysku obratl{.97-9°



Tyto Udaje se zejména dotykaji pacientd s DMD
lé¢enych glukokortikoidy, ktefi maji vysokou cetnost
vertebralnich fraktur.”? Nedavno publikované texty
o 1écbé déti s frakturami zplisobenymi osteoporoé-
zou se shoduji s nazorem, Ze je tfeba jako prvotni
volbu pouzivat biofosfonaty intravendzni spiSe nez
peroralni.’»® Vzhledem k tomu, Ze bisfosfonaty jsou
ve vétsSiné zemi nadale povazovany za l1é¢iva pro déti
nevhodnd, vyzaduji uvazlivé predepisovani. Pacienti
s frakturami s minimalnim traumatem by méli
kontaktovat odbornika na 1lé¢bu osteoporézy, ktery
zajisti spravné davkovani bisfosfonatu, titraci davky
pri dlouhodobéjsi 1é¢bé, nacasovani ukonceni 1écby
a sledovani bezpecnosti a G¢innosti 1é¢by.

Chodici faze

Vysetreni

VySetieni rozsahu pohybu kazdych 6 mésict

Kazdoro¢né provedte vizudlni kontrolu
patete

Je-1i vizualni prohlidka patefe obtiZzna nebo
pokud se pater krivi, proved'te radiografické
vySettfeni

Intervence

Pri pasivni dorsiflexi <10 ° pouzijte na
zakazku vyrobené AFO ortézy v neutralni
poloze

equinovaru

Pri vyrazné kontraktute kotniku

v kombinaci s funké¢nimi stehennimi svaly
napomiiZe operace nohy a Achillovy Slachy
zlep$eni chlze

Nepouzivejte spinalni ortézy ji preje pacient

Poskytnéte rodindm poradenstvi ohledné predchézeni zlomenindm
I

Po operaci zajistéte fyzioterapii

a fyzioterapii

Proved'te vizualni kontrolu patere kazdych
6 mésict

Jakmile pacienti ztrati schopnost chiize,
je treba pri ktiveni patere provadét
radiografické snimkovani s frekvenci

6 mésicl az rok, v zavislosti na zralosti
skeletu pti zakriveni > 20 © konzultujte
s chirurgem - ortopedem

Pouzivejte denni AFO ortézy kviili
zpomaleni zhors$ujici se kontraktury

Zahajte program vertikalizace pomoci
vertikaliza¢niho zarizeni nebo invalidniho

voziku s polohovanim vstoje

O operaci nohy a kotniku z divodu zlepseni
polohy nohy uvazujte pouze tehdy, pokud si

Pred jakymkoli chirurgickym zakrokem konzultujte s kardiologem a pneumologem

Pacienti pfed nastupem puberty, kteri
neuzivaji steroidy a vykazuji zakriveni
patefe > 20-30° by méli podstoupit zadni
spinalni instrumentaci a fazi; zajistéte
predoperacni a pooperacni vySetieni

Zajistéte, aby byly rodina a lékat'sky tym informovani o syndromu tukové embolie

Ortopedicka a chirurgicka péce

Celkovym cilem muskuloskeletdlni péce je co
nejdéle udrzovat pohybové funkce, minimalizovat
kontraktury, udrZovat rovnou pater a zdravi kosti.
Posouzeni a 1é¢bu muskuloskeletdlnich komplikaci
by mél provadét interdisciplinarni tym slozeny z fy-
zioterapeuta, ergoterapeuta, rehabilitacniho 1ékare,
neurologa, ortopeda a socidlniho pracovnika. Je-li
doporucen chirurgicky zakrok, je nutné pridat do
tymu jeSté pneumologa a kardiologa. Obrazek 4
zobrazuje standardy pro ortopedickou a chirurgic-
kou péci o kontraktury, patet a zlomeniny. Obréazek

5 poskytuje obecné pokyny k prevenci zlomenin pro
133 |

Proved'te vizualni kontrolu patete kazdych
6 mésict

U pacientt s progresivni skoliézou
kazdoro¢né provadéjte anteroposteriorni
vertikdlni radiografii patere

S pomoci fyzioterapeuta implementujte program doméciho protahovani zaméreného na kotniky, kolena a boky

S pomoci ergoterapeuta vénujte pozornost hornim konéetindm

Opatrné pouzivejte vertikalizaéni zarizeni

Pokracujte v pouzivani ortéz na dolnich
koncetinach

Pri progresi kiiveni patete je tfeba
posteriorni spinalni instrumentace a fize

Obrazek 4: Standardy chirurgické a ortopedické péce o pacienty s Duchennovou muskuldrni dystrofii podle fazi onemocnéni.
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pacienty a jejich rodiny. ProtoZe chybi RCT srovnava-
jici razné terapeutické a chirurgické ptistupy, vychazi
tento navod z odborného konsenzu specialisti na
ortopedii a rehabilitaci s pouzitim metod popsanych
v Casti 1. Standardy péce popisujici protahovani,
ortézy a adaptacni vybaveni pro zvladani kontraktur
jsou uvedeny v sekci o rehabilitaci v ¢asti 1.

Chodici faze

Déti v chodici fazi mohou z opera¢niho zakroku ziskat
nejvice, presto se operace doporucuji méné casto nez
v minulosti. Prestoze standardy péce z roku 2010
prinasely doporuceni vicedroviiovych operaci nohy,
soucasny konsenzus spociva v tom, ze chirurgicky
zakrok na nohou ke zlepSeni polohy chodidla a dorzi-
flexniho rozsahu Achillovy $lachy mtzZe byt postacujici

pro zlepSeni chiize u pacientl s klinicky vyznamnou
kontrakturou kotniku a neoslabenym stehennim svalem
a zadnimi stehennimi svaly. Intervence tykajici se boki
a kolen se nedoporucuji. Skoli6za by se méla kontrolovat
nejméné jednou za rok, prestoze jeji nastup v chodici
fazi neni obvykly. Vhodné je vizualni posouzeni. Radio-
grafické vysetteni se provadi pouze, je-li pri vysSetieni
pozorovano zaktiveni, nebo pokud je vizualni kontrola
nedostate¢nd napt. u déti s obezitou. Predchozi cast
zamérena na péci o kosti a 1é¢bu osteoporodzy poskytuje
informace tykajici se sledovani a 1é¢by kompresnich
fraktur patere. Pouziti paternich ortéz k 1é¢bé téchto
fraktur se obecné nedoporucuje. Predvidani dal$iho
vyvoje béhem rutinnich navstév kliniky je dtlezitou
soucasti programu prevence zlomenin v prabéhu
vSech fazi onemocnéni (obrazek 5). Jak bylo uvedeno,
u DMD jsou kortikosteroidy spojeny s osteoporédzou

Posouzeni a vzdélavani

Hodnoceni a $koleni ergoterapeutem nebo fyzioterapeutem

Gtraza

riznych druzich povrcht

» Minimalizujte rizika padu ve vSech prostfedich, pri chiizi zohlednéte povrch, terén a prekazky
« Vyskolte pacienty a jejich rodiny o bezpeé¢ném pouzivani voziku; nezapomeinite zminit, Ze pady z invalidniho voziku jsou ¢astou pri¢inou

« Zajistéte Skoleni pro rodiny o bezpe¢ném zvedani a transportu pacienta na invalidni vozik a z invalidniho voziku a o chovani voziku na

Uvahy nebo mozné zmény

Bezpecnost domaciho prostiedi
 Odstrainite prekdzky jako napt. koberce, hracky, $intry a odlozené
véci

Zabranéni padu z invalidniho voziku nebo mobilniho zarizeni
e Pouzivejte vzdy bezpecénostni pas
e Na invalidnich vozicich pouzivejte stabilizatory

Bezpecénost na nerovném nebo kluzkém povrchu

» Pi pohybu venku vénujte zvlastni opatrnost pohybu na nerovnych
plochéach

« Pfi chiizi na kluzkém povrchu kolem vody noste protiskluzovou
obuv

« Z dvodu sniZeni rizika padu pfi chiizi do a z koupelny pouZivejte
no¢ni AFO ortézy s protiskluzovymi prvky

Bezpeény transport do invalidniho voziku a z invalidniho voziku
« Zvazte kompenzacni pomicky a vybaveni pro zdvih pacienta
ve vSech prostredich. Zajistite tak bezpeény transport
a minimalizujete riziko padu nebo zranéni béhem presund,
toalety a koupani nebo sprchovani

Mozné Upravy domaciho prostredi

« Protiskluzové rohoze ve sprse nebo ve vané

» Madla ve sprse nebo vané

» Sedatko do vany nebo jiné adaptivni vybaveni pro koupani
« Protiskluzové prvky na dfevénych schodnicich

« Zabradli po obou stranach schodist

Obrazek 5: Vieobecné pokyny pro prevenci fraktur u pacient s Duchennovou muskularni dystrofii a jejich rodiny.

a naslednymi zlomeninami obratld.'*° Ve studii 143
chlapci s DMD byla mira ladmavosti dlouhych kosti
u chlapct 1é¢enych kortikosteroidy 2,6krat vyssi nez
u téch, kteri steroidy nedostavali.®® Z divodu zachovani
chiize miize fraktura dolni koncetiny v chodici fazi
onemocnéni vyzadovat agresivni 1é¢bu. V porovnani
s dlahami nebo sddrovanim umozriuje interni nebo
externi fixace véasnou mobilizaci.’** U chlapci s DMD
s akutni zlomeninou nebo traumatem dolnich koncetin
byly hldseny pripady syndromu tukové embolie.7+75
Chlapci se syndromem tukové embolie vykazovali
zménény mentalni stav, respira¢ni potize a tachykardii,

coz by mélo vyvolat okamzity 1ékarsky zakrok kvili
vysoké morbidité a imrtnosti spojené s timto stavem.
Soucasnd 1é¢ba se zaméruje na podplrnou respiracni
péci a vysoké davky kortikosteroidi.?

Casna nechodici faze

Operace nohy a kotniku k vylepSeni equinovarézni
deformity nohy miZe usnadnit polohovani nohou na
invalidnim voziku nebo pti noSeni obuvi, ale obvykle
se provadi pouze na prani pacienta. Po operaci nohy
a kotniku je nezbytné nosit béhem dne ortézy kotnikd,



aby se zabranilo opakovanému vyvoji kontraktur.
Soucasti kazdého klinického vysSetfeni musi byt téz
kontrola patere.Zkuseni 1ékariby méliumét kontrolovat
pater u nechodicich chlapci pouze vizudlné; méné
zkusSeni klinikové by méli pii ztraté schopnosti chtize
provést rentgenové snimkovani patere. Rentgenové
snimkovani je nezbytné i v pripadé, Ze nelze provést
vizudlni kontrolu patere napft. je-1i dité obézni. Jakmile
snimkovani ukaze zaktiveni patere, zavisi frekvence
dalsiho sledovani na skeletadlni zralosti jednotlivce;
skeletdlné nezrali jedinci by méli podstoupit radi-
ografické vysSetrfeni kazdych 6 mésici a skeletdlné
zrali jedinci alesponl jednou roc¢né. Zaktiveni 20°
a vétsi vyzaduje také péci chirurga-ortopeda. Pouziti
spinadlnich ortéz se nedoporucuje. Narozdil od typického
klinického pribéhu u neléenych chlapci vykazuji
pacienti 1éceni kortikosteroidy mirnéjsi zakfiveni
patere a méné Casto potrebuji operace patere.5871100.103
Pres absenci RCT doporucujeme u mladych muzi s DMD
posteriorni spinalni fazi z divodu pozitivniho G¢inku
na funkci, rovnovahu a toleranci sedu, sniZeni boles-
tivosti a kvalitu zivota pozorované v nerandomizova-
nych kohortnich studiich.?81°41°5 Posteriorni spinalni
instrumentace a ftuze se doporucuji u nechodicich
pacientll pred nastupem puberty se zakfivenim patere
v sedu vétsim nez 20-30°, kteri jesté nebyli 1é¢eni kor-
tikosteroidy, protoZe se u nich d& ocekavat progrese
zakriveni patere. Ackoli se u kortikosteroidy 1é¢enych
pacientl jesté muzZe rozvinout skolidza, jeji progrese
se predvidd méné. Proto se pred jakoukoli intervenci
doporucuje sledovani progrese skoli6zy. Anteriorni
spindlni fize obvykle nebyva potieba, nebot se fuze
provadi ve druhé dekadé Zivota, kdy se ocekava pouze
nepatrny rust patere do délky. Pii chirurgické korekci
skoliézy se u pacientll se zaktivenim panve vétsim nez
15° doporucuje stabilizace do panve a fize, coz mize
byt prospésné pri sezeni a polohovani. U pacienti bez
zavazného zakriveni panve postaci spojeni s dolnim
bedernim obratlem. Cilem tohoto chirurgického
zakroku na pateri je zabranit dal$imu rozvoji skolidzy,
zlepsit toleranci sedéni a snizit bolestivost.?® Prevence
zlomenin by méla pokracovat i béhem nechodicich fazi
(obrazek 5). U nechodicich déti se doporucuje konzer-
vativnéjsi pristup k 1é¢bé zlomenin dolnich koncetin,
protoze koncetiny jiZ nenesou vahu téla. Nestabilni
fraktury mohou vyZzadovat interni fixaci, ale pro hojeni
kosti a zvladani bolesti postaci fixace dlahami. Lécba
bolesti je dilezita u vSech déti, ale pri potizich s plicemi
a srdcem je zapotrebi zvlastni sledovani. Zdravotnic-
ti pracovnici a rodiny by si méli byt védomi moZzZnosti
vyskytu vyse popsaného syndromu tukové embolie.

Pozdni nechodici faze

Béhem pozdni nechodici faze DMD se chirurgické
zakroky k 1é¢bé kontraktur hornich nebo dolnich
koncetin nedoporucuji, pokud jejich divodem neni
bolest, polohovani nebo celistvost k@ize. Pri kazdé
klinické prohlidce by mél lékar vySetfovat pater.

Pacienti se skoli6zou by méli pri podezfeni na jeji
progresi kazdoro¢né podstupovat anteroposteriorni
spinalni radiografii ve vzprimené poloze. U pacienttl
s progresi zakriveni patefe se v pozdni nechodici
fazi doporucuje provedeni posteriorni spinalni faze.
Pred chirurgickym zadkrokem je nezbytné konzultovat
stav pacienta a vhodnost zdkroku s pneumologem
a kardiologem. Neékteré studie naznacuji, ze
spindlni fize zpomaluje pribéh oslabovani respi-
racnich funkci, zatimco jiné nezaznamenavaji po
operaci zadny vyznamny rozdil.2®1°6-198 [é¢ba akutni
zlomeniny v pozdni nechodici fazi je podobna 1écbé
v ¢asné nechodici fazi - cilem je stabilizace zlomenin
a kontrola bolestivosti. Pri zlomeninach distalni
metafyzy femuru obvykle postacuje saddrovani nebo
dlaha. V pripadé zlomeniny proximalniho femuru je
nutnd operativni stabilizace. Stejné jako u jakékoli
zlomeniny by si zdravotnici a rodiny méli byt védomi
rizika tukové embolie.

Chirurgicka péce

Dulezité standardy chirurgické péce u osob s DMD
jsou podrobné popsany na obrazku 6. Pri expozici
inhala¢nim anestetikim nebo pri podavani suxame-
thoniumchloridu (sukcinylcholinu)*® jsou mladi muzi
s DMD jsou vystaveni riziku potencidlné smrtelné ra-
bdomyolyzy a hyperkaliémie. Pfed kazdym chirurgic-
kym zadkrokem je treba konzultovat stav pacienta s DMD
s kardiologem a pneumologem a anesteziologové by si
meéli byt védomi rizika srde¢ni a respiracni dekompen-
zace béhem operace a po ni.'** Podrobna diskuse o chi-
rurgickych standardech je uvedena v priloze.

Zavéry a sméry budouciho vyvoje

V soucasnosti je détem a dospélym s DMD poskytovana
péce podle zdokonalenych standardd péce o dychaci
Ustroji, srdce, zdravi kosti a 1é¢bu osteoporédzy
a standardt chirurgické a ortopedické péce. Navzdory
pokrokim v nasich znalostech a chapani nejlepsich
pristuplt k 1é¢bé je k uspokojeni potreb pacientd
nezbytné dovednosti v jednotlivych oborech i nadale
rozvijet. V respira¢ni péci se pouzivaji klinicky
vyznamné diagnostické ndastroje a procedury, které
vSak vyzaduji dal$i studium jako napt. vrcholova
hodnota proudu vzduchu vydechovaného pri
asistovaném odkasSlavani, maximalni insuflaéni
kapacita, rozdil mezi maximalni insufla¢ni kapacitou
a FVC, FVC vleZe, nejvyssi pratok prfi maximalnim
nadechu a FVC, index rychlého povrchniho dychani
anazalni inspiracni tlak. Z dvodu stanoveni t¢innosti
a optimalniho vyuziti vyZaduji nékteré terapie jako vy-
sokofrekvencni oscilace hrudni stény, intrapulmonél-
ni perkusni ventilace a ventilace s negativnim tlakem
dalsi vyzkum. Lep$i porozuméni plicni fenotypové
variabilité a vlivu srdec¢ni funkce a stavu vyzivy na
respiracni systém je podminkou optimalizace péce
a stanovovani prahovych respiracnich hodnot, aby
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bylo mozno posoudit @c¢innost stavajicich a nové
vyvijenych lé¢ebnych postupd pro DMD. V budoucnu
bude tfeba provadét dalsi studie k posouzeni v tomto
dokumentu doporucenych kritérii zahajeni asistova-
ného odkaslavani a neinvazivni ventilace. Klinicky
relevantni vysledky budou dikazni zakladnou pro
vypracovani standarda péce. Do klinickych studii bude
treba zaclenit i kardiologické testovani, protoze pokud
nebudou nové postupy efektivné 1é¢it kardiomyopatii
spojenou s DMD, neprodlouzi se délka preziti pacient?.

Je tfeba identifikovat biomarkery indikujici kratkodoby
atlum progrese onemocnéni. Z davodu zlepSeni
vysledkdl pacientd je zapottebi vyvinout novou dystro-
fin-specifickou kardiologickou 1é¢bu. Je tfeba vysvétlit
prirozenou anamnézu kardiomyopatie na Zenskych
prenaseckach mutace vyvolavajici onemocnéni. Bude
treba provést studie k urceni nejlepsich diagnostickych

a terapeutickych strategii pro postizené divky a Zeny.
Vzhledem k tomu, Ze zlomeniny obratld jsou ¢asnym
projevem krehkosti kosti, a protoze nezddouci ucinky
glukokortikoid@ se projevuji velmi rychle, budou
provadény dlouhodobé studie osteopordzy s mladymi
pacienty, kteri jesté neméli frakturu obratle. Dale
by se mély provadét studie k posouzeni potencidlu
ristovych terapii, prevence kiehkosti kosti a vyuziti
anabolik (jako je parathormon nebo antisklerostinové
protilatky) k 1é¢bé osteoporédzy. Zapotiebi jsou téz kon-
trolované studie chirurgickych technik pro ortopedic-
kou 1é¢bu, protoze umozni lepsi porozuméni musku-
loskeletalnim komplikacim a stanovi vychozi hodnoty
pro posuzovani tcinkd dostupnych a nové vznikajicich
terapii DMD. Dalsi studie s informacemi od pacienti
a jejich rodin by mohly pomoci pii rozhodovani
o operacich dolnich koncetin a spinalni fazi.

Kardiologicka péce

Hlavni chirurgické vykony

Malé chirurgické vykony

Pred vSemi chirurgickymi zakroky je tfeba konzultovat s kardiologem
Anesteziologové by méli védét, Ze jsou pacienti s DMD v pribéhu chirurgického zakroku vystaveni riziku srde¢ni dekompenzace

« Pacienti s DMD jsou zvlasté pri velkych operacich ohrozeni srde¢nim selhdnim
» Echokardiogram a elektrokardiogram by se mély provadét pied kazdym planovanym chirurgickym zdkrokem

« U pacient@ s normalni funkci srdce se doporucuje kardiologické vySetreni, pokud bylo provedeno posledni vySetfeni pred vice nez rokem

Respiraéni péce

Predopera¢ni nacvik a pooperacni pouziti neinvazivni ventilace

preferované alternativy

Anestezie

Durazné se doporucuje celkova intravendzni anestezie
Riziko rabdomyolyzy a hyperkaliémie

» Rabdomyolyza je ¢asto zamériovana s maligni hypertermii
Ztrata krve

nedoporucuji

tanexamové

Predoperacni nacvik a pooperaéni pouziti techniky asistovaného odkaslavani
» Asistované odkaslavani je nezbytné pro pacienty s vrcholovou hodnotou proudu vzduchu vydechovaného pti kasli <2701/ min nebo
vychozim maximélnim proudem vydechovaného vzduchu <60 cm H20 *

» Neinvazivni ventilace je nezbytnd u pacientl s vychozi hodnotou FVC <30% predpokladané
» Neinvazivni ventilace je dirazné doporucovana u pacientt s FVC <50% predpokladané

Extubace a prevedeni na dopliikovy kyslik bez soubézného pouziti neinvazivni ventilace by mélo byt vylouceno.

Stimula¢ni spirometrie neni indikovéana, protoZe je u pacient se slabymi respira¢nimi svaly potencidlné net¢inna a k dispozici jsou

Depolariza¢ni svalové relaxanty, jako napriklad suxamethonium chlorid, jsou absolutné kontraindikovany z divodu rizika fatalnich reakci

» Pi podani inhala¢nich anestetik nebo pokud je podavan suxamethonium chlorid jsou pacienti s DMD vystaveni riziku vzniku rabdomyolyzy

Hypotenzni anestetika k minimalizaci krevni ztraty se vzhledem k hemodynamickym rizikim kardiomyopatie u pacienttt s DMD

Operacni ztratu krve je mozné omezit téz pomoci technologie cell-saver spolu s pouzitim kyseliny aminokarboxylové nebo kyseliny

Pooperac¢ni antikoagulace heparinem nebo aspirinem neni u pacientt s DMD vhodna

Z dtivodu prevence hluboké Zilni tromb6zy mohou byt indikovany kompresivni punc¢ochy pro sekvenéni kompresi

Obrézek 6: Chirurgické standardy pro pacienty s Duchennovou muskularni dystrofii DMD=Duchenne muscular dystrophy. FVC= usilovna vitalni
kapacita plic * Pokyny jsou uréeny pro starsi teenagery a dospélé pacienty.
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Kinnett, James Naprawa, Garey Noritz, James Poysky,
Natalie Street, Christina J Trout, David R Weber, Leanne
M Ward za pracovni skupinu pro pripravu standardil
péce o DMD *

Zlepseni funkc¢nosti, kvality Zivota a prodlouzeni Zivota
pacient s DMD jsou vysledkem multidisciplinarniho
pristupu k péci napric spektrem zdravotnickych obord.
V Casti 3 této aktualizace standardd péce o DMD se
zamétujeme na primarni péci, péci o urgentni stavy,
psychosocialni péci a prechody péce béhem pacientova
Zivota. Mnoho lékatrdi primarni péce a urgentni
mediciny nemda zkuSenosti s 1écbou komplikaci
DMD. Poskytujeme privodce pro akutni a chronicka
onemocnéni, se kterymi se tito 1ékari ,prvni linie“
mohou setkat. S prodlouzenim délky Zivota se pacienti
s DMD potykaji se souborem problému spojenych s psy-
chosocidlnimi otazkami a prechody péce. Diskutujeme
o vySetrenich a intervencich, které by mély prispét
ke zlepSeni dusevniho zdravi a nezavislosti, zapojeni
do spolecnosti a zlepSeni kvality zivota v kritickych
oblastech Zivota, jako jsou zdravotni péce, vzdélavani,
zaméstnani, mezilidské vztahy a intimni Zivot.

Uvod

Tento text je treti Casti aktualizace standardl péce
o pacienty s Duchennovou muskularni dystrofii (DMD)
zroku 2010. V ¢astech 1 a 2 této publikace prinadsime ak-
tualizované pokyny tykajici se 1é¢by tohoto zavazného
progresivniho neuromuskuldrniho onemocnéni v celé
adé oblasti. C4st 3 obsahuje standardy primarni péce,
péce o urgentni stavy, psychosocidlni péce a zmény
péce pri prechodu mezi détskym a dospélym vékem.
S vyjimkou psychosocidlni péce se jedna o nové casti
standardd péce, jejichz zahrnuti do standardi bylo
motivovano zpétnou vazbou od pacientd, jejich rodin
a pacientskych organizaci DMD. Pacient s DMD se
poprvé setka se zdravotni péc¢i v podobé primarni péce
nebo, v pripadé urgentnich stavi, s mistnim zatizenim
urgentni péce. Vzacnost onemocnéni predznamena-
va, ze 1ékari v téchto prosttedich casto maji jen malo
zkusSenosti s komplikacemi DMD, coZ ztéZuje nastaveni
optimdalni 1é¢by. Lepsi primarni péce a sluzby urgentni
mediciny jsou pro lidi s DMD kli¢ové. Mnoho pacienti

s DMD nyni zije do 30 let i déle.? S prodlouzenim délky
Zivota vyvstava zcela nova skupina problémd, které
je treba reSit: napr. problémy tykajici se duSevniho
zdravi, psychosocidlni péce a prechodu do dospélosti.
Tyto problémy se dotykaji zakladnich slozek zivotniho
naplnéni a S$tésti, jako je vzdélavani, zaméstnani,
dospivani, nezavislost, osobni vztahy, emoc¢ni zdravi
a intimni Zivot. Vyznam téchto otdzek predznamena-
va zasadni zménu v péc¢i o DMD: pozndni, Ze vedle pro-
dluzovani délky zivota je nezbytnou soucasti zdravotni
péce také pomoc jednotlive@m pri dosazeni co nejlepsi
kvality Zivota. Metoda The RAND Corporation-
University of California Los Angeles Appropriateness
Method (RAM) popsana v 1. ¢asti obsahuje postupné
hodnoceni klinickych scénard skupinou odborniki
z hlediska vhodnosti a poté pottfebnosti. Nicméné
vzhledem k nedostatku prislusné védecké literatury byl
proces RAM povazovan pro tfi z témat uvedenych ve 3.
Casti (primarni péce, péce o urgentni stavy a zmény
péce pti prechodu mezi détskym a dospélym vékem) za
nevhodny. Pro ¢tvrté téma (psychosocidlni péce) byla
pouzita modifikovand metoda RAM bud proto, Ze se
dikazy ve védecké literature od roku 2010 vyznamné
nezménily, nebo proto, ze skupina odbornikd pri
diskusi dosdhla vc¢asné jednomyslné shody. Z tohoto
divodu standardy péce ve 3. Casti v zasadé odrazeji
konsenzudlni nazor expertni skupiny na aplikaci
témat z védecké literatury v klinické praxi. Kompletni
popis metod je uveden v 1. ¢asti a v dodatku. Obréazek
1 v 1. Casti této publikace poskytuje stru¢ny prehled
vySetfeni a intervenci napri¢ vSemi tematickymi
oblastmi. Je organizovany podle stadia onemocnéni
a mél by slouzit jako stru¢ny prtavodce pti péci o osoby
s DMD.

Primarni péce

Poskytovateli primarni péce jsou obvykle lékari,
zdravotni sestry nebo oSetfovatelé specializuji-
ci se na pediatrii, praktické lékarstvi nebo interni
medicinu, kteri poskytuji pacientim takzvanou
zakladni péci. Americkd pediatrickd akademie cha-
rakterizuje zakladni péci jako dostupnou, praktickou,
soustavnou, komplexni, koordinovanou, soucitnou
a kulturné efektivni.4# VSem pacientiim, zvlasté tém
se zvlastnimi potrebami, by zdkladni péce méla byt
prospésna vzhledem k jeji dostupnosti a soustavnosti.s
Panel odbornikd na primarni a urgentni péci (¢lenové
vyboru jsou uvedeni v ¢asti 1 této publikace) schvaluje
koncepci zdkladni péce pro osoby s DMD, nebo ekviva-
lentni modely primarni péce, jako je model fungovani
praktickych 1ékar ve Velké Britanii. Tito 1ékati by
meéli spolupracovat s oSetfujicim neurologem pacienta.

Lékar primarni péce je Casto prvnim lékatrem, ktery
vyslechne obavy rodiny o svalovou slabost ditéte
a iniciuje proces vysetrovani vedouci k diagnéze DMD.
Privodce vySetfenim ditéte s opozdénym psychomoto-
rickym vyvojem naleznete v ¢asti 1 této publikace; dalsi
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zdroje naleznete na webové strance ChildMuscleWeak-
ness.org. Dité s hypotonii a zvySenou hladinou kre-
atinkinazy v séru by meélo byt prevedeno do péce
neurologa; nicméné lékar primdarni péce bude casto
jako prvni informovat rodinu o podezieni na DMD.
Moznost diagnézy DMD by meéla byt sdélena piimo,
ale soucitné; s prihlédnutim faktu, Ze prvni diskuse
s lékarem obvykle predurcuji, jak budou pacienti
a jejich rodiny reagovat na priliv informaci béhem
diagnostického procesu. Lékatr primarni péce by mél
navazat s postiZzenou rodinou silny a davéryhodny
vztah, ktery bude velmi potfebnym zdrojem stability
a podpory v dobé, kdy budou pacienti komunikovat
s 1ékari-specialisty.

Lékar primdarni péce by mél védét o vyznamném
prodlouzeni délky preziti, kterého bylo dosazZeno
soucasnou lécbou DMD, takze by rodiné nemél
prezentovat prognézu ditéte presprili§ pesimistic-
ky.® Ramecek 1 nastiniuje standardy primé&rni péce
a popisuje jejiho poskytovatele jako platného ¢lena pe-
¢ovatelského tymu. Cilem je, aby 1ékar primarni péce
poskytoval prvotni péci o akutni a chronické zdravotni
problémy, koordinoval péci s prislusnymi odborniky,
poskytoval davéryhodné rady a kontinuitu péce béhem
Zivota a optimalizoval blaho a kvalitu Zivota pacienta
a clent jeho rodiny. Doporucend struktura péce dle
tohoto pristupu k primarni péci o DMD miZe byt
vlivem mezinarodnich rozdild v poskytovani zdravotni
péce v rozporu s mistnim modelem. Za téchto okolnosti
je prospésné prizputsobit cile doporucenych intervenci
mistnimu zdravotnickému systému.

1 Standardy primarni péce o pacienty
s Duchennovou svalové dystrofii

Ockovani

« Americka centra pro prevenci a kontrolu nemoci
(US Centers for Disease Control and Preventi-
on (CDC)?” doporucuji podavani vSech nezivych
vakcin

e Pred zahajenim 1éc¢by steroidy se snazte podat
Zivé oslabené vakciny; zivé vakciny jsou kontra-
indikovany u jedincti s DMD, kteti uzivaji vysoké
denni davky kortikosteroidi (> 20 mg denné
nebo> 2 mg / kg denné prednisonu nebo ekviva-
lentniho 1éc¢iva)

e Pacientim s DMD a vSem rodinnym prislusni-
kiim kazdoro¢né podavejte injekéni vakcinu
proti chiipce (nedavejte ockovaci vakcinu zivého
viru, kterd je kontraindikovana)

» Postupujte podle planu ockovani proti pneumo-
koktim CDC,® jehoZ soucasti je PCV13 s PPSV23

Vyziva (viz ¢ast 1 této publikace)
» Zajistéte pacientim s DMD nutri¢ni poradenstvi
jako prevenci obezity a podvyzivy

Dohlédnéte na adekvatni prijem Zivin (zejména
vapniku a vitaminu D)

Otazky vyzivy konzultuje s certifikovanym vyzi-
vovym poradcem

Zubni péce

Zajistéte, aby pacienti s DMD meéli pravidelnou
zubni péci

Zajistéte, aby lékar primarni péce nebo zubar
pouzival prostredky dle protokolu?®

Zajistéte prisun fluoridu pacienttim, kteri pouzi-
vaji nefluoridovanou vodu

Poradenstvi o bezpec¢nosti

Informujte, Ze jsou pacienti s DMD se stoupaji-
ci svalovou slabosti nachylni k padiim, zejména
kdyZ zacinaji ztracet schopnost chiize
Konzultujte s multidisciplindrnim klinickym
tymem (vCetné ergoterapeutd a fyzioterapeuti)
vhodna bezpecénostni opatieni (véetné pouzivani
invalidniho voziku a poradenstvi o bezpecnosti
zarizeni) k minimalizaci rizika padu
ZdUraznujte nezbytnost pouzivani bezpecnost-
nich past v motorovych vozidlech v§eho druhu;
pacienti s DMD s potizemi s ovladanim trupu
mohou vyzadovat specialni polohovaci zatrizeni
Ujistéte se, zZe pacienti s DMD, kteri sedi bé€hem
prepravy motorovym vozidlem ve svych vozi-
cich, védi, ze je treba zabezpecit vozik béhem
prepravy dle navodd vyrobce

Sledovani adrendlni insuficience (viz ¢ast 1 této
publikace)

Pacienti s DMD, kteri uzivaji kortikosteroidy:

- Poucte rodinu o nezbytnosti uzivani véech davek

predepsaného kortikosteroidu a o nezbytnosti
sledovat zndmky adrenalni insuficience (jako je
letargie) pri horecnatych onemocnénich, zvra-
ceni, operac¢nich zakrocich a jiné fyziologické
zatézi

Poskytnéte pacientovi nebo rodiné davku
steroidd pro domaci pouziti pro pripady priznaka
adrenalni insuficience a zajistéte, aby ihned po
jejim pouziti vyhledali 1ékarskou pomoc

Psychosocidlni péce o pacienty a jejich rodinné
prislusniky

Sledujte fyzické a vyvojové mezniky; je treba
brat v tivahu neurovyvojové a neuropsychologic-
ké problémy specifické pro DMD, jako je zvySena
prevalence intelektualniho postiZeni, hyperak-
tivita s deficitem pozornosti a porucha autistic-
kého spektra

Nezbytna psychologickd a neuropsychologicka
vySetreni a intervence konzultujte s psycholo-
gem (viz hlavni text)

Pri podezteni na opozdéni vyvoje reci konzultuj-
te s logopedem

Pomdahejte rodiné se specidlnim vzdélavanim




(napft. v USA jsou Individualizované vzdélavaci
programy a 504 plant)

« Vyhledejte instituce, které by mohly zlepsit fun-
govani a zvlddnuti situace pacientovi a jeho
rodiné (napf. mistni agentury socidlnich sluzeb
a pacientské organizace)

» Pomozte zahdjit diskusi o prechodu od pediat-
rické péce k péci o dospélé

e Zajistéte, aby dospéli s DMD ucinili v§echna po-
trebna opatreni a aby udélili plnou moc k zastu-
povani pro pripad rozhodovani o zdravotni péci

Dalsi vySetreni:

e Provadéjte standardni screening, jako je pra-
videlné vysetteni sluchu, zraku a screening
pro poruchy ndlady a zavislosti na navykovych
latkach

e Sledujte rizikové faktory kardiovaskularnich
onemocnéni, jako hypertenze a hypercholestero-
lémie

Urgentni péce

Mistni pohotovost mize byt v péci o osoby s DMD
nezkus$end. Pro optimalizaci stavu pacientd potrebuji
poskytovatelé zdravotni péce dobré znalosti proble-
matiky tykajici se urgentnich stavi u osob s DMD.
Ramecek 2 prinasi prehled klicovych otdzek urgentni
péce o pacienty s DMD a je urcen jako kapesni
privodce pro lékare urgentni mediciny, primarni péce
a neurology-specialisty. Ramecek je také zdrojem pro
pacienty, ktefi ho s sebou mohou vzit, kdyz potrebuji
vyhledat urgentni péci. Podrobna diskuse o urgentni
péci je v dodatku. Podrobnosti o respiracni, kar-
diologické, ortopedické a chirurgické péci (véetné
zlomenin, anestezie a sedace) naleznete ve 2. ¢asti této
publikace. Podrobna diskuse o uzivani glukokortikoidd
a adrendlni insuficienci indukované steroidy u DMD je
zminéna v 1. ¢asti; doporucujeme davkovani steroidd
podle Nicholoffova protokolu.*®

Psychosocialni péce

Soucasti komplexni péce o jedince s DMD by mélo
byt sledovani a zvladdani psychosocidlniho wucinku
onemocnéni béhem Zzivota, ktery se nyni u mnoha
pacientt prodluzuje az do dospélosti. Mnoho lidi s DMD
je dobre prizplisobeno svym podminkdm a svétu kolem
sebe a vede nezavislé a produktivni Zzivoty. Nicméné
Zivot s chronickym onemocnénim a prizptisobovani se
zménam souvisejicim s onemocnénim vyZzaduji zvladaci
strategie, dovednosti a trvalou emocni podporu. U lidi
s DMD se stale Casté&ji hovori o rizicich opozdéného ko-
gnitivniho a socidlniho vyvoje. Komplexni psychosocial-
ni péce by proto méla resit socidlni a kognitivni vyvoj,
kvalitu Zivota a faktory ovlivriujici pacienta a fungovani
rodiny v prosttedi domova, $koly a zaméstnani.

Od zverejnénistandardl pécevr. 20102 bylo prokazano,
Ze se u pacientd s DMD lisi exprese dystrofinu v mozku
v zavislosti na genetické mutaci.'**? Ve studii MRI
u lidi s DMD byl v porovnani se zdravou populaci
zjistén mensi celkovy objem mozku, mensi objem Sedé
hmoty, nizsi frakéni anizotropie bilé hmoty a vyssi
primérna a radidlni difuzivita bilé hmoty.® V této
studii vykazovala podskupina pacientd s DMD bez
izoformy Dp140 nejvétsi rozdil v objemu Sedé hmoty.
Z funkéniho pohledu se zd4, Ze se zavaznost kognitiv-
niho opozdéni pacienta 1isi v zavislosti na lokalizaci
mutace v genu pro dystrofin a tcinku této mutace na
izoformy dystrofinu v CNS pacienta.’#*” V neuropsycho-
logickych profilech pacientt s DMD je mozné pozorovat
dobre znamy vzorec kognitivnich silnych a slabych
stranek,®2° ktery by mohl potvrdit diagnostiku ko-
morbidnich neurovyvojovych nebo neuropsychiatric-
kych poruch. U lidi s DMD byla zaznamenana vysoka
mira intelektudlniho postizeni (17-27%), poruchy
uceni (26%), porucha autistického spektra (15%), hy-
peraktivita spojend s poruchou pozornosti (32%)
a tzkost (27%).772723 PotizZe s u¢enim vyzadujici recové
dovednosti napt. ¢teni, jsou u této skupiny castéjsi nez
jiné ucebni obtiZe.?4 Po celou dobu zivota jedinct s DMD
se navic vénuje zvySend pozornost pribéhu emoc¢niho
a socialniho fungovani.»

2 Klic¢ové otazky spojené s urgentni
péc¢i o pacienty s Duchennovou svalové
dystrofii*

Predbé€zna opatteni, anamnéza a kontakty

» Zjistéte, zda existuji omezeni resuscitace

« VyZzadejte si zaznamy o urgentni péci o pacien-
ta a vysledky vysSetfeni, véetné vysledka elekt-
rokardiogramu

o Ziskejte kratkou anamnézu zameérenou na
vychozi respira¢ni a kardiologicky stav, véetné
pouzivani pomtcek a 1é¢iv

» Zjistéte, zda je pacient lé¢en dlouhodobou ste-
roidovou terapii

» Kontaktujte pacientova neurologa

Respiracni problémy

« Zeptejte se na respiracni priznaky a pomicky
pouzivané doma

« Monitorujte miru saturace krve kyslikem (Sp0O2)
pomoci pulzni oxymetrie; pozornost vyzadu-
je i mirna hypoxémie (SpO2 <95% ve vzduchu
v mistnosti); v pripadé potreby provedte vyset-
teni krevnich plynt

« Zahajte neinvazivni ventilaci a casté pouzivani
kaslaciho asistenta (nebo manudlni asistované
odkaslavani, pokud neni zarizeni k dispozici);

» Zajistéte prenosny rentgenovy snimac hrudniku

» Zajistéte vcasnou konzultaci s respira¢nim tera-
peutem a pneumologem
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Kardiologické problémy

Zeptejte se na kardiologické priznaky
Monitorujte srde¢ni frekvenci a rytmus
Provedte EKG (je typicky abnormalni a daji se
ocekavat viny Q) a zajistéte prenosny rentgeno-
vy snimac hrudniku

Zmérte hladiny natriuretického peptidu typu B
nebo troponinu I v krvi nebo oboji
Neopominejte zhorsujici se kardiomyopatii,
méstnavé srde¢ni selhdni a arytmie

Je-li tfeba, udélejte echokardiogram

Co nejdrive konzultujte s kardiologem

Endokrinologické problémy

Rozhodnéte, zda je nezbytné pouzit steroidy

Pri kritické adrenalni insuficienci aplikujte in-
traven6zné nebo inramuskularné hydrocorti-
son: 50 mg pro déti <2 roky; 100 mg pro déti =2
roky a dospéli

V méné kritickych pripadech se rid'te dle Nicho-
loffova protokolu®

Co nejdrive konzultujte s endokrinologem

Ortopedické problémy

VySetrete dlouhé kosti a obratle na pripadné zlo-
meniny

Prectéte si dilezité bezpecnostni pokyny tykaji-
ci se sedace a anestezie, je-li treba (viz text)
Zvazte pripadné riziko tukové embolie, pokud
pacient vykazuje dyspnoe nebo zménény dusevni
stav

Co nejdrive konzultujte s ortopedem

Stav pri propusténi z urgentni péce

Vétsina pacienti pottfebuje hospitalizaci (tj.
zahdjit nebo zintenzivnit respiracni nebo kar-
diologickou terapii, nebo 1é¢it fraktury)

Ve spolupraci s pacientovym neurologem za-
jistéte vcasny prevoz Skolenym persondlem do
centra specializujiciho se na léc¢bu pacientl
s Duchennovou muskularni dystrofii

*Vice podrobnosti v priloze.

3 Prvky klinické psychosocialni péce
o pacienty s Duchennovou svalové
dystrofii

Koordinace péce

Koordinator péce je kontaktni osobou pro pa-
cienty s Duchennovou muskuldrni dystrofii
a jejich rodiny; jsou to vyskoleni zdravotnicti

pracovnici se zkusenostmi s klinickou péci o pa-
cienty s DMD

» Roli koordinatora péce je poskytovat informa-
ce, koordinovat (a pokud mozZno planovat) kont-
roly a zprostiedkovavat komunikaci mezi 1ékarti
z riznych obort

Rutinni screening dusevniho zdravi

« Prikazdé navstéve neurologické kliniky se provadi
screening dusevniho zdravi a kvality zivota

e Screening muze byt neformdalni a nevyZzaduje
komplexni vySetieni

e« Vhodnym nastrojem pro pediatrické pacien-
ty je SDQ dotaznik (Strengths and Difficulties
Questionnaire);?® pro dosp€lé je vhodny Dotaz-
nik na zdravi pacienta (Patient Health Ques-
tionnaire) s devitistupiiovou stupnici deprese
(PHQ-9)*” a nebo sedmistupriovy Generalized
Anxiety Disorder (GAD-7);%® pro rodice paci-
entll ve véku 5-17 let se vyuziva nastroj the
Personal Adjustment and Role Skills Scale
(PARSIII)?*3° (8kala a hodnotici program je
dostupny na webové strance Parent Project
Muscular Dystrophy)

e Screening by mél byt veden socidlnim pracov-
nikem nebo psychologem a nebo jinym odbor-
nikem s dostate¢nym vzdélanim a zkuSenosti
v oboru (tj. sestrou nebo oSetrujicim 1ékarem)

» Je-li vysledek screeningu pozitivni, dalsi vyset-
reni a pripadnd lécba by mély byt vedeny psy-
chologem nebo psychiatrem

» Kazda klinika by méla mit k dispozici plan pro
vySetreni a reSeni sebevrazednych imysli nebo
dalsich akutnich bezpec¢nostnich problému

» Je treba sledovat emocionalni stav opatrovni-
ka a podle potfeby poskytnout intervenci nebo
podporu

« Sourozenci osoby s DMD by méli mit moZnost
spojit se s ostatnimi sourozenci pacienti s DMD
a mit pristup k psychologické péci

Psychologicka péce

e VSichni jedinci s DMD by méli mit moZnost
Zit bohaty, plnohodnotny Zivot a pacienti bez
dalsich neurovyvojovych nebo psychologic-
kych poruch mohou dosdhnout vysoké drovné
nezavislosti v Zivoté s onemocnénim; nicméné
vS8ichni pacienti a jejich rodiny mohou pottrebo-
vat psychosocialni podporu

« Clenem neurologického tymu by mél byt od-
bornik na dusSevni zdravi (tj. psycholog nebo
psychiatr) vyskoleny a se zkuSenostmi s vy-
Setfovanim a lécbou psychiatrickych stava
v kontextu chronickych zdravotnich nebo neu-
rologickych stavi

e Pri obavach o dusevni zdravi by mél odbornik
na dusevni zdravi provadét dalsi vysetieni osob
s DMD a jejich rodinnych prislusnikd a provadét
kognitivni nebo behavioralni intervence k 1é¢bé
psychiatrickych stavi




e« Pro ty, kteri potrebuji profesionalnéjsi péci
o dusevni zdravi, by mély byt pouzivany stan-
dardni postupy zaloZené na vysledcich vysetteni

e Pri opozdéni kognitivniho vyvoje, obtizich
s emoc¢ni regulaci a regulaci chovani nebo pri
podezteni na absenci socidlnich dovednosti by
se mélo provadét neuropsychologické hodnoce-
ni; kazdé 2-3 roky je treba provést prehodnoce-
ni kvili sledovani vyvoje a reakce na intervence

» Neuropsychologické Setfeni z divodu stanove-
ni vychoziho stavu by se mélo provést béhem
prvniho roku po stanoveni diagnézy, nebo pri
prechodu do dospélosti, pokud je nezbytna
pomoc statu pro podporu funkéni nezavislosti

Farmakologické intervence

+ Clenem neurologického tymu by mél byt psy-
chiatr nebo jiny 1ékat se zkusenosti v podavani
medikace prilécbé behavioralnich a emocional-
nich poruch souvisejicich s chronickym zdra-
votnim nebo neurovyvojovym stavem

e Je treba ridit se standardnimi postupy pro pre-
depisovani 1éciv

e Pri depresi, izkosti a obsedantné-kompulziv-
ni poruse se predepisuji selektivni inhibitory
zpétného vychytavani serotoninu

« Priagresivité a hnévu nebo emocni dysregulaci
se predepisuji agonisté a-adrenoceptoru (prvni
volba) nebo atypickd antipsychotika (druha
volba)

e Pri hyperaktivité s poruchou pozornosti se pre-
depisuji stimulanty nebo agonisté a-adreno-
ceptoru

Cilem aktualizace standardi péce je zdaraznit
vhodnost screeningu a vySetfovani téchto stavi
a diskutovat o intervencich, které by mohly byt
u osob s DMD nezbytné. Psychosocidlni podpora by
se meéla rozvijet a provadét po celou dobu Zivota
zplisobem, ktery podporuje samostatné premysleni
nad budoucnosti a predpokladd, Ze se jednotlivci
budou aktivné tcastnit péce o sebe sama a kazdoden-
nich ¢innosti. Klicové komponenty potiebné k podpore
psychosocialniho zdravi pacienti a jejich rodin jsou
uvedeny v rdmecku 3 a podrobnéji popsany nize. Dale
je vénovana pozornost standardim psychosocialni
péce podle stadia onemocnéni obr. 1.

Péce psychologa

Pacienti a jejich rodinni prislusnici jsou vystaveni
zvySenému riziku deprese a tzkosti, zvlasté béhem
prechodfi péce v priibéhu onemocnéni. Clenem tymu
neuromuskularni péce by mél byt odbornik na oblast
dusevniho zdravi (tj. psycholog, psychiatr, socialni
pracovnik nebo psychiatrickd sestra) se specializo-
vanym vycvikem a zkuSenostmi s pomoci rodindm

a osobam s chronickymi nebo neurovyvojovymi one-
mocnénimi. Pri kazdé navstévé neurologické kliniky
by se mélo vySetrovat duSevni zdravi a kvalita Zivota.
Vhodnym néastrojem pro pediatrické pacienty je SDQ
dotaznik (Strengths and Difficulties Questionnaire),?®
dostupny ve vice jazycich. U dospélych pacientd se
doporucuje Dotaznik na zdravi pacienta (the Patient
Health Questionnaire) s devitistupniovou stupnici
deprese? a sedmistupriovy the Generalized Anxiety
Disorder.?® Pro rodiCe pacientd ve véku 5-17 let se
doporucuje dotaznik the Personal Adjustment and
Role Skills Scale (8kala a hodnotici program dostupny
na webovych strankdch Parent Project Muscular
Dystrophy).29-3°

Je-livysledek screeningu pozitivni, mél by dalsivysSetieni
provést psycholog. Kazda klinika by méla mit plan na
reSeni suicidality. Doporucujeme provadét kazdorocni
formalni vysSetreni klinickym psychologem za tcelem
zhodnoceni psychické pohody pacienta, jeho rodica
a sourozencdu. Je-li zapottebi formalni 1é¢by psychickych
poruch, mély by se pouzivat standardni postupy
zaloZzené na vysledcich vySetreni, v idedlnim piipadé
takové, které se pouzivaji u populaci s chronickymi one-
mocnénimi. Pri 1é¢bé stredné zavaznych az zavaznych
psychiatrickych priznakd nebo mirnéjSich priznakd,
kde nefarmakologické intervence nejsou ucinné, dopo-
rucujeme zvazit psychofarmakologickou intervenci. Pri
predepisovani 1é¢iv se pouzivaji standardni postupy
a pokyny, pricemz je treba vénovat zvlastni pozornost
péci o celkovy zdravotni stav jedince.

V zavislosti na véku pacienta a fazi onemocnéni je
treba pri predepisovani medikace vénovat zvlastni
pozornost stavu srdce, interakcim 1éciv a vedlej$im
u¢inklm, jez by mohly vzniknout pti kombinaci s 1éky,
které pacient jiz uzivad (napr. prirtistek hmotnosti).
Komplexni vySetfeni je nezbytné a vzhledem
k prevalenci poruch uceni a ¢etnosti komorbidit kom-
plikujicich diagnézu (napt. hyperaktivita s poruchou
pozornosti s v kombinaci s uzkosti a poruchami
uceni) by obecné mélo zahrnovat neuropsychologic-
ké testovani. Doporucujeme pravidelné opakované
peclivé sledovani, protoze se psychiatrické projevy
a relevantni zdravotni problémy v prdbéhu casu
meéni (napf. stoupajici nepozornost pri zvysSovani
naroc¢nosti uceni nebo vyvoj srde¢niho onemocnéni).
Progrese kardiologického onemocnéni mize ovlivnit
zejména rozhodnuti tykajici se uzivani stimulantd,
atypickych antipsychotik a nékterych antidepresiv.
Proto vyzaduje pomoc jednotlivcim a jejich rodindm
pri zvazovani rizik a prinosd 1é¢by tzkou spolupréci
specialisti (kardiologie a neurologie). U pediatric-
kych pacientd (ve véku 2-18 let) by mély kliniky zvazit
pouziti dotazniku Pediatric Outcomes Questionnaire,
ktery sleduje promény kvality Zivota v pribéhu casu
v zavislosti na zdravotnim stavu (dostupny na webové
strance Americké ortopedické akademie (American
Academy of Orthopaedic Surgeons).
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Chodici faze

VySetieni

V pribéhu roku od stanoveni diagnézy
zvazte zakladni vySetfeni. Existuje-li
podezreni na socialni, emo¢ni nebo
kognitivni opozdéni, shroméazdéte vysledky
vyS$etfeni vyvoje (<4 roky staré) nebo
Neuropsychologického vysetieni (> 5 let)

s ucenim.

Thned po stanoveni diagnézy a déle dle
potreby zajistéte vySettfeni socidlnim
pracovnikem

Intervence

podminky pro pohyb ve $kole a ¢asté absence ze zdravotnich davoda

a dal$im pracovnikim $koly

Podporujte nezavislost a samostatnost pacienta

Pri potizich ve skole zajistéte
neuropsychologické vySetieni kvuali
Identifikaci kognitivnich problémd ¢i potizi

Ve $kolnim prostredi implementujte formélni zdravotni a bezpeénostni pravidla, zajistéte

Nastavte budouci vzdélavaci cile

Zajistéte informadéni materidly o DMD, které rodice predaji u¢itelim, Skolnimu psychologovi

Zajistéte materidly o DMD, které poslouzi rodi¢im a pacientim k informovani vrstevnik
Dle potfeby pozadejte psychologa o pomoc pfi nacviku socialnich dovednosti

Podporujte pacienty a jejich rodiny v udrzovani aktivniho zivotniho stylu

Informujte pacienty a jejich rodiny o dostupné paliativni péci

Pri zménach ¢i obtizich ve zvladani
kazdodennich ¢innosti zajistéte mozZnost
vyS$ettfeni neuropsychologem

Béhem prechodu k dospélosti zajistéte
neuropsychologické vySetteni kvili
posouzeni potfeby péce ze strany statu

Pri ztraté nebo poruse schopnosti
komunikovat, potizich pti Zvykani nebo
dysfagii zajistéte vySetfeni logopedem

Zajistéte hodnoceni potfeb pacienta a jeho rodiny socialnim pracovnikem

Pri podezfeni na naruseni psychiky pacienta nebo ¢lena jeho rodiny kontaktujte psychoterapeuta nebo psychofarmakologa.

Poskytnéte asistenci pri pokracujicim
vzdélavani, odborné pripravé

a navazujicim studiu s individu&dlnimi
studijnimi programy az do véku 22 let

Poskytnéte asistenci pfi prizptisobovani se
pracovnimu procesu

Neni-li za stavajicich podminek nadale
mozné zajistit dostate¢nou péci a je-1i

tim ohroZeno pacientovo zdravi, zajistéte
domaéci pecovatelské sluzby

Pomozte pii zajisténi respitni péce

Pro pacienty na konci Zivota zajistéte
moznost hospicové péce

Obrézek 1: Uvahy o psychosocialni péci o jedince s DMD, DMD = Duchennovou muskularni dystrofii.

Neuropsychologicka vysSetieni

Jakmile je stanovena diagnoéza, je dobré zvazit neuro-
psychologické vysSetreni. VySetreni je vSak nezbytné,
existuje-li podeztfeni na vyvojové opozdéni. Neuro-
psycholog je klinicky psycholog specidlné vyskoleny
a zkuSeny ve formalnim hodnoceni kognitivnich psy-
chologickych funkci. Pri zjistovani a provadéni stan-
dardizovanych test@ muZe neuropsycholog posoudit
kognitivni vyvoj ditéte, Skolni znalosti (nebo Skolni
zralost u mlad8ich déti), socidlni chovani, emocni
adaptaci a regulaci chovani. Skolni spadové obvody
v USA podobné testy Casto provadéji, ale rozsah téchto

testl je obvykle uzsi nez u testi provadénych neuro-
psychology. Navic jejich vysledky nemusi byt inter-
pretovany s patri¢nym ohledem na lékarsky kontext.
Komplexni vySetfeni vytvari prostor pro cilena
doporuceni a neuropsychologové by méli spolupracovat
s rodinami na pripravé intervenci, které lze provadét
doma i ve Skole. Kazdé 2-3 roky by se mélo provést
opakované vyhodnocovani vyvojového pokroku ditéte
a jeho reakci na intervence. Opakovand vySetreni
jsou opodstatnénd, dojde-li k akutni zméné chovani,
projevi-li se nové potize nebo dochazi-li k zasadni
zméné doma nebo ve s$kole.



Podpora vzdélavani

DMD ovlivni moznosti studenta disledné pristupovat
ke vzdélavacimu procesu. Studenti s DMD by méli
byt zarazeni mezi vrstevniky, aby se maximalizovala
jejich schopnost souziti s nimi. I kdyz bude dité v péci
fyzioterapeuta a ergoterapeuta, bude pravdépodobné
nezbytné upravit vzdélavaci aktivity dle jeho fyzickych
moznosti. Je tfeba podniknout opatteni kvuli ¢astym
nepritomnostem souvisejicim s onemocnénim. U déti
se specidalnimi kognitivnimi, behavioralnimi nebo
vzdélavacimi potiebami je treba zvazit dalsi péci, jako
je Tecova terapie, aplikovand behaviordlni analyza
nebo sluzby specidlni $koly. Poskytovani a cile téchto
sluzeb by mély byt formalizovany. V USA je pristup
ke specidlnimu vzdélavani a sluzbdm podminén
federalni legislativou podle Zakona vzdélavani osob se
zdravotnim postiZzenim (Individuals with Disabilities
Education Act), ktery vyZaduje formalni vzdélavaci
plan. Plan by mél byt kazdoro¢né aktualizovan tak,
aby odrazel ménici se potreby ditéte a jeho vyvojovy
pokrok.

Prechody péce béhem Zivota

Lidé s DMD potrebuji vzdélani a podporu, aby zvladli
Zivotni zmény. Zvlasté potrebné jsou strategie, které
pomdahaji lidem s DMD s prechodem od dospivani
k dospélosti. Ve véku, kdy maji dospivajici a mladi
dospéli obecné touhu po vétsi nezavislosti, potrebuji
¢asto lidé s DMD zdravotni péci ve stale vétsim rozsahu
a pri vykonavani kazdodennich cinnosti jsou fyzicky
zavisli na ostatnich, coz mulZe prindset prekazky
aspésnému prechodu do dospélosti. Zdroje (finan¢ni
prostfedky, pomicky a zdravotnicky personal
pomahajici pri napliiovani fyzickych potreb) se tézko
definuji, jejich dostupnost je omezenad a obtizné se
ziskavaji. Nékteri mladi dospéli s DMD mohou mit
psychosocialni potiZze nebo neurokognitivni poruchy,
které ovliviiuji autonomii a nezavislost. Nicméné,
je-li pacientim s DMD poskytovana veskerda podpora
a zdroje, méla by vétsina z nich planovat a rozhodovat
o své budoucnosti. Standardy péce z roku 2010 se na
prechody péce konkrétné nezamérovaly. O problemati-
ce prechodu pacientti s DMD do dospélosti informovalo
nékolik brozur z konferenci a workshopt a prazkumy
zkuSenosti jednotlivcd s DMD naznacily nedostatky
v procesu prechodu do dospélosti a planovani.s’tss
Bohuzel, vyzkum tykajici se uspésnych intervenci
a vysledkd procesu prechodu do dospélosti je nedo-
state¢ny. Pri vypracovavani stavajicich standardd
prezkoumala odborna komise publikované poznatky
o prechodu péce; literaturu tykajici se dospivajicich
a mladych dospélych s DMD; a ndastroje usnadnujici
prechod do dospélosti popsané pacientskymi
skupinami, soukromymi organizacemi a vladnimi
agenturami.3®-4° Prehled planu prechodu do dospélosti
je uveden na obrazku 2.

Nacasovani prechodového planu

Od raného détstvi by se méli 1ékati, pedagogové
a rodice snazit zapojit mladé lidi s DMD do péce
a planovani budoucnosti. V souladu s doporucenimi
Americké pediatrické akademie, Americké akademie
praktickych 1ékarli, Americké 1lékarské akademie
a pacientl a jejich rodin by méli byt pacienti s DMD
informovani o planech prechodu do péce o dospélé ve
véku 12 let a prvni diskuse o prechodu péce a planovani
tohoto procesu by mély zacit, jakmile dosdhnou véku
13-14 let.36

Tento plan by mél zahrnovat nezbytné sluzby
a podrobnosti o tom, jak budou sluzby financovany. P1an
by se mél ridit potfebami a hodnotami pacienta s DMD
a jeho rodiny. Plan by se mél kazdoro¢né prezkoumat
a aktualizovat. V Anglii se pro mladé lidi (0-25 let) se
zvlastnimi vzdélavacimi potfebami nebo postizenim
pouzivaji plany vzdélavani a zdravotni péce (EHC)
od roku 2014. Plany EHC vytvareji mistni Grady ve
spolupraci s pacienty a jejich rodinnymi prislusniky.
Dotykaji se oblasti vzdélavani nebo zaméstnani,
nezavislého bydleni, zdravi a socidlniho zaclenéni.

Koordinace péce

Koordinator péce nebo socidlni pracovnik je zodpovédny
za planovani prechodu, bez néhoz by mohla byt péce
rozttisténd a nékterd doporuceni by mohla zlstat
bez povSimnuti, takze by potfeby jednotlivce nebyly
naplnény.?® Koordinator péce odpovidd na zakladni
dotazy, usnadiiuje komunikaci mezi poskytovateli
péce a rodinou; provéruje naroky na pojistné plnéni;
pomaha ziskat predepsané pomtcky; vyhledava mistni
agentury pro péci; zastupuje studenty ve Skolach;
zajistuje prevod lékarskych zaznami; vyhledava
a pecuje o financni zdroje; a ziskava pomoc od systému
socialni péce, jako jsou organizace péce o obyvatelstvo,
specializovana klinicka pracovisté a podptrné skupiny
(napf. Parent Project Muscular Dystrophy, the Muscular
Dystrophy Association [MDA], Action Duchenne,
Muscular Dystrophy UK, and DMD Pathfinders).

Zdravotni péce

Soucasti planovani prechodu péce by mél byt plan
kontinuity zdravotni péce zajistované pediatrickym
tymem (primérni péce a specialisté) az do uplného
prechodu do péce o dospélé. V zavislosti na plisobnosti
1ékarli se mize sloZzeni zdravotnického tymu lisit, ale
multidisciplindrni péce by méla pokracovat i béhem
dospélosti.4* Koordinator prechodu by mél usnadnit
adolescentliv management své vlastni zdravotni péce,
usnadnit kontakt s prislusnymi 1ékari a zajistit prevod
lékarskych zdznamt. Od mladi lidé s DMD védi, Ze
Ziji s progresivnim onemocnénim, a proto by se méli
zucastnovat diskuse o zdravotni péci.
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OBLASTI, KTERE JE NUTNE RESIT INDIVIDUALNE

Vztahy s okolim

e Podpora iniciativy o navazani
kontaktu s okolim a snahy ridit
si své vlastni zaleZitosti
(napt. spolecenské akce, schizky)

e Napomahani k jisté mire autonomie

Bydleni

e Zajisténi moznosti bydleni (domov
vs. samostatné bydleni)

« Upravy zajistujici dostupnost
a bezpecnost bydleni

 Pouzivani kompenzaénich pomicek

Preprava

e Podpora samostatného rizeni
upraveného vozidla

« Uprava rodinného vozidla

« Zjistovani pristupnosti verejné
dopravy

a nezavislosti

Y

Y

Zdravotni péce

« Pfechod z pediatrické péce do péce
o dospélé

« Pfechod od interakci s rodinou ke
komunikaci s pacientem samym

« Diskuse o proménach zdravotni péce
souvisejicich s vékem

« Posouzeni potreby udéleni plné
moci pro pfipad rozhodovani

Bézné kazdodenni ¢innosti

« Zjistovani moznosti financovani
a péce

 Uceni se najimat si a zaskolit osobni
oSetrovatele

« Zajisténi odpocinku pro pecovatele
z fad rodinnych prislu$nika

« Zvazeni potieby opatrovnictvi nebo
poruénictvi

Vzdélavani nebo zaméstnani

e V¢asné planovani budouciho
povolani

* Rozhodovani o vyuziti online studia
vs. studia v kampusu

« Kontaktovani programa pro
studenty se zdravotnim postizenim
v kampusu

« Ucast pti planovani budouciho

o poskytované zdravotni péci

zameéstnani

Obrézek 2: Oblasti, které je nutné resit individualné u mladych dospélych s DMD (DMD=Duchennova muskularni dystrofie).

Kdyz jednotlivec projevi zajem a schopnost rozhodovat
0 sobé v riznych situacich a kdyz se tcastni diskusi
0 péci o sebe sama a o svych potfebach, je vhodné
prejit od spoluprace s rodinou k primé spolupraci
s pacientem samym.?®42 Alespon jednou rocné by se
mlady ¢lovék s DMD, jeho 1ékati a peCovatelé méli sejit
pri spole¢né diskusi o vyvoji onemocnéni a o cilech
dlouhodobé péce. Jiz v raném dospivani by mél pacient
zacit travit Cas s pecovateli za nepritomnosti rodiny.
Relevantnim nastrojem pro tento Ucel je Plan ziskani
nezavislosti MDA (MDA Roadmap to Independen-
ce),* ktery nabizi predbéZzné pokyny pro zdravotni
koncepce pozdé€jsich fazi DMD. Dospéli s DMD vyjadrili
obavy, ze otdzky progndzy, délky preziti a ptipravy na
rozhodovani o zdravotni péci nejsou diskutovany vcas
a dostatecné casto.’s Lidé, kteri znaji prubéh DMD,
mohou poskytnout pohled na rozhodovani o zdravotni
péci, které obvykle prichazi v souvislosti s progresi
onemocnéni, jako je intenzivni péce pri nemoci,
moznosti nasazeni ventilace a péce pri srdecnim
selhdni. Prehodnoceni cild péce urychli vyznamné
zmény fyzického stavu - ztrata schopnosti chodit,
rozvoj skoliézy a zhorseni respiracni funkce a funkce
srdce. Zdravotni¢ti pracovnici by méli pripravit
pacienty a jejich rodiny na ofekdvané komplikace tak,
aby uvazovali o potencialnich intervencich drive, nez
se stanou nutnosti z divodu akutniho stavu nebo krize.
Tyto diskuze mohou pacienty posilit a podporovat

jejich sebeurceni na zakladé osobnich hodnot a cild
péce. V rlaznych fazich zivota ¢lovéka s DMD mohou
byt prinosné téZz konzultace v oblasti paliativni péce:
pri stanoveni diagndzy, pri rozhodovani o 1écbé,
béhem zivot ohrozujicich situaci a béhem terminalni
faze péce.44 Program Vision of Hope* integruje do péce
o osoby s DMD principy pediatrické paliativni péce.
Pokud je cilem péce komfort a distojnd smrt, mély
by byt nabizeny hospicové sluzby, které pacientiim
a jejich rodindm poskytnou fyzickou péci a emocni
podporu. Soucasti predbézného planovani péce je
rozhodovani o péci dle osobnich hodnot a preferenci
pacienta,4® ktera bude poskytnuta, pokud by pacient
jiZ nebyl schopen sam rozhodovat. Vzhledem k tomu,
Ze klinicky pribéh onemocnéni typicky stiida obdobi
stability prerusovana epizodami zdravotni krize,*5, je
u pacientd s DMD toto planovani obzvlasté duilezité.
Nastroje pro vcéasné planovani péce jako napriklad
sVyjadreni mé volby“ (“Voicing my choices”)¥
umoznuji jednotliveim s DMD vyjadrit své preference
v oblasti péce, podpory a lécby. Zakony se lisi, ale na
mnoha mistech se mohou na formulovani predbéznych
opatreni podilet také nezletili. Kazdy pacient starsi 18
let by mél mit pravo rozhodovat o své zdravotni péci.
Poskytovatelé zdravotni péce mohou pomoci prodis-
kutovat tuto otdzku primo na svych klinikach, nebo
doporucit odbornika na planovani péce.



Vzdélavani, zaméstnani a vykon povolani

Pravidelné planovaci schiizky k otdzce vzdélavani
by mély zacit, jakmile pacient s DMD dosdhne véku
13 let a mély by probihat s frekvenci alesporii jednou
za rok. Diskuse by se méla zamérit na potreby a cile
studenta, hodnoceni osobnich silnych stranek a z&jma
a hodnoceni problémd, které prinasi skolni prostredi.
Tyto problémy obvykle zahrnuji potizeni potrebného
vybaveni a technologie, pravy ptistupnosti, dopravu
do skoly a vytvoreni planu, ktery nastoli rovnovahu
mezi zdravotnimi potrebami s praktickymi problémy
souvisejicimi se Skolni dochazkou. Priklady dalsich
organizaci vyuzitelnych pri planovani vzdélavani jsou
uvedeny v priloze. Mezi tyto organizace patii vladni
agentury a sluzby dostupné ve vzdélavacich zarizenich
nebo prostrednictvim zaméstnavateld. Nékteré
pacientské organizace (napf. the Muscular Dystrophy
Association Young Adult Programs+®) nabizi strategie
planovani, poradenstvi, moderovand online diskusni
fora, podpirné skupiny a webové stranky.

Ne vsichni 1lidé s DMD maji zdjem o vys$si vzdélani
nez stredoskolské, a proto je treba zvazit individual-
né u kazdého jednotlivce program prechodu k rolim
dospélych.4° Zejména silné stranky a talenty jednotlivci
by mély tvorit zdklad smysluplnych a obohacujicich
kazdodennich cinnosti. Jakykoli Zivotaschopny plan
by mél vzit v Givahu potrebnou strukturu podpory, jejiz
soucasti jsou prislusné dostupné financni, komunitni,
vzdélavaci nebo odborné a technologické zdroje a zdroje
péce. Pro pacienty s mentdlnim postiZzenim by mély
existovat pracovni prilezitosti financované vladou nebo
soukromymi fondy. Rodiny mladych pacientti s DMD,
ktefi nejsou pripraveni nebo schopni se plné zapojit do
Zivota dospélych, mohou potiebovat poradenstvi v oblasti
porucnictvi nebo opatrovnictvi.

Bydleni, doprava a asistence pri béZnych
kazdodennich ¢innostech

Pri vstupu do dospélosti by méli byt 1lidé s DMD po-
vzbuzovani ke zkoumani moznosti nezavislého zivota.
Budou potrebovat pristupné bydleni a pravdépodobné
pomoc pti kazdodennim zivoté. Autonomii a nezavislost
jednotlivce, moZnosti zaméstndni a vzdélavani
a socidlni aktivity vyrazné ovliviiuje problemati-
ka dopravy. Zdravotni¢ti pracovnici by s pacienty
meéli prodiskutovat moznosti bezpecné prepravy,
véetné samostatného rizeni upravenych vozidel, Gprav
rodinnych vozidel a vyuziti vetfejné dopravy. Standardy
pro bydleni, dopravu a péci jsou uvedeny v priloze.
Prestoze byva clen rodiny ¢asto nejdivéryhodnéjsim
pecovatelem, jeho inava a starnuti a zména dynamiky
rodiny jsou diivody, které vedou k najmuti profesional-
niho pecovatele a napldnovani odpoutani od rodiny,
které zacinad v obdobi dospivani.5° Bez profesiondlni-
ho pecovatele ¢asto Celi rodiny ztraté osobniho Zivota,

volnocasovych aktivit a izolaci od komunity.552 Profe-
siondlni pecovatelé by méli byt pouceni o kazdodenni
rutiné a spravné technice predavani informaci
a zvladani krizovych situaci.s3 Vzhledem k roztristéné
povaze systémi invalidnich davek musi mit dospéli
s DMD znac¢nou finan¢ni jistotu. Rodiny mladistvych
a mladych dospélych s DMD by mély prostudovat
informace o svém soukromém pojisténi, statnich nebo
regionadlnich programech a narodnich systémech
socialni podpory. Zdravotni péce a sluzby pro dospélé
jsou casto vzacnosti a do iniciativ zamérenych na
reSeni nedostatkdl v péci o dospélé s DMD je zapojena
rada organizaci.

Vztahy s okolim

Pro zdravi, pohodu, odpocinek a kvalitu zivota jsou
socidlni vazby zasadni. Kdyz mladi lidé absolvuji
sttedni Skolu, skupiny jejich vrstevnikli se casto
rozpadnou a fyzickd mobilita se pro osoby s DMD
stdvd  obtiznéjsi. Moznosti osobniho kontaktu
a spolecCenské angazovanosti jsou méné spontdnni
a pro mladé dospé€lé s DMD se stanou vzacnosti.s3
Doporucené kroky k vytvoreni a udrzeni spojeni
s komunitou prostfednictvim socidlnich skupin a vol-
nocasovych aktivit jsou popsany v priloze. Prestoze
se jedna o casty jev, je nasim shodnym nazorem, Ze
nadmérny cas vénovany pocitacovym hradm vede
k sociadlni izolaci, protoze mladi muzi s DMD zlstavaji
doma a omezuji vzdjemné vztahy s rodinou a prateli.
Seznamovani, intimita a sexualita maji u muz@ s DMD
velkou dutlezitost. Je-li to vyvojové mozné, méli by
zdravotnicti pracovnici diskutovat s pacienty také
o téchto tématech (priloha). Diskuse o vztazich,
seznamovani, sexudlni orientaci a manzelstvi jsou
v domdacim prostfedi pro mladé dospélé s DMD
slozité a potencialné neprijemné, castecné kvili
jejich zavislosti na rodiné ve vSech aspektech fyzické
péce. Zdravotnici by proto méli podporovat takové
diskuse i béhem lékarskych vySetreni. Potencidlni-
mi tématy pro otazky a odpovédi byvaji masturbace,
partnersky sex a otcovstvi. U jedinct s pokrocilejsim
kardiorespira¢nim onemocnénim nebo s krehkymi
kostmi se ¢asto objevuji otazky ohledné zmén srdecni
frekvence, krevniho tlaku, dychani a moznych zranéni
v souvislosti s intimnim Zivotem. Je dobré doporucit
vhodnéjsi poradenstvi a konzultace mimo kliniku,
protoze ne vSechna zdravotnicka zarizeni nabizeji pro
takové diskuse bezpecné a komfortni prostredi.

Zavéry a sméry budouciho vyvoje

Primarni péce, urgentni péce a prechody péce béhem
Zivota jsou novymi tématy standardd péce o DMD.
Lékari primarni péce a urgentni mediciny se zvlastnim
zdjmem o DMD jsou vzacni a tyto obory lezi mimo
hlavni oblast zajmu. V disledku toho se nase standardy
péce zakladaji predevSsim na konsenzu odbornikd.
Zkvalitnéni postupti v oblasti primarni péce a urgentni
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mediciny by zlep$ilo kvalitu péce a prineslo zasadni
prospéch pacientim s DMD. Na dosazeni tohoto cile
bude treba vénovat vice prostredkd na vzdélavani
1ékarl a podporu prislusnych klinickych siti, iniciativ
a vyzkumu. Neurovyvojovd a neuropsychiatricka
onemocnéni jsou u DMD stale ¢astéjsi; avsak prevalence
a optimdalni 1é¢ba téchto onemocnéni neni jednoznacné
definovana. Doufdme, ze prostrednictvim formalni
integrace psychosocidlni péce do neuromuskulér-
ni klinické péce bude mozné tyto otazky resit ucinnéji
a Ze budou ze strany lékatrd 1épe chapany. Aby bylo
mozné zavést osvédcené postupy zaloZené na klinickych
vysledcich, je potfeba provadét dalsi studie o vyvoji,
validaci a aplikaci nastroji psychosocidlniho méreni
a intervenci u DMD. Lepsi psychosocialni péce by mohla
pomoci omezit komplikace onemocnéni, zlepsit kvalitu
Zivota pacienta a snizit zatéz pecovatele. Je treba
klast vétsi dliraz na opatreni, ktera pomahaji lidem
s DMD dosdhnout odpovidajici trovné vzdélani, najit
zaméstnani a dosahnout autonomniho a uspokojujiciho
zivotniho stylu a plného zaclenéni do spolecnosti. Stejné
jako v pripadé mnoha dalsich chronickych onemocnéni
Celi dospivajici a dospéli s DMD prekazkam plného
zapojeni do mnoha aspektli zivota. Otdzka prechodu
péce vyzaduje podstatné vice studia a vice zdravotnic-
kych, psychosocidlnich a spolecenskych zdrojt. Jakmile
budou zavedeny osvédcené postupy pro prechod péce,
mély by byt zdroje natolik dostupné, aby je pacienti
a jejich rodiny mohli maximalné vyuzivat.
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