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PREHLED DOPORUCENI

Urceni déti s rizikem respiracnich komplikaci

» U déti s nervosvalovou slabosti (NMW) by
mélo byt posouzeni respiraéniho zdravi
soucasti kazdého Iékarského konzilia a mélo
by byt sméfovano k ur€eni progresivni
svalové slabosti, schopnosti zvladat infekci
dychacich cest, vdechnuti, progrese skoliézy
a poruchy dychani ve spanku. [D]

» Pro predvidani plicni funkce u déti s
nervosvalovym onemocnénim, u nichZ nelze
presné zméfit vySku, by méla byt pouZita
délka loketni kosti nebo rozpéti pazi. [B]

» Vitalni kapacitu je tfeba zméfit u vSech
pacientl s nervosvalovym onemocnénim,
ktefi jsou schopni absolvovat spirometrii jako
soucast respiraéniho posouzeni. [C]

» Maximalni vydech pfi kasli by mél byt pouZit
jako soucast posouzeni u€inného uvolfiovani
sekretd u déti s  nervosvalovym
onemocnénim, které jsou starSi 12 let.

» Posouzeni poruchy dychani ve spanku by
mélo byt provadéno alesporn jednou ro¢né u
déti s nervosvalovym onemocnénim, které
maji pfedpovidanou vitalni kapacitu <60% a
u déti, které se stanou v disledku progresivni
svalové slabosti nechodici nebo které nikdy
nedosahly schopnosti chiize. [D]

» Posouzeni poruchy dychani ve spanku by
mélo byt provadéno alesporn jednou ro¢né u
vSech malych déti se slabosti, déti s
nervosvalovou slabosti (NMW), které maji
symptomy obstrukéni spankové apnoe nebo
hypoventilace, u dé&ti s Kklinicky zjevnou
slabosti branice a u déti se syndromem
ztuhlé patete. [V]

» U malych déti, u nichz je rychlost progrese
onemocnéni nejista, nebo u starSich déti,
které vykazuji klinické zhorSeni nebo trpi
opakovanymi infekcemi, popf. se u nich
objevily symptomy poruchy dychani ve
spanku, maze byt nutné provadét posouzeni
spanku &ast&ji neZ jednou za rok. [V]

» V8echny déti s abnormalni celonogni
oxymetrii by mély podstoupit detailngjsi
monitorovani spanku, jehoz soucasti je
alespori oxykapnografie. [V]

» Pokud u pfi¢iny poruch dychani ve spanku
existuji pochyby, méla by byt provedena
celonoCni polysomnografie nebo spankova
polygrafie. [V]

» U nékterych pacientd molze byt nejlepsi
moznosti prfenosna celono¢ni
oxykapnografie nebo polygrafie provadéna
doma. [V]

» Déti s nervosvalovym onemocnénim s
anamnézou polykacich obtizi by mély byt
posouzeny feCovym a jazykovym terapeutem z
hlediska krmeni, véetné provedeni
videofluoroskopického posouzeni polykacich
schopnosti, pokud neni polykani povazovano za
bezpeéné. [V]

Uvolnéni dychacich cest a trénink dychaciho

svalstva

» Déti s neu€innym kaslem (v€etné déti starSich
nez 12 let s maximalnim vydechem pfi ka$li
<270 litrG/min), obzvlast pokud maji bé&hem
infekci dychacich cest epizody zhorseni, je tfeba
naucit metodam silng&jsiho kaslani. [C]

» Manualni asistence pfi kasli a metody vhanéni
vzduchu k dosaZeni maximalni nadechové
kapacity jsou uc€inné metody zlepSovani
ucinnosti kasle a mély by byt podle potfeby
pouzivany. [C]

» Mechanicky nadech/vydech (MI-E) je tfeba
zvazit u velmi slabych déti, u déti se ztratou
bulbarni funkce a u déti, které nejsou schopny
spolupracovat pfi manudalné asistovaném kasli
nebo vhanéni vzduchu, popf. u nichZ nejsou tyto
metody ucinné. [C]

» Oscilaéni metody, napf. vysokofrekvenéni
oscilaci hrudni stény a intrapulmonarni perkusni
ventilaci je tfeba posoudit u déti, které maji
potize s uvolnénim sekretd nebo u déti s
perzistentni atelektazou i pfes pouziti jinych
metod uvolnéni dychacich cest. [D]

» Metody uvolnéni dychacich cest je tfeba pouzit
pfi infekci dychacich cest, pokud saturace
kyslikem klesne pod 95 %, zatimco dité
vdechuje vzduch v mistnosti. Pokud pouzité
metody nestai k dosaZeni zvySeni saturace
kyslikem na 95 % a vice, je tfeba pouzit jiné
metody uvolnéni dychacich cest. V takovém
pfipadé mlze byt nutna lIé¢ba v nemocnici. [D]

» MI-E by méla byt k dispozici jako akutni péce ve
vSech nemocnicich, které I1é&i pacienty s
nervosvalovym onemocnénim, jako alternativni
metoda pro uvolnéni dychacich cest s cilem
zabranit zhorSeni a nutnosti intubace a
mechanické ventilace. [D]

» RozpraSovani normainiho fyziologického
roztoku je mozno zvazit u déti s pfetrvavajicim
hutnym sekretem. [\]

» U déti s neinvazivni ventilaci (NIV), jimz se v
dychacich cestach hromadi hutny sekret, by
mélo byt zvazeno zvihCovani. Je tfeba dbat na
to, aby pouziti zvlhéovani nevedlo k
nepfijemnému zvyseni tvorby Ustich sekretd. [V]

» Pfi pouziti metod k uvolnéni sputa je tfeba mit po
ruce vhodné pohotovostni vybaveni (napf.
resuscitacni vak a odsavani) pro pfipad uvolnéni
velkych hlenovych zatek do centralnich

dychacich cest, kde by mohly zpusobit obstrukci.
[V]
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» Déti, které pouzivaji NIV pravidelné v noci nebo kazdodenné,
by mély svij ventilator pouzivat i béhem oSetfeni k uvolnéni
dychacich cest. Pouziti NIV b&hem uvolfiovani dychacich cest
muze pomoci zabranit unavé dychaciho svalstva. V]

» Déti, které pouzivaji k uvolnéni dychacich cest MI-E, by mély
mit béhem oSetfeni dostate¢né dlouhé doby odpodinku, aby u
nich kvuli kasli nedoslo k Ginavé dychaciho svalstva. [V]

» Na konci oSetfeni s pouzitim MI-E je dulezité zakongit terapii
nadechem a ponechat tak ditéti dostateénou funkéni rezidualni
kapacitu. [\]

Asistovana ventilace

» Déti s nervosvalovou slabosti, kterda vede k symptomatické
no¢ni hypoventilaci nebo denni hyperkapnii by mély mit
dychani podporené NIV. [C]

» Neinvazivni ventilaci je tfeba také zvazit u déti, které pfes den
potfebuji ventilaci. [D]

» Lékafské tymy, které se staraji o déti pouzivajici domaci
ventilatory, by se mély dobfe seznamit s malym poctem
pristroju. U vétSiny déti funguji tlakoveé fizené pfistroje dobfe a
jejich pouziti je jednoduché. [V]

» Rezimy ventilace s fixni dobou nadechu jsou obvykle
nejvhodnéjsi pro pouZiti u malych a velmi slabych déti. []

» U starSich déti, které musi béhem dne pouzivat ventilaci s
hadi¢kou, popf. vyuZzivaji jako zpisob pomoci pfi vykaslavani
vhanéni vzduchu, je mozno pfednostné volit objemové Fizeny
ventilator nebo hybridni ventilator. [V]

» PFi pouZiti oblicejové masky je tfeba nasadit bezpecnostni
ventily (proti uduseni), které umozni dychat vzduch v mistnosti
i v pfipadé poruchy ventilatoru. Je tfeba také zvazit riziko
zvraceni a vdechnuti zvratk(, obzvlast u déti, které si samy
nedokaZou masku sundat. [\]

» Déti, které potfebuji podporu dychani ventilatorem déle nez 16
hodin denné&, by mély mi ventilatory dva pro pfipad, Ze jedno
vybaveni selze. [V]

» Jakmile si dité na NIV zvykne, je tfeba provést spankovou
polygrafii nebo oxykapnografii a ovéfit, zda NIV Uspésné
odstranila hypoventilaci béhem spanku. Nastaveni ventilatoru
je tfeba podle potfeby sefizovat a kontrolovat. [D]

» Déti s podporou NIV by mély byt pravidelné posuzovany
opakovanymi spankovymi studiemi, aby byla zajisténa
nepretrzita efektivita NIV v prevenci hypoventilace. Frekvence
posouzeni bude zaviset na klinickych okolnostech, ale neméla
by byt krat§i nez 12 mésicu. [D]

» U déti pouzivajicich NIV je tfeba provadét posouzeni poranéni
kiiZze nebo zplosténi obli¢eje a rozhrani masky je tfeba podle
potfeby upravovat kvili minimalizaci téchto komplikaci. [V]

» Tracheostomické trubice musi mit vhodnou velikost a byt
umistény tak, aby se S$picka trubicky nedotykala stény
pradusnice. [V]

» Pfi zvazovani tracheostomie pro usnadnéni kazdodenni
ventilace je tfeba vzit v Givahu preference rodiny a ditéte. [V]

» Samotny kyslik by nemél byt u pacientd s nervosvalovym
onemocnénim pouzivan k Upravé hypoxémie zplsobené
hypoventilaci. []

» U déti s NMV, u nichz dojde k akutnimu respiraCnimu selhani,
by méla byt prvni volbou NIV. [D]

» Jednotky intenzivni péce, které pecuji o déti s NMW, by mély
byt obeznameny s vhodnymi kritérii extubace. Ta by méla
zahrnovat pfitomnost pouze minimalniho sekretu v dychacich
cestach, pouziti u€innych metod uvolnéni dychacich cest
(napf. pfistroji MI-E) a saturaci kyslikem miniméalné 94 % bez
pfidavného kysliku po dobu del$i nez 12 hodin. Ihned po
extubaci je tfeba zaéit s NIV. [V]
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Planovani chirurgickych zakroku

» Operace déti s NMW by mély byt provadény v zafizenich se
zkuSenymi détskymi chirurgy, anesteziology a fyzioterapeuty,
kde jsou k dispozici prostory pro pediatrickou intenzivni péci a
NIV. [D]

» Postupy extubace u vysoce rizikovych déti (s pfedpovidanou
vitalni kapacitou <60 %, popf. neu€innym kaSlem nebo jiz
pouzivanou NIV kvuli hypoventilaci) by mély obsahovat G¢inné
postupy uvolnéni dychacich cest a okamZité pouziti neinvazivni
ventilace hned po extubaci. [V]

» Déti s NMW, které vyzaduji operaci (véetné operace skoliozy),
by mély byt pfed zdkrokem posouzeny multidisciplinarnim
tymem. [V]

Skoliéza

» Vliv patefni vyztuhy na funkénost dychani je tfeba posoudit a
zvazit v pfihlédnutim k omezenym diikazdm tykajicim se jejiho
pfinosu, pokud jde o ovlivnéni kone€né zavaznosti skolidzy. [D]

» Prvotni uvaha pfi planovani operace déti se skoliézou spojenou
s NMW by se méla tykat pohody a kvality Zivota. [\]

DalsSi problémy a zakroky, které maji vliv na zdravou respiraci

» U déti s anamnézou recidivujicich infekci hrudniku nebo
polykacimi obtizemi je indikovana videofluoroskopie a rady
odborného terapeuta ohledné krmeni. [\]

» Pristup k vyZivé, zaméfeny na potize, by mél mit za cil
minimalizaci rizika vdechnuti, optimalizaci nutricniho stavu,
zvy$eni pohodli a vyvazeni kladu socialnich disledku trvalého
krmeni Gsty. []

Prechod do péce o dospélé pacienty

» Néktery klicovy pracovnik mize vystupovat jako neocenitelny
poradce, zdroj védomosti a podpora pro mladé Ilidi s
nervosvalovym onemocnénim a jejich rodiny béhem pfechodu z
pediatrické péce do péce o dospélé. [V]

Kvalita zivota a paliativni péce

» Posouzeni ditéte nebo rodiCe ¢&i peCovatele pomoci
vicerozmérového posouzeni kvality zivota souvisejiciho se
zdravim by mélo byt standardem pro rutinni hodnoceni v
klinické praxi a budoucich klinickych hodnocenich. [D]

» Pro déti a mladé lidi s nervosvalovymi poruchami by mély byt
podle moznosti pouzZivdny mezinarodni standardizované
nastroje pro konkrétni onemocnéni, které hodnoti klinické
zakroky a méfitka vysledkd souvisejici s pacientem z pohledu
kvality Zivota. [D]

» Pomoc pacientim, rodicm a pecovatellm pfi délani
informovanych rozhodnuti, ktera jsou v souladu s jejich
hodnotami a preferencemi, vyzaduje, aby Iékaf zapoijil pacienty
a jejich rodic¢e a pecovatele do procesu oboustranné ucasti v
rozhodovani s citlivé vedenym a v€asnym poskytnutim vSech
informaci. [D]

» Oteviena diskuze v ramci celého multidisciplinarniho tymu,
zaméfena na typ a trvani urgitych zakrokG napomaha
transparentnosti jednani a spoleénému rozhodovani. [V]

» Prinos i zatéz v8ech zakrokl je tfeba zvazit i s ohledem na
dopad na duSevni zdravi vSech pacientu a jejich rodin. [D]
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» Pro pacienty a jejich rodi¢e ¢i pecovatele je dllezité uznani
zatéZujicich faktorl, pozadavek na S$ir§i podporu v ramci
celych organizaci a prakticka a Uzce zamérena péce. [D]

» Rutinni hodnoceni bolesti by mélo byt sou€asti standardniho
klinického posouzeni u vSech déti a mladych Ilidi
s nervosvalovymi poruchami. [D]

» Je tfeba také vénovat pozornost SirSimu somatickému dopadu
chronického onemocnéni prostfednictvim pozorného zvladani
symptomd. [D]

» Dusnost je subjektivni pocit, ktery dokaze reagovat na
nemedikamentozni prostfedky a Ié€bu zaméfenou na dany
pFipad. [V]

» Ke zvladani uzkostné dusnosti Ize pouzit nizké davky opiatu i
pfi pokracujici aktivni [éEbé. Pfi pomalé titraci opiatu je snizené
dychani velice nepravdépodobné. V]

» V konecné fazi respiratniho selhani je tfeba C¢asto
prehodnocovat symptomy, které se pak daji zvladat
vicemodalnim pfistupem, vcetné opatrné titrace opiatd a
psychotropnich latek. []

» Planovani péce s predstihem by mélo byt nedilnou soucasti
aktivni péce o déti a mladé lidi s nervosvalovymi poruchami.
Pfedem stanovené plany péce Ize pouzit jako prostfedek pro
vyménu informaci a uvazené rozhodovani. [D]

» Pacienti a rodiny musi mit plan péce k dispozici a musi byt
pouceni o jeho pouzivani. [D]

» Predem stanovené plany péce by mély byt pravidelné
posuzovany multidisciplinarnim tymem. []

» Rodiny musi mit pfistup ke zkusenym odbornikiim pro podporu
multidimenzionalni  koordinované paliativni péce, ktefi
pravidelné posoudi jejich potfeby v rGznych stadiich jejich
stavu. [D]

» Dovednosti vSeobecné paliativni péCe lze postupné pridélit
dalSim profesionalim, ktefi zajistuji sluzby pacientim s
nervosvalovym onemocné&nim. [V]

Zvlastni pokyny

» Peclovatelé a rodiCe déti se zavaznou formou NMW, vcetné
déti s NIV a déti s tracheostomii, by méli absolvovat z&kladni
kurz prvni pomoci pro udrzeni zivotnich funkci. []

» Jsou doporu€eny pisemné plany pro zvladani akutniho
zhorSeni, které obsahuji informace o ucinnych metodach
uvolnéni dychacich cest a podle potfeby nastaveni ventilatoru
a kontaktni udaje pfislugnych zdravotnickych odborniku. []

uvob

Klinické souvislosti a potfeba pokynl

Nervosvalova onemocnéni jako skupina jsou pomérné bé&znym
onemocnénim s pomérem vyskytu 1 z 3000. VétSinou se jedna o
stavy dané geneticky, které se projevi uz béhem détstvi.
Pravdépodobnost respiraéni poruchy se znacné IiSi podle
podminek a s jistymi vyjimkami je pravdépodobnéjsi u déti se
spojené s infekci dychacich cest je nej¢astéjSim ddvodem
neplanované hospitalizace, a chronické respiracni selhani je
¢astou pfi¢inou Uumrti. Pfi vhodném zasahu Ize pocet ptipadi
neplanovanych hospitalizaci snizit a zlepsit pravdépodobnou
délku Zivota.

Cilem téchto pokyn( je shrnout dostupné dlikazy v této oblasti a

dat doporuceni, které zdravotnickému odbornikovi pomize
poskytovat pacientim kvalitni péci.

Existuje spousta vynikajicich pokyni pro konkrétni
onemocnéni i shodnych informaci o nervosvalovych

onemocneénich, ale zadné z nich se specificky nezaméfuji na péci
o dechové funkce. Mnoho principl péée o dechové funkce se
netyka urcitého onemocnéni a cilem téchto pokynu je dat
doporuceni, ktera Ize uplatnit pro vSechny déti s nervosvalovou
slabosti (NMW).

Doklady o mnohych soucasnych praktikach jsou chabé a jsou
vétSinou zaloZzeny na pozorovacich studiich. Vybor pro Pokyny se
pokusil urcit a shrnout soucasné dlkazy, a pokud chybéji,
poskytnout odborny shodny nazor.

Clenové Vyboru pro pokyny

Uplny seznam &lend Vyboru pro pokyny je uveden v pfiloze 1.
Clenové se pfi prohlaseni zajmu Fidili postupy Britské spoleénosti
pro hrudni medicinu (BTS) a zvlastni zajmy jsou podle potieby
uvedeny v pfiloze 1.

Cilovi uzivatelé téchto pokyn

Tyto pokyny jsou pfedevsim zaméfeny na provozovatele zdravotni
péce ve Spojeném kralovstvi, ktefi se staraji o déti s NMW, véetné
Iékar, sester, fyzioterapeutd a dalSich zdravotnickych odbornik.

Rozsah pokynt

Tyto pokyny zacinaji zakladnim prehledem respiracnich problému
déti s NMV. Struc¢ny prehled stavu, kterych se tyto pokyny tykaiji, je
uveden v pfiloze 2. Péce o dechové funkce u téchto déti je pak
soucasti nasledujicich kapitol:

¢ Urc€eni déti s rizikem respiracnich komplikaci

« Uvolnéni dychacich cest a trénink dychaciho svalstva

« Asistovana ventilace

Planovani chirurgickych zakroku

Skoliéza

DalSi problémy a zakroky, které maji vliv na zdravou respiraci
Prechod do péce o dospélé pacienty

Kvalita Zivota a paliativni péce

ZvIastni pokyny

Podrobnosti jednotlivych studii, které tvofi ¢ast dikaz(, o které
se doporuceni opiraji, jsou uvedeny v tabulkach (online pfiloha
S1).

Oblasti, kterymi se tyto pokyny nezabyvaji

Nasledujici oblasti jsou mimo rozsah téchto pokynu:

¢ NerespiraCni aspekty pée o déti s nervosvalovym
onemocnénim

Detailni anesteticka péce o déti s nervosvalovym onemocnénim
Dospéli s nervosvalovym onemocnénim

Déti s mozkovou obrnou

Déti s myastenii gravis

Déti s Guillain-Barrého syndromem

Metodika

Tyto pokyny jsou zaloZeny na nejlepSich dostupnych dikazech.
Metodika pouzita k napsani téchto pokynl pfisné dodrzuje kritéria
stanovena spolupraci tymu Appraisal of Guidelines for Research
and Evaluation (AGREE) (k dispozici online na
http://www.agreecollaboration.org/1/agreeguide/). Vybor si velice
ceni pomoci Dr. Ingrid Du Rand, ktera poskytla rady ohledné
metodiky pokyn.

Klinické otazky a reSerse literatury
Klinické otazky byly shromazdény ve formatu PICOT k definovani
rozsahu pokynu a informovani o reSersich literatury.

Bylo provedeno systematické prohledani elektronickych
databazi s cilem urcit potencialné relevantni studie, které by mohly
byt zahrnuty do téchto pokynl. Pro kazdou oblast zajmu byly
prohledany tyto databaze: Ovid MEDLINE (v€etné MEDLINE In
Process), Ovid EMBASE, EMSCO CINAHL, Ovid PsycINFO a
Cochranova  knihovna  (v€etné  Cochranovy  databaze
systematickych posouzeni, Databaze abstraktll posouzeni ucinki
a Cochranova centralniho registru kontrolovanych hodnoceni).

Thorax 2012;67:i1-i40. doi:10.1136/thoraxjnl-2012-201964


http://www.agreecollaboration.org/1/agreeguide/

ReSerse byly nejprve provedeny v bfeznu 2010, a nasledné
aktualizovany v kvétnu 2011. ReSerSe obsahovaly kombinaci
indexovanych vyrazl a volnych textovych vyrazi. ReSerSe nebyly
omezeny na studie s détmi. ReSerSe urcily celkem 4683 moznych
odbornych ¢lankl. Strategie prohledavani je k dispozici online v
priloze S2.

Hodnoceni literatury

Hodnoceni bylo provedeno pomoci kritérii stanovenych ve

spolupraci AGREE. Kazdy odborny ¢lanek byl posouzen dvojici

recenzentl. Jedna osoba (JH) precetla nazev a resumé kazdého
¢lanku ziskaného reSer8emi literatury a rozhodla, zda je tento

¢lanek rozhodné relevantni, pfipadné relevantni a irelevantni z

hlediska tohoto projektu. Nasledujici kritéria byla formulovana kvali

roztfidéni abstraktd do téchto tfi skupin:

* Zda se studie tykala klinické otazky.

e Zda byl pouzit vhodny typ studie pro ziskani nejlepSich dukazl
k zodpovézeni klinické otazky.

« Abstrakt byl v anglickém jazyce.

e Abstrakty nebyly vylou¢eny kvili ¢asopisu, ve kterém byly
publikovany, kvadli zemi, ve které byl vyzkum proveden nebo
publikovan, a kvuli datu publikovani.

e Abstrakt nebyl vylou€en, pokud se zabyval pouze dospélymi,
za pfedpokladu, ze se jeho téma tykalo déti s NMW.

U relevantnich nebo pfipadné relevantnich abstraktl byla
ziskana celad prace a pfidélena do pfislusné skupiny (skupin).
Prvni screeningovy proces urcil 686 z 4683 referencnich abstraktu
jako rozhodné nebo pfipadné relevantni pro tyto pokyny. Dva
recenzenti pokynd nezavisle zkontrolovali abstrakty, aby urcili
prace, které budou hodnoceny pro tyto pokyny.

Celkem bylo kriticky zhodnoceno 177 praci. Dva vedouci
kazdé sekce nezavisle posoudili kazdou praci, ktera jim byla
pfidélena, pomoci kritickych kontrolnich seznamd Skotské
akademické sité pokynd (Scottish Intercollegiate Guidelines
Network = SIGN). Kazdé studii byl pfidélen stupen dikaznosti
pomoci klasifikacniho systému SIGN (viz tabulku 1), jak ukazuji
dlkazni tabulky (online v pfiloze S1).

Uvazené zhodnoceni a klasifikace dikazu.

Vybor téchto pokynl pouzil dikazni tabulky ke zhodnoceni
souboru dlikaz( a klasifikaci doporuéeni pro tyto pokyny. Dlkazni
tabulky jsou k dispozici v online pfiloze S1.

Tabulka 1 Revidovany klasifikaéni systém pro doporuceni v

pokynech zaloZenych na dikazech

Trida Dukaz

1++ Vysoce kvalitni meta-analyzy, systematické posouzeni
randomizovanych kontrolovanych hodnoceni (RCT) nebo
RCT s velmi nizkym rizikem podjatosti

1+ Dobre provedené meta-analyzy, systematické posouzeni
randomizovanych kontrolovanych hodnoceni (RCT) nebo
RCT s nizkym rizikem podjatosti

1- Meta-analyzy, systematické posouzeni randomizovanych

kontrolovanych hodnoceni (RCT) nebo RCT s vysokym

rizikem podjatosti

Vysoce kvalitni systematicka posouzeni pfipadem

kontrolovanych nebo kohortnich studii nebo vysoce

kvalitnich pfipadem kontrolovanych nebo kohortnich

studii s velmi nizkym rizikem zmateni, podjatosti nebo

nahody a vysokou pravdépodobnosti, Ze je vztah kauzalni

2+ Dobre vedené pfipadem kontrolované nebo kohortni
studie s nizkym rizikem zmateni, pfedpojatosti nebo
nahody a priimérnou pravdépodobnosti, Ze je vztah
kauzalni

2- Pfipadem kontrolované nebo kohortni studie s vysokym
rizikem zmateni, pfedpojatosti nebo nahody a
vyznamnym rizikem, Ze vztah neni kauzalni

2++

3 Neanalytické studie, napfiklad zaznamy subjekt
hodnoceni, série klinickych hodnoceni
4 Odborny posudek

RCT, randomizované, placebem kontrolované klinické
hodnoceni
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Pokud chybély diikazy, které by zodpovédély formulované
klinické otazky, byly pro formalni souhlasna tvrzeni ziskany
odborné posudky metodou Delphi.

P¥i klasifikaci doporu€eni byly zvazeny tyto faktory:

* Dostupny objem souboru dikaz(.

« Jak byl ziskany dukaz pouzitelny pro stanovovani doporuceni
pro definované cilové uzivatele téchto pokyna.

e Zda byl diukaz generalizovatelny pro cilovou populaci téchto
pokynu.

e Zda existuje jasna shoda v dliikazech ziskanych jako podklady k
doporuceni.

« Jaky budou mit doporu€eni vyznam pro klinickou praxi jako
zdroj a odborna expertiza.

e Cenova vyhodnost nebyla podrobné posuzovana, protoze
hlubSi ekonomicka analyza doporu€eni lezi mimo rozsah téchto
pokynd.

Doporuceni byla klasifikovana od A do D podle sily dikazu, jak
uvadi tabulka 2. Dulezité praktické body, které postradaly jakykoli
vyzkumny dikaz, byly zddraznény jako ,hlediska spravné praxe®.

Vypracovani pokynt

Vybor pokynud udrzoval pravidelnou elektronickou korespondenci a
schize celé skupiny se konaly v bfeznu 2010, listopadu 2010,
bfeznu 2011 a kvétnu 2011. Navrh pokynl byl rozeslan vSem
dalezitym zainteresovanym osobam (pfiloha 3) ke konzultaci v
fijnu/listopadu 2011 a navrh pokynd byl zvefejnén k nahlédnuti
prostfednictvim stranek BTS v listopadu 2011. Vybor BTS norem
pro péci posoudil navrh pokynl v listopadu 2011. Pokyny byly
revidovdny a byly zapracovany pfipominky Vyboru,
zainteresovanych osob a informace z vefejné konzultace, a byly
predany ke schvaleni v bfeznu 2012.

Pokyny budou revidovany v roce 2016.

Doporuceni auditd a vyzkumu

Audit

« Je tfeba vést mistni databaze déti s NMW, kde by mélo byt
uvedeno, zda bylo provedeno hodnoceni respiraéni funkce a
planovana frekvence pristich posouzeni.

¢ Audity neodkladnych hospitalizaci déti s NMV by poskytly
dulezité informace pfi planovani potfeby sluzeb pro zajisténi
podpory dychani.

Tabulka 2 Klasifikace doporuéeni
Trida Typ dikazu

A Alespon jedna meta-analyza, systematické posouzeni
nebo RCT hodnoceni jako 1 + + a pouzitelné pfimo na
cilovou populaci or
Systematické posouzeni RCT jako souboru dikazd, ktery
se sklada hlavné ze studii hodnocenych jako 1+, platnych
pfimo pro cilovou populaci a prokazujicich shodu
vysledku

B Soubor dukazll zahrnujici studie hodnocené jako 2 + +,
které jsou pfimo pouzitelné pro cilovou populaci a
prokazuji celkovou shodnost vysledkud or
Dikazy extrapolované ze studii hodnocenych jako 1 + +
nebo 1 +

C Soubor dukazl zahrnujici studie hodnocené jako 2 +,
které jsou pfimo pouzitelné pro cilovou populaci a
prokazuji celkovou shodnost vysledkl or
Extrapolované dlkazy ze studii hodnocenych jako 2 + +

D Urove dlikaz(i 3 nebo 4 or

Extrapolované dikazy ze studii hodnocenych jako 2 +

Dulezité praktické body, pro které neexistuje vyzkumny

dikaz a neni ani pravdépodobné, Ze by néjaky vyzkumny

dlikaz existoval. Vybor pokynu si pfeje zdUraznit tyto body
jako body spravné praxe
randomizované, placebem

RCT,
hodnoceni

kontrolované klinické
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Vyzkum

¢ Randomizované, placebem kontrolované klinické hodnoceni
MI-E v porovnani s dalSimi metodami asistovaného kasle u
déti, pouzivanymi v domacim prostfedi jako prevence akutniho
zhorseni respiracnich funkci.

e Komparativni studie provadéné v nemocnicich, hodnotici
ucinnost riznych metod uvolfovani dychacich cest pfi akutnim
zhorSeni spojeném s infekci dychacich cest. Mozné vysledky
by zahrnovaly okamzité uginky posouzeni mobilizace sekrett a
saturace kyslikem, vyhnuti se intubaci a délku hospitalizace.

* Prospektivni kohortni studie hodnotici metody posouzeni
ucinnosti kasle u déti a jejich spojitost s respiraéni morbiditou.

¢ Prospektivni randomizované kontrolni hodnoceni hodnotici
ucinnost  profylaktickych antibiotik v prevenci zhorSeni
respiracnich funkci u déti s NMW

e U déti s nervosvalovym onemocnénim je nutny dalSi vyvoj
nastroji hodnoceni kvality Zivota (QOL) charakteristické pro
onemocneéni.

e Zakladni studie tykajici se vyskytu, prevalence, dopadu a
zvladani dusnosti u pediatrickych nervosvalovych poruch.

* Dlouhodobé studie pro stanoveni, zda cvi€eni dychaciho
svalstva zlepSuje klinické vysledky.

e Meéfeni vysledkd souvisejicich s pacientem je potfeba kvuli
nastaveni standardd, zformovani budoucich sluzeb a
usnadnéni integrace paliativni pé€e a peCovani o pacienty s
nervosvalovym onemocnénim.

» Je pozadovano dalSi hodnoceni pro vyvoj standardizovaného
pfistupu k pfechodu na mladé lidi s nervosvalovym
onemocnénim.

RESPIRACNi KOMPLIKACE NMW

NMW muze naru$it vyménu plynl a funkci respiraéniho systému
jako pumpy, udrZeni svalového tonusu hornich cest dychacich,
ochranu dychacich cest, U¢innost uvolfiovani sekrett a spinalni
podporu. Dusledky pro respiraéni funkci jsou hypoventilace,
obstrukce hornich cest dychacich, aspiracni pneumonie,
zadrzovani sekretd a infekce dolnich cest dychacich a mechanické
ucinky progresivni skoliézy. Tyto komplikace se vzajemné
nevylu€uji a Casto koexistuji, coz vede k progresivni respiraéni
nedostate€nosti. Respiraéni selhani je nejbé&znéjSi pficinou
mortality u pacientd s nervosvalovym onemocnénim.
Pravdépodobnost respiracni morbidity u vétSiny déti zavisi na
zavaznosti jejich zeslablosti, ackoli existuji vyjimky, obzvlast déti
se syndromem ztuhlé patefe a vrozenymi myastenickymi
syndromy. Vé&k nastupu dychacich potizi se li§i podle zakladniho
stavu, jak uvadi tabulka 3.

Plicni funkce

Vysetfeni plicnich funkci u déti s NMW vétSinou ukéze restriktivni
charakter se snizenou vitalni kapacitou, celkovou kapacitou plic a
funkéni rezidualni kapacitou a s relativné zachovanym nucenym
vydechovanym objemem za 1 s, pomér (FEVi)/nucena vitalni
kapacita (FVC). Skoliéza mlze restriktivni poruchu zhorsit. % Plicni
poddajnost maze byt snizena mikroatelektazou. 4% Poddajnost
hrudni stény se mize s ¢asem sniZovat nezavisle na skoliéze, 6,
coz se da pfisoudit fibrotickym zménam dystrofickych svald hrudni
stény a zkracovani neprotahovanych tkani. 8

Zadrzovani sekrettli v dychacich cestach
Transport sekretll z perifernich dychacich cest do hlavnich
dychacich cest je provadén predevsim Cinnosti fasinek.

Za normalnich okolnosti se odhaduje, Ze mnoZstvi sekretu, které
se dostanou do prddusnice, je mezi 10 az 100 ml/den. 9
Odstranéni dychacich sekretll z pridusnice vyZaduje vydechnuti
nebo kasel. U&inné kaslani zahrnuije tfi hlavni slozky *°:

» Hluboky nadech az do 95 % celkové kapacity plic.

« Uzavreni hlasivkové $térbiny (glottis) (coz vyzaduje normalni
bulbarni funkci) a kratka pauza umoziujici distribuci vzduchu
kolem sekretl vEéetné kolateralni ventilace.

« Uginnou kontrakci  vydechovych svalll  (bfisnich a
meziZebernich) pro vyvinuti vysokého intrapleuralniho tlaku a
nasledné vysoké rychlosti vydechu.

Posloupnost fazi v procesu zakaslani lIze rozdélit jako
vdechovou, kompresivni a vydechovou. 1 Vysledkem je rychly
proud vzduchu v hlavnich dychacich cestach, ucinny natolik, Ze
dokaze strhnout sekrety dychacich cest a vypudit je ven z
dychacich cest. Pro infekce dychacich cest je typické zvySené
mnozZstvi sekrett v dusledku zvySené tvorby hlend a pfitomnost
zanétlivych bunék, zbytkd bunék a bakterii. Zanét dychacich cest
narusuje ¢innost fasinek a kasel pro vypuzeni sekretll dychacich
cest je jesté dllezitéjSi. U déti s NMW vede snizeni sily
vdechovych, hlasivkovychh a vydechovych svalti ke snizeni
ucinnosti kasle. * ** Slabost se muZe bé&hem akutni infekce
zhorSovat a snizovat tak ucinnost kasle v kriticky ¢as. Sekrety
zadrzené v dychacich cestach zpusobuiji atelektazu, ktera vede k
nesouladu ventilace a perfuze a k hypoxémii, stejné jako snizené
plicni poddajnosti. Bez pomoci se mlze dychaci svalstvo unavit,
coz povede k respiracnimu selhani. VétSina infekci dychacich cest
u déti s NMW byva stejné jako u ostatnich déti virového puvodu.

Poruchy polykani, ztrata ochrany dychacich cest a aspira¢ni
pneumonie

Prevalence poruch polykani ma tendenci s postupujici svalovou
slabosti narGstat; u nékterych stav(, jako je spinalni svalova atrofie
(SMA) 1. typu a zédvazné formy nemalinové myopatie mizZe byt
pfitomna od utlého détstvi. Polykaci potize mohou vést k
podvyzivé nebo riziku vdechnuti. Aspirani pneumonie je u déti s
NMW bézna a je dlisledkem ztraty kontroly nad hrtanem a hltanem
a neucinného kas$le. Vdechnutym materialem mohou byt sliny,
ustni mikroorganismy, popfipadé jidlo u déti krmenych usty. U déti
s gastroesofagealnim refluxem muaze dojit k vdechnuti obsahu
Zaludku. Vdechnuti vyvola plicni zanét, ktery pak vede k obstrukci
dychacich cest a ke zhorSeni restrikéniho plicniho onemocnéni.
Opakované vdechnuti muZe vést k bronchiektazii a plicni fibroze.
Prevalence gastroesofagealniho refluxu u déti s nervosvalovymi
potizemi neni znama, ackoli klinické zkuSenosti naznacuiji, ze je to
bézny problém u déti s NMW, obzvlast u nemobilnich déti.

Vliv nutriéniho stavu

Posouzeni a vedeni nutricniho stavu mize byt u déti s
nervosvalovym onemocnénim obtizné. U pacientl existuje riziko
podvyzivy  (kvali  potizim s  polykanim, dysfagi a
gastroezofagealnimu refluxu) a obezity. ** V jednom priizkumu
chlapcti s Duchenneovou svalovou dystrofii (DMD) ** mélo cca
50 % chlapct ve véku 13 let nadvahu; u starSich chlapcl se
ve véku 14 az 18 let se dala konstatovat podvyziva. Déti se
zavaznou slabosti, napf. se zavaznymi formami SMA, c&asto
vyzaduji krmeni nazogastrickou sondou nebo gastrostomii kvl
udrzeni dostatec¢né vyzivy. Posouzeni nutriCniho stavu u déti s
NMV je komplikovano progresivni ztratou svalové hmoty *° ' a
velkym vyskytem skoliozy a skeletalnich kontraktur.
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Tabulka 3 Respiracni projevy nervosvalového onemocnéni

Potize s
uvolfiovanim Recidivujici Charakteristika spojena s
Stav Respiraéni selhani sekretil pneumonie Progrese uréitym onemocnénim
SMA
1. typu VSechna do dvou let Vyrazna Vsichni Rychla VSechny vyzaduji neustalou
podporu dychani
2. typu ~ 40 % v détstvi Rana ~25 % v prvnich 5 Pomala
letech
3. typu V détstvi vzacné V détstvi vzacné V détstvi vzacné Pomala
SMA s respiracni tisni 1. V8echna do 6 mésicl Vyrazna VSechny Rychla v prvnim VSechny vyzaduji neustalou
typu roce, pak se podporu dychani
zpomali
DMD/zavazna svalova Po ztraté schopnosti Po ztraté schopnosti Pozdni Kardiomyopatie se obvykle
dystrofie v oblasti pletenct chuze chize objevuje po respira¢nich
s vypuknutim v détstvi potizich, ale muze je
predchazet
Facioskapulohumeralni PFi nastupu ve véku <20 S vypuknutim v S vypuknutim v Pomala Zavazny typ s vypuknutim v
svalova dystrofie let détstvi détstvi détstvi je Casto spojen se
senzorineuralni
nedoslychavosti
Vrozena svalova dystrofie
VSechny typy V jakémkoli véku podle V jakémkoli véku V jakémkoli véku Pomala
zavaznosti podle zavaznosti podle zavaznosti
UllrichGv syndrom 70 % béhem dospivani Mirna Nepfilis Casta Proximalni kontraktury s
vyraznou distalni laxitou
Spinalni rigidita se Casna se zachovanim Mirna Nepfili§ ¢asta Hypoventilace se mlze
svalovou dystrofii chuze objevit u chodicich déti s
relativné zachovanou vitalni
kapacitou
Vrozena myopatie
s centralné uloZzenymi  Nepfili§ bézna s vyjimkou Nepfili§ béZzna Nepfilis bézna Pomala Nachylnost k maligni
jadry zavazného recesivniho hypertermii
typu
Minicore Casna se zachovanim
chiize
Nemalinni Casna v nékolika V zavazné formé V zavazné formé  Pomala
zavaznych neonatalnich
formach, mirnéjsi forma s
pozdéjSim vypuknutim,
muZze se objevit brzy,
pficemz chuze je
zachovana
Myotubularni 85 % v zavazné formés V zavazné formé V zavazné formé  Pomala Oftalmoplegie, vzacné

Disproporce typu vlaken
Myotonicka dystrofie
Myotonicka dystrofie 1.

typu
Myotonicka dystrofie 2.
typu
Vrozené myastenické
syndromy

Mitochondrialni myopatie

Choroba Charcot Marie
Tooth

Pompeho choroba

vazbou na chromozom X
Zavisi na genotypu

Bézna v zavazné vrozené
formé, obvykle se
zlepSuje

Nepfili§ bézna

Casto v neonatalnim
obdobi, mohou se objevit
béhem pfidruzenych
onemocnéni

Bézné

Se zavaznym €asnym
vypuknutim, pfedevSim u
mutace GDAP1
Vypuknuti v détstvi, maze
byt €asna s pozdéjsim
vypuknutim, pfi¢emz
chlize je zachovana

Nepf¥ili§ bézna

Bézna v zavazné
vrozené formé

Nepfili§ bézna
Predevsim b&éhem
pfidruzenych
onemocnéni
Mozna

Se zavaznym
¢asnym vypuknutim

S vypuknutim v
détstvi

Nepfili§ bézna

Bézna v zavazné
vrozené formé

Neprilis bézna

Mozna, pokud je
slabost zavazna a
pretrvavajici

Mozna

Se zavaznym
¢asnym
vypuknutim

S vypuknutim v
détstvi

Pocatecni zlepseni,
poté pomalé
zhorSovani

Mozné akutni
zhorSeni

V détstvi rychla, pfi
pozdéjSim
vypuknuti pomala

koagulopatie a krvacivost
jater

Napadné potize s u¢enim,
ospalost, centralni
hypoventilace

Slabost mlze kolisat, v
nékterych pfipadech
epizodicka apnoe Vrozeny
stridor u jedincd s mutacemi
genu DOK7

Stridor, pfedev$im u mutace
GDAP1

Rizna souvislost mezi
motorickou a respiracni
progresi

DMD - Duchenneova svalova dystrofie; SMA - spinalni svalova atrofie

Nepohyblivost je spojena se vySenym rizikem osteopordzy, ktera
se mlze zhorSovat pfi steroidni [é¢bé DMD.

Misto nékolika studii, které zkoumaly stavbu téla a energetické
pozadavky pacient(l s nervosvalovymi poruchami, nejvyznamnéji u
DMD, je k dispozici nékolik studii, které se konkrétné zamérfuji na
dopad vyZivy na plicni funkci u nervosvalovych poruch. V 10leté
studii se 162 chlapci s DMD McDonald a kol.® zjistili, Ze obezita
nesouvisela s poklesem svalové sily, funkéni schopnosti ani plicni
funkci. V malé pozorovaci studii 10 pacientt s DMD (n=6) a
vrozenou svalovou dystrofii (n=4) se Goldstein a kol.™ zabyvali
vlivem kazdono€niho pfekrmovani a tim, zda zvrati nebo zlepsi
poskozeni svall a nasledné plicni funkci méfenou vitalni
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Tito pacienti dostavali kazdou noc dalSi jidlo a byli monitorovani po
dobu 3 mésicu. U skupiny s vrozenou svalovou dystrofii se télesna
hmotnost nezménila. Ve skupiné s DMD se télesna hmotnost
zvySila. Ani v jedné skupiné nebyla pozorovana zména v plicni
funkci ani méfitelny vliv na denni €innosti a pacienti méli pfes den
snizenou chut k jidlu.

Vliv skoliézy

Skolibza je bé&znym rysem mnoha nervosvalovych stavd s
vyskytem, ktery obecné odrazi zavaznost souvisejici slabosti. U 70
az 90 % chlapct s DMD?# a u v3ech déti se SMA 1. a 2. typu se
vyvine klinicky vyznamna skoliéza,?, zatimco u

i7
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kapacitou. fascioskapulohumeralniho onemocnéni (~30 %)* ;e méneé bézna
a u Beckerovy svalové dystrofie (BMD) je vzacna. **
Skoliéza v nepfitomnosti NMW muze ovlivnit plicni funkci
mnoha zplsoby.

i8 Thorax 2012;67:i1-i40. doi:10.1136/thoraxjnl-2012-201964
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Boéni zakfiveni patefe pfimo posunuje hrudni koS a branici,
omezuje vitalni kapacitu tim, Ze zapfi€ifiuje asymetrické
nadechovani a snizenou poddajnost hrudni stény. Stupefi snizeni
plicniho objemu se li§i; u déti s ¢asnou skoliézou muze dojit k
hypoplazii plic, ale u starSich déti se plice pravdépodobné vyvinou
normalné a snizeni je zpusobeno mechanickym omezenim.
Fyziologicky mrtvy prostor se zvétSuje a snizuje se pomér
dechového objemu a mrtvého prostoru, €imz se zvySuje riziko
hromadéni oxidu uhlicitého.

U déti s NMW mUze byt obtizné oddélit vliv slabosti od vlivi
skoliézy, protoZe u slabS|ch déti se také pravdépodobnéji vyvine
skolidza. Inal-Ince a kol.”® studovali 39 déti a mladych dospélych
jedincl s rdznymi nervosvalovymi onemocnénimi, 22 se skoliézou
a 17 bez ni. Déti se skolibzou mély niZsi vitalni kapacitu nez déti
bez skolidzy a ackoli byly tyto déti take starSi nez déti bez skolidzy
(13,6 versus 9,6 rokim), méfitka sily dychaciho svalstva byla u
obou skupin podobnda, coz naznacovalo, ze rozdil ve vitalni
kapacité¢ byl zpusoben pFitomnosti skoli6zy a ne zavaznou
slabosti. Retrospektivni posouzeni 43 déti se SMA Zzjistilo, ze
zavaznost skoliozy (Cobblv uhel) nepfimo korelovala s
pfedpovidanou vitalni kapamtou v podélné studu 25 chlapct s
DMD, publikované v roce 1983, zjistili Kurz a kol.%, Ze absolutni
vitalni kapacita dosahla vrcholu cca ve 12 letech, coz bylo v obdobi
pred steroidy pfiblizné doba ztraty schopnosti chodit. Poté se
vitalni kapacita snizovala linearné az do véku 17 let, kdy se podle
vSeho ustalila na cca 1 litru. Procentualni pfedpovidana vitalni
kapacita (s vyuzitim rozpéti pazi jako méfitka vysky vestoje)
linearné klesala od 7 let (pfedpovidanych 90 %) do 20 let
(pfedpovidanych 35 %). V&k a uhel hrudni skoliézy (ne vSak
bederni skoliézy) pfedem ur€oval vitalni kapacitu, kdy se kazdych
10° hrudni skoliézy rovnalo ztraté 4 % predpovidani vitalni
kapacity (to se rovna ztraté za rok mezi 7. a 20. rokem véku).
McDonald a kol. podali zpravu o retrospektivnim hodnoceni 162
chlapcti s DMD, sledovanych v jednom centru po dobu 10 let.*®
Vyskyt skolidzy prudce stoupl po ztraté chuze, pficemz u 50 %
chlapct doSlo k vzniku skoliozy mezi 12 a 15 lety véku. U
osmdesati subjektl byly zjistény udaje o plicni funkci a podobné
jako u Kurze a kol. byla pozorovana linearni ztrata vitalni kapacity
od cca 10 az 19 let, nasledovana prodlevou v cca 25
predpovidanych% (ztrata cca 7,5 % za rok). Nezdalo se, ze by
skoliéza méla vliv na vitalni kapacitu, ackoli pouzité statistické
metody byly jiné, nez pouzil Kurz, a do analyzy byly pouzity
vSechny formy skolidzy, nejen skoliéza hrudni. Subjekty se
skoliozou mély vétsi etnost nedefinovanych plicnich komplikaci
(39 % v porovnani se 14 %), coz naznacu;e mozny vliv skoliézy na
a&innost kasle. Yamashita a kol.? podall zpravu o retrospektivnim
posouzenl 36 chlapcu s DMD, z nichz 32 melo skollozu a ZJIStI|I
maximalni vitalni kapacitu.

Progrese skoliozy béhem let dospivani je vysledkem
kombinace zrychleného ristu béhem adolescence, narustajlm
slabosti a delSim Casem stravenym vsedé. Galasko a kol.?
ukazali, Ze rezim, ktery prosazuje alespor 2 hod stravené ve stoje
denné pfi pouziti kombinace lehkych ortopedickych pomucek a
stojnych ramU mize zpomalit progresi skoliézy a zachovat plicni
funkci u chlapct s DMD.

Poruchy dychani ve spanku a spankova hypoventilace
Spanek zdravych jedincl je spojen se snizenou dychaci akci a
snizenym tonusem hornich cest dychacich a meziZzebernich svald,
pfedevsim béhem REM faze spanku.
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U déti s NMW mohou tyto zmény vést ke spankové hypoventilaci,
popf. obstrukéni spankové apnoe (OSA) (viz tabulku 4).
Hypoventilace ve spanku je spojena s hypoxémii a hyperkapnii, ke
kterym mt“JZe epizodicky dochézet béhem epizod REM spénku s
slabosti béhem doby spanku, casto s progresivni hyperkapnii.
Hypoxémie a hyperkapnie mohou stimulovat buzeni a ruSit kvalitu
spanku.

Hypoventilace souvisejici se spankem muaze byt zhorSena
koexistujici OSA, ktera je dusledkem slabosti faryngealnich svall
a adenotonsilarni  hypertrofie.  Koexistujici OSA je
pravdépodobnéjSi u déti, které jsou obézni, maji souvisejici
makroglosii a kraniofacialni abnormality. Symptomy chrapani,
rodi¢i hlaSené dychani s pfekazkami, hyponazalni fe¢, dychani
usty, obstrukce nosu a adenotonsilarni hypertrofie mohou
naznacovat OSA, ackoli klinické diagnézy slabé koreluji s
polysomnografii (PSG).***! Retrospektivni posouzeni PSG studii
32 chlapcti s DMD ukazalo ze 10 (stfedni vék 8 let) mélo OSA bez
vyznamné hypoventllace 2 U starS|ch chlapcid s DMD se muze
obstrukce plést s hypoventllaC| Adenotonsnektomle muze byt
feSenim symptomu spojenych s obstrukci.®

Myotonicka dystrofie 1. typu mlze byt spojena s denni ospalosti
déti i dospélych. Ve studii 22 déti s myotonickou dystrofii uvadélo
76 % Unavu, ale pouze jedno dité mélo objektivni dikaz denni
ospalosti. Byla zjisténa vysoka prevalence fragmentace spanku
spojena se smiSenou apnoe a periodickym pohybem kongetin.** U
dospélych mize byt myotonicka dystrofie 1. typu spojena s kratkou
spankovou latenci, nastupem REM faze spanku a nizkymi
hladinami hypokretinu-1 v mozkomisnim moku, podobné jako pfi
narkolepsii, coZ naznacuje moznou primarni dysfunkci v systému
hypotalamického hypokretinu.®

Denni respiracni selhani

Denni respiracni selhani, které se vyznacuje denni hyperkapnii,
ma tendenci se vyvijet pomalu v dlsledku progresivni
dekompenzace dychani. Tomu vétSinou pfedchazi hypoventilace
souvisejici se spankem a recidivujicimi epizodami zhorSeni
respiracnich funkci s infekci dychacich cest nebo vdechnutim.
Pokud zlistane denni hyperkapnie neo$etfena, znamena Spatnou
prognozu. % Rozvinuti denni hyperkapnie je obvykle indikaci
progrese slabosti, ale mize také odrazet zmény v hrudni sténé
nebo plicni podd JnOStI jak je uvedeno vySe. Respiracni akce je
obvykle normaini, ale maze se objevit snizena dychaci odezva
na oxid uhli€ity u déti, které maji prodlouzenou dobu hyperkapnie
béhem spanku. U téchto déti mGze nocni ventilace zvratit denni
hyperkapnii.

Tabulka 4 Poruchy spanku spojené s béznymi
nervosvalovyml onemocnénimi (pfevzato z: Dhand and Dhand

2006)*°

Porucha Spankova abnormalita
Duchenneova svalova Obstrukéni spankova apnoe (mladsi
dystrofie pacienti)

Hypoventilace (starSi pacienti)
Hypoventilace
Apnoe/hypopnoe
Hypoventilace
Apnoe/hypopnoe

Periodické pohyby kon&etin
Nadmérna denni ospalost
Hypoventilace

Casta probuzeni

Spinaini svalova atrofie

Myotonicka dystrofie

Periferni neuropatie, napf.-
Choroba Charcot Marie
Tooth
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Akutni respiraéni selhani

U vétsiny déti s NMW byly epizody akutniho respiracniho selhani
spojeny s infekcemi dychaciho traktu a zadrZzovanim sekretll v
dychacich cestach, jak bylo uvedeno vysSe. V téchto situacich je
zvySena respiracni zatéz, ktera je dale zhorSovana neucinnym
kadlem a zadrzovanim hlent. ** U déti s vrozenymi myastenickymi
syndromy muze byt slabost proménliva a nepfedvidana. Akutni
respiracni selhani, popf. nahla apnoe muize nastat kvali akutnimu
zavaznému zmenseni svalové sily, které je Casto (ne v8ak nutné)
spusténo onemocnénim dychacich cest. 0V ramedku 1 jsou
uvedeny potencialni urychlujici faktory akutniho respiraniho
selhani u déti s nervosvalovym onemocnénim.

Ur€eni déti s rizikem respiracnich komplikaci

Klinické posouzeni

klinické posouzeni respiracniho zdravi by mélo byt sou€asti
kazdého lékarského konzilia u déti s MNW. Ugel a povaha véech
posouzeni by mély byt détem i jejich peCovatelim vysvétleny.
Posouzeni by se mélo tykat rozsahu, typu a progrese svalové
slabosti, stupné schopnosti chize a stupné svalové unavnosti.
Jakoukoli zménu v sile hlasu nebo kasle je tfeba dokumentovat a
urcit potize s drmolenim, potize s odkaslavanim, duseni se jidlem
nebo Zvykaci potize. Drzeni téla, sezeni a vyvoj kyfézy a skoliozy
je tfeba pravidelné posuzovat, stejné jako rdst a nutri¢ni stav. Se
zhorSovanim svalové sily se pravdépodobné objevi zvySeni
frekvence a zavaznosti infekci dychacich cest a je tfeba vénovat
velkou pozornost jejich 16éEbé a zvazit, zda je tfeba hospitalizace
kvali intenzivni Ié¢bé.

Poruchy dychani ve spanku u pacientd s nervosvalovym
onemocnénim mohou byt zplsobeny hypoventilaci souvisejici se
spankem nebo OSA, popf. kombinaci obou. Symptomy noéni
hypoventilace zahrnuji naruSeny spanek, ranni bolest hlavy, ranni
anorexii nebo pocit na zvraceni, unavu a Spatné soustfedéni. Tyto
symptomy jsou nespecifické a nedokazi spolehlivé pfedpovédét
noc¢ni hypoventilaci. Symptomy se €asto vyvinou postupné béhem
nékolika tydnt nebo mésict a déti ani jejich pacienti je nemusi
rozpoznat. K symptomim souvisejicim s OSA muze patfit
chrapani a rGzny charakter chrapani, dychani s namahou a
buzeni. Pfi zavazné slabosti se mize objevit denni hypoventilace.
Symptomy denni hypoventilace jsou bolest hlavy, pocit na
zvraceni, dusnost, tachykardie, poceni, periferni vazokonstrikce
nebo vazodilatace, Unava a neklid.

Ramecek 1 Urychlujici faktory akutniho respiracniho

selhani u déti s nervosvalovym onemocnénim (prevzato od
Racca a kol. 41)

Infekce hornich dychacich cest

Pneumonie

Atelektaza

Srdecni selhani jako vedlej$i onemocnéni u kardiomyopatie,
popf. arytmie.

Sedativa

Vdechnuti

Pneumotorax

Plicni embolie

Akutni distenze zaludku spojena s neinvazivni ventilaci
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Tyto jsou opét nespecifické.

Duikazy
Klinické predikéni faktory rizika respiracnich komplikaci
Neexistuji studie, které by formalné& hodnotily klinické posouzeni
samotné jako prostfedek uréeni rizika respiracnich komplikaci u
pacientl s nervosvalovym onemocnénim. Dikazy dosvédcujici,
zda muze klinické posouzeni ffedgovédét poruchy dychani ve
spanku, pochazeji ze tfi studii. 2424

V jedné prlifezové studii vyznamné korelovala dvé méfitka
globalni funkce (Barthelo index a Egenova Kklasifikace) se
spirometrii, pfedevsim vitalni kapacitou, pfi pouziti u 26 pacient( s
DMD (pramérny vék 12,7 let, rozmezi 7-22let). ** V popisné
retrospektivni studii se 34 pacienty s DMD ve véku 1-15 let
(median 10 let), ktefi navstévovali spankovou ambulanci béhem
5 letého obdobi,* korelovaly symptomy a plicni funkce s udaji ze
souCasnych studii spanku. Neexistovala souvislost mezi
diagn6zou poruchy dychani ve spanku ve studii spanku a
pfitomnosti nebo absenci symptoma. Ve studii 46 déti ve véku
6-17 let s heterogenni skupinou svalovych onemocnéni korelovala
klinicka méFeni s nalezy spankové studie. Skolidza pfi klinickém
hodnoceni predpovédéla no¢ni hypoventilaci s citlivosti 85 % a
specificitou 73 %.*?

Klinické prediktory preziti
Dukaz, Zze Kklinické posouzeni dokaze predpovédét preziti u
pacientl s nervosvalovym onemocnénim, pochazi ze dvou studii
ze stejné skupiny, z nichZ obé souvisi s pacienty s DMD.* * Prvni
studie je retrospektivni longitudinalni popisna studie 18 pacientd s
DMD (ve véku >14 let, median 17,8 let).*® V prib&hu studie
zemrelo 16 pacient(. Vék pfi ztraté schopnosti chize a index
télesné hmotnosti nepfedpovidaly délku preZiti ani vék pfi umrti u
téchto pacientud. V jedné vétsi retrospektivni longitudinalni studii se
stejna skupina zaméfila na 58 pacientd s DMD bez ventilace ve
véku >10 let v obdobi 14 let.** Béhem této studie zemrelo 37
pacient(. Tato studie potvrdila, Ze vék pfi ztraté chlze a index
télesné hmotnosti nepfedpovédeély vék pfi umrti. Maximalni vySka
odvozena z rozpéti pazi pfedem urcuje preziti.
Shrnuti dukazi
Klinické posouzeni samotné je Spatnym prediktorem poruchy
dychani ve spanku u déti s DMD (uroven dlikazu 3).
Klinické posouzeni samotné je Spatnym prediktorem preziti u déti
s DMD (uroven dakazu 3).
Doporuceni
» U déti s nervosvalovou slabosti (NMW) by mélo byt klinicke
posouzeni respiracniho zdravi soucasti kazdého lékafského
konzilia a mélo by byt sméfovano k ur€eni progresivni svalové
slabosti, schopnosti zvladat infekci dychacich cest, vdechnuti,
progrese skolidzy a poruchy dychani ve spanku. [D]

Spirometrie

U zdravych déti je opakovana spirometrie s pouzitim vizualnich
podnétl obecné proveditelna od véku 6 let. Déti, které jsou slabé,
nemusi byt schopné dosahnout hranice pritoku pfi provadéni
spirometrie, i kdyz maji dobrou techniku, a nucené pohyby nemusi
byt mozné. Vitalni kapacitu, ktera je ur€ena silou vdechového
svalu a poddajnosti plic a hrudni stény, Ize spolehlivé méfit u témér
v8ech slabych subjektd pomoci pomalého cvieni, jehoz pomoci
se po ditéti zada, aby provadélo co nejhlubsi vdechy a pak co
nejdéle vydechovalo pfes spirometr.
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Vyska a vék se bézné pouzivaji k pfedpovidani o¢ekavanych
hodnot plicni funkce u déti. U déti s nervosvalovym onemocnénim
a skolibzou maze byt méfeni vySky nespolehlivé. Ostatni t€lesna
méfeni, ktera nevyZaduji, aby pfi nich pacient stal, a kterd nejsou
matena télesnymi deformitami, mohou byt pouzita k pfesnému
vypocitani vySky a plicni funkce. VétSina center v UK pouziva
rozpéti pazi nebo délku loketni kosti (ulny) jako nahradni méfeni
vysky. Méfeni délky loketni kosti mGze byt jednodussi u pacientt s
vyznamnou deformitou nebo kontrakturami.

Vitélni kapacita je obvykle méfena ve stoje nebo vsedég, s
vyuzitim gravitace jako pomoci pfi sestoupeni branice. Vitalni
kapacita je pfi méfeni vleze mensi, pfedevSim u subjektd se
slabosti branice, a bylo naznaeno, Ze by mohla byt vitalni
kapacita vleZze uZite€na pfi sledovani progrese onemocnéni.
Subjekty s NMW mohou mit potiZze s pevnym sevfenim rt( kolem
bé&Zného naustku. Tento problém Ize vyfesit pouZitim naustku s
lemem nebo obli¢ejové masky, ktera je pevné drzena na Ustech a
nose jako sty€na plocha pfi spirometrii. Ukazalo se, ze vitalni
kapacita je hodnotnym prediktorem nachylnosti k infekci a potfeby
podpory dychani i déti se svalovym onemocnénim. Vitalni kapacita
koreluje s prezitim u déti a adolescentl s DMD. Vitalni kapacita je
méné uzite€na u pacientl se syndromem ztuhlé patefe, ktefi trpi
zavaznou nocni hypoventilaci i pfes zachovanou vitalni kapacitu,
silu periferniho svalstva a chlze.

Diikazy

Rozpéti pazi jako prediktor vysky u posouzeni funkce plic
Dllkazy pro pouzivani vysky k predpovézeni vySky u déti
pochazeji z jedné velké longitudinalni studie u zdravych jedincfll47 a
dvou mensich studii pacientll se skoliézou. 4849 THi mensi
pfipadové kontrolované prifezové studie v terénu, provadéné
jednim centrem, ale v Nigerii, na Filipinach a v Indii, poskytuji
udaje o pouziti rozspétl' pazi jako pfedpovézeni vySky u

invalidnich déti.>***

V prvni studii bylo 512 zdravych déti sledovano pomoci ro¢nich
méfeni rozpéti pazi a vg/éky po dobu 6 let, pfi¢emz bylo provedeno
celkem 2367 méfeni. *' Pomér rozpéti pazi a vysky se v kazdém
véku velice blizil k 1.0. Dvé studie se skolibzou zafadily déti i
dospélé a rovnéz zjistily dobrou korelaci mezi rozpétim pazi a
vySkou, ale vSimly si faktu, ze pohlavi a vék mély vliv na pomér
rozpéti pazi k vysce.*®*°

Ve tfech pfipadovych studiich v terénu byla méfeni vySky a
rozpéti pazi provedena u normalnich kontrolnich subjektl a u
invalidnich déti, v8ech ve véku <10 let. Byly odvozeny regresni
rovnice s vyuzitim kontrolnich déti a testd s vyuzitim udaja od
invalidnich déti. Dohromady bylo zmé&feno 325 normalnich kontrol.
Ve vSech tfech studiich byly uréeny vyznamné korelace mezi
rozpétim pazi a zmeéfenou vyskou. Odvozené vysky predpovézené
pomoci rozpéti pazi se vg’/znamné neliSily od skutecné vysky
zméfené u invalidnich déti.”*>

Délka loketni kosti jako prediktor vysky u posouzeni funkce
plic

Diikazy pro pouzivani délky loketni kosti pro pfedpovézeni vysky u
normalnich déti pochazeji z jedné velké prarezové studie, ve které
byl studovano 2343 normalnich déti a adolescentd ve véku
5-19 let. Byla méfena vysSka, rozpéti pazi, délka holenni kosti
(tibie) a délka loketni kosti. Pro délku loketni kosti byly jako
nejlepSi shledany regresni rovnice. Délka loketni kosti byla
jedinym parametrem, ktery se vyznamné neliSil mezi etnickymi
skupinami zahrnutimi do studie.*® Paralelni studie stejné skupiny u
stejné kohorty poskytla regresni rovnice obsahujici vék a délku
loketni kosti pro pfedpovézeni pfedpokladané plicni funkce (FEV1
a FVC) pfimo. >4
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Spirometrie s vizualnimi podnéty muze zlepsit méreni plicni
funkce u déti s DMD

Dikazy pro incentivni spirometrii s vizualnimi podnéty (IS)
pochéazeji z jedné randomizované zkiizené intervenéni studie se
47 détmi s DMD ve véku 6-19 let (pramémy vék 12,6 let). *°
Chlapci byli rozdéleni do kategorii se stfednim, mirnym nebo
zadnym vrozenym poSkozenim. U déti se stfednim intelektualnim
nebo behavioralnim poskozenim bylo zaznamenano vyznamné
zlepSeni plicni funkce, pokud byly pouzity pocitatové vizualni
podnéty.

Vitalni kapacita jako prediktor

Dikaz, Ze vitalni kapacita dokaze predpovédét nachylnost k
infekci, pochazi z jedné retrospektivni dotaznikové studie, ktera
sledovala 46 pacientl ve véku 8-16 let se smiSenou skupinou
svalovych onemocnéni.”® Bylo studovano mnozZstvi parametrd,
véetné specifictéjSich testl sily dychaciho svalstva a maximalniho
vydechu pfi kasli (CPF). Vitalni kapacita vykazovala nejsilng;Si
korelaci s po¢tem hrudnich infekci a poétem dnu antibiotické lécby
v predeslém roce. Vitalni kapacita <1,11 litr0 pfedpovidala riziko
hrudni infekce s citlivosti 90,5 % a specificitou 70,8 %.

Dlikazy, ze vitalni kapacita dokaze predpovédét poruchy
dychani ve spanku u pacientll s nervosvalovym onemocnénim,
pochazeji z péti prarezovych studii. Ve dvou némeckych studiich,
prvni s 61 détmi ve véku 5-18let s nesourodou skupinou
svalovych onemocnéni a druhé s 42 dospélymi ve véku 14-63 let,
rovnéZz s nesourodou skupinou svalovych onemocnéni,
predpovédéla inspiracni vitalni kapacita (IVC) s ocekavanymi
<60 % poruchy dychani ve spanku a IVC s o¢ekavanymi <40 %
no¢ni hypoventilaci. 7 %8 Dalsi prifezova studie sledovala 114
pacientd s DMD ve véku 16-23 let. V této kohorté predpovidala
vitalni kapacita <1820 ml noéni hypoventilaci, ackoli citlivost a
specificita této mezni hodnoty neni dana. %9 Ve studii 19 pacientl s
DMD, starSich nez 12 let (pramérny vék 18,6 let), predpovédély
FEV; a FVC celkovou dobu spanku se saturaci kysliku pod 90 %.
0 Ve studii 46 déti ve véku 6-17 let s nesourodou skupinou
svalovych onemocnéni korelovala klinicka méfeni s PSG;
predpovézena vitalni kapacita <70 % indikovala pfitomnost no¢ni
hypoventilace se specificitou 71 % a citlivosti 64 %.*%

Dlikaz, Ze vitalni kapacita dokaze predpovédét denni respiracni
selhani (hyperkapnii) u pacientl s nervosvalovym onemocnénim,
pochazi ze tii vySe uvedenych prifezovych studii® > a dal3i
priifezové studie u kohorty déti a mlad3ich dospélych s DMD.®* v
téchto dvou némeckych studiich >’ *® predpovédéla vitalni kapacita
<25 % kazdodenni respiraéni selhani (denni hg/perkapnii). \%
kohorté 114 pacientd s DMD, ve véku 16-23 let ° pfepovédéla
vitalni kapacita <680 ml denni hyperkapnii. V této studii byla vitalni
kapacita nejlepSim prediktorem denni hyperkapnie v porovnani s
jinymi parametry plicni funkce, vCetné& dechového objemu,
rychlosti dychani a maximalniho inspiracniho tlaku (MIP). Ve &tvrté
studii 52 pacientl s DMD, ve véku 7-25 let, se opét ukazalo, ze
vitalni kapacita vysoce koreluje s dennim parcidlnim tlakem oxidu
uhligitého (PaCO,).**

Dukaz, ze vitalni kapacita dokaze predpovédét preziti u
pacientd s nervosvalovym onemocnénim, pochazi ze dvou
retrospektivnich longitudinalnich popisnych studii se stejnou
skupinou, z nichZ ob& se tykaly déti s DMD.** *® Prvni studie
zahrnovala 18 pacientt s DMD a stfednim vékem 17,8 let,
sledovanych po dobu 10 let.** Druha studie zahrnovala 58
pacientt s DMD bez ventilace s vékem nad 10 let sledovanych po
dobu 14 let. ** V téchto studiich korelovala maximalni vitalni
kapacita, rychlost poklesu vitalni kapacity a sou€asna vitalni
kapacita s prezitim u pacientd bez ventilace.
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V prvni studii b5yl vek, kdy vitalni kapacita klesla pod 1 litr, spojen s
vékem umrti.*® Ve druhé, vétsi studii, kdy vitalni kapacita klesla
pod 1 litr, bylo stfedni pfeZiti 3,1 rok a 5 leté preziti dosahlo 8 %. 4

Testy sily dychaciho svalstva

Bylo vyvinuto mnozstvi testl, které jsou schopny poskytnout
informace o specifické slabosti vdechovych, vydechovych a
bulbarnich svalovych skupin. Tyto svalové skupiny pfispivaji
rdznou mérou k ventilaci, uvolfiovani sekretd a ochrané dychacich
cest a jsou rdznou mérou postizeny pfi nervosvalovych
onemocnénich. Ne&kolik studii hodnotilo tato méfitka jako
potencidlni prediktory respiranich komplikaci u pacientd s
nervosvalovym onemocnénim. VétSina studii neprokézala lepsi
pfinos nez vitalni kapacita.

MIP je méfitko sily vdechovych svall. Méfi se tlakomérem
pfipojenym k naustku. Pacient je poZadan, aby vydechl zbytkovy
objem, a pak aby se maximalné nadechl proti uzavienym
dychacim cestam. V systému je mala netésnost, ktera brani tomu,
aby se tlak vytvarel licnimi svaly. Maximalni zaporny tlak,
vytvofeny po 1 s, je zaznamenan jako MIP.

Tlak méfeny v nosni dutiné b&hem maximalniho nadechu
nosem (SNIP) je dalsi méfitko sily vdechového svalu. Méfi
balistickou misto setrvalé vdechové sily. SNIP se méfi pomoci
t&sné& padnouciho $puntu umisténého v jedné nosni dirce. Spunt
je katétrem pfipojen ke snimaci tlaku. Nadech nosem je proveden
druhou nosni dirkou. Provedeni testu SNIP je jednodusSi nez
méfeni MIP.

Maximalni vydechovy tlak (MEP) je méfitkem sily
vydechového svalu pomoci tlakoméru pfipojenému k naustku.
Pacient je pozadan, aby se nadechl do celkové kapacity plic, a pak
aby maximalné vydechl proti uzavfenym dychacim cestam.
Pacient si podpira tvare dlanémi, popf. mu je podpira pomocnik. V
systému je mala netésnost, ktera brani tomu, aby se tlak vytvarel
licnimi svaly. Maximalni tlak vytvofeny po dobé 1 s je zaznamenan
jako MEP.

Diikazy

Maximalni vdechovy tlak

Dukaz, Zze MIP dokaze predpovédét respiraéni komplikace,
pochazi z péti studii. Ukazalo se, Zze MIP zna¢né koreluje s vitalni
kapacitou ve d&tyfech prafezovych studiich déti a mladych
dospélych se svalovym onemocnénim, z nichZz vSechny byly
uvedeny v &asti o vitalni kapacité.>" %! Blizka souvislost mezi MIP
a vitalni kapacitou znamena, ze MIP rovnéz dokaze predpovidat
poruchy dychani ve spanku, noc¢ni hypoventilaci a denni
hyperkapnii u pacientt se svalovou slabosti. V némecké prafezové
studii 61 déti ve véku 5-18 let s heterogenni skupinou svalovych
onemocnéni byl MIP <4,0 kPa spojen s poruchou dychani ve
spanku a MIP <2,5 kPa s no¢ni hypoventilaci, ale oba vysledky
byly 1épe pfedpovézeny vitaini kapacitou. Prahové hodnoty MIP se
v némecké studii u dospélych pacientt Iiéily.57 V retrospektivni
dotaznikové studii, které sledovala 46 pacientt ve véku 8-16 let se
smiSenou skupinou svalovych onemocnéni MIP na rozdil od vitalni
kapacity nekoreloval s po¢tem infekci a dny antibiotické [éCby v
prededlém roce.*® A koneéné v malé studii pacienttd s DMD MIP
nepredpovédél celkovou dobu spanku se saturaci kyslikem pod
90 %, zatimco spirometrie a denni PaCo, byly prediktivnl'.60
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Tlak méreny v nosni dutiné béhem maximalniho nadechu
nosem

Dlkaz, Zze SNIP mize byt uZiteCny pfi posuzovani respiracnich
komplikaci pfi nervosvalovém onemocnéni, pochazi ze studii,
které ukazuji korelaci mezi SNIP a MIP a s vitalni kapacitou. Ve
studii 116 normalnich déti ve véku 4-11 let byl SNIP o néco vyssi
nez MIP, ale s MIP vyrazné koreloval. ®* Ve studii 126 déti a
dospélych s nervosvalovym onemocnénim nebo skeletalnimi
poruchami bylo u déti s nervosvalovym onemocnénim snadné;si
provadét SNIP misto MIP a korelace s MIP byla dobra. * SNIP
koreloval s FVC ve studii se 41 détmi s nervosvalovym
onemocnénim; v této studii byla spolehlivd méfeni SNIP ziskana u
vSech déti, zatimco FVC méfeni mohlo byt provedeno pouze u 25
ze 41 déti. Z toho plg/ne, Ze pro déti je pohybovani pfi SNIP
snadné&jsi nez u FVC. ® Provedeni SNIP a tim i spolehlivost jako
méfitka se zlepSuje pfi opakovanych provedenich. &

Maximalni vydechovy tlak
Dikaz, ze MEP muze byt uziteény pfi posouzeni respiracnich
komplikaci spojenych s nervosvalovym onemocnénim, pochazi ze
dvou studii. V jedné prafezové studii 52 pacientll s DMD ve véku
7-25 let™™ byl MEP v korelaci s vitalni kapacitou. Tato studie
naznacila, Ze v této skupiné pacientd muze MEP klesat dfive nez
MIP a vitélni kapacita s tim, jak postupuje svalova slabost. V
retrospektivni dotaznikové studii, ktera se zaméfila na 46 pacientt
ve véku 8-16 let se smiSenou skupinou svalovych onemocnéni,
koreloval MEP s frekvenci vyskytu infekci a dny s uzivanim
antibiotik v pfedeslém roce, ale korelace nebyla tak dobra jako u
vitalni kapacity.>®
Shrnuti dakazi
Délku loketni kosti nebo rozpéti pazi Ize pouzit misto vySky k
pfesnému predpovézeni ocekavanych hodnot plicni funkce
(uroven diikazu 2 + +).
Vitalni kapacita je cenny prediktor nachylnosti k infekci, potfeby
podpory dychani a preziti u déti a adolescentd s DMD (Uroven
dukazu 2 + +).
Testy funkce dychaciho svalstva, napf. maximalni vdechovy tlak,
SNIP nebo MEP, poskytuji v porovnani s vitalni kapacitou slaby
nebo zadny dikaz (Uroven dikazu 2 -).
Doporuceni
» Pro predvidani plicni funkce u déti s nervosvalovym
onemocnénim, u nichZ nelze pfesné zméfit vySku, by méla byt
pouzita délka loketni kosti nebo rozpéti pazi. [B]
» Vitalni kapacitu je tfeba zméfit u vSech pacientd s
nervosvalovym onemocnénim, ktefi jsou schopni absolvovat
spirometrii jako soucast respiraéniho posouzeni. [C]

Maximalni vydech pfi kasli

Schopnost kaslat vyZzaduje koordinované pouziti vdechovych,
bulbarnich a vydechovych svald. Uginnost kasle Ize hodnotit
pomoci CPF. CPF lze méfit pomoci obliejové masky nebo
naustku pfipojenému k pfistroji na méfeni vrcholového pritoku, do
kterého se déti snazi maximalné zakaslat po hlubokém nadechu.
Zdravi dospéli maji CPF 400 litrd/min. CPF méfeny pfi zesileném
kasli (viz ¢ast o uvolfovani dychacich cest) se nazyva ,asistovany
CPF*. Dospéli a pravdépodobné i déti nad 12 let, ktefi maji
CPF<270 litrG/min, jsou nachylné&;jsi k respirac¢nimu selhani béhem
jinak trivialni infekce dychacich cest, a to v dusledku zadrzovani
sekret(l. Dospéli a pravdépodobné i déti nad 12 let, ktefi maji
CPF<160 litrG/min, nejsou schopny si uc¢inné uvolnit sekrety z
dychacich cest, a v situacich, kdy je pouzita uméla dychaci trubice,
muze byt UspéSna extubace a dekanylace obtizna a
pravdépodobné selze bez Castého pouzivani metod zesileného
kaSle a okamzitého pouziti NIV.
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Dukazy

Studie 49 dospélych vyzadujicich ventilaci endotrachealnimi nebo
tracheostomickymi trubicemi a s fadou nervosvalovych obtiZi
zjistila, Ze pacienti s asistovanym CPF <160 litrd/min nemohli byt
Uspésné extubovani nebo dekanylové\ni,66 coz naznacuje, Ze pro
efektivni uvolnéni sekretl a udrzeni prachodnosti dychacich cest
je potfeba CPF=160 litr0/min. Nasledna studie 157 invazivné
ventilovanych dospélych pacientt a nespecifikovaného poctu déti,
véetné 139 pacientd intubovanych kvdli akutnimu respira¢nimu
selhani, uvadéla 100% Uspésnost extubace u pacientll s CPF=160
litra/min®” a 80% uspésSnost u pacientd s CPF<160 litrd/min.
Naznacené duvody vysSi uspésnosti u pacientll s velmi nizkym
CPF byly lepSi personal a zkuSenosti pacientll s mechanickymi
pomuckami pro usnadnéni kasle a NIV a pozadavek na hladinu
pacientovy saturace kyslikem min. 95 % po dobu 12 hodin pfed
ukazaly, Ze asistovany &i neasistovany CPF nad 270 litrG/min je
dostatecny k ochrané pfed akutnim zhor§enim respiracnich funkci
souvisejicim s infekci dychacich cest. 396859 Pravdépodobny diivod
vy§§iho CPF pozadovaného k ochrané pred zhorSenim
respiracnich funkci je snizeni sily dychaciho svalstva, které, jiak je
znamo, se objevuje u pacientd s NMW pii akutni infekci.”® To
znamena, ze hodnota CPF<270 litrG/min, zatimco je pacient v
poradku, mize klesnout pod kritickou hladinu 160 litrd/min b&éhem
infekéniho zhorSeni, coz vede k zadrzovani sekretd a
respiracnimu selhani. V jedné studii déti a dospélych s DMD vitalni
kapacita <2,1 litri nejlépe predpovédéla CPF<270 litri/min. "

Je tfeba davat pozor pfi pouzivani prahovych hodnot CPF,
odvozenych z populace dospélych, u déti. Byly publikovan
standardni hodnoty CPF u normalnich déti ve véku 4-18 let.”
5-centilovy CPF se pohyboval od 110 litrd/min u 4letych divek do
518/litrd/min u 18letych chlapcli. Ve studii 46 déti a mladsSich
dospélych s NMW ve véku od 4 do 20 let (praimérny vék 12,7+3,7
let) pfedpovidalo CPF<160 litrG/min frekvenci zavazného hrudniho
zhordeni s citlivosti 75 % a specificitou 79 %.°° Tato studie
vyuzivala absolutni hodnoty CPF, misto hodnot korigovanych
vékem a vySkou. Hodnota 160 litrd/min je vyznamné niz$i nez
hodnota, ktera je u dospélych stanovena jako ochranna proti
recidivujicim hrudnim infekcim (270 litrd/min). V soucasné dobé
neexistuji dostate¢né dikazy u déti, které by poskytly prahy
absolutnich hodnot CPF, jez by spolehlivé pfedpovédély riziko
akutniho zhor$eni respirac¢nich funkci. Mize byt rozumné pouzivat
prahové hodnoty dospélych u starSich déti (nad 12 let), predevsim
déti s DMD, kdy je vitélni kapacita obvykle na vrcholu ve véku
okolo 12 let.

Shrnuti dakazu
U dospélych s NMW je CPF 160 litrG/min nezbytné pro ucinné
uvolriovani sekretd a CPF 270 litrd/min a vyS$Si je spojeno s
odolnosti proti infekcim dychacich cest. Nejsou k dispozici
ekvivalentni hodnoty u déti, upravené na vék (hladina dikazu 3).

Hledisko spravné praxe
» CPF by mél byt pouzit jako soucast posouzeni ucinného

uvolfiovani sekretll u déti s nervosvalovym onemocnénim,

které jsou starsi nez 12 let. [V]

Méreni dennich hodnot krevnich plynt

Obecné je analyza krevnich plyn u déti provadéna s pouzitim
arterializovanych vzorkd. Vysledky mohou byt zkresleny odbérem
ze Spatné prokrvenych tkani nebo hyperventilaci spojenou s
procedurou.

Thorax 2012;67:i1-i40. doi:10.1136/thoraxjnl-2012-201964

Denni hyperkapnie indikuje hypoventilaci béhem bdélosti; déti s
denni hyperkapnii budou také trpét no€ni hypoventilaci. Denni
vzorek kapilarniho  krevniho plynu ukazujici zvySenou
plazmatickou hladinu hydrogenuhli¢itanu mulze ukazovat na
existenci no¢ni hyperkapnie.

Duikazy

Dlkaz, Ze denni krevni plyny mohou urcit pacienty s noéni
hypoventilaci, pochazi ze dvou prifezovych studii. V malé studii
19 pacientt ve véku nad 12 let (primérné 18,6 let) a s DMD
koreloval denni PaCO; vyznamné s celkovou dobou spanku se
saturaci kyslikem pod 90 %. Denni PaCO ,>45 mm Hg
predpovidal nocni hypoventilaci (libovolné definovanou jako
saturaci kyslikem pod 90 % u 2 % celkové délky spanku) s 91%
citlivosti a 75% specificitou. *° Ve studii 61 déti ve véku 5-18 let s
heterogenni skupinou svalovych onemocnéni pfedpovédél denni
PaC0O,>40 mm Hg nocni hypoventilaci s citlivosti 92 % a
specificitou 72 %.%

Dukaz, Zze denni PaCO, dokaze predpovédét preziti, pochazi z
jedné studie. V retrospektivni longitudinalni popisné studii 18
pacientt s DMD (ve véku nad 14 let, prim. vék 17,8 let), koreloval
denni PaCO; s vitalni kapacitou a prezitim. V postupné
vicenasobné regresni analyze pro preziti neé)oskytl PaCO,zadnou
dal$i prediktivni hodnotu k vitalni kapacité.4

Celono¢ni monitoring spanku
Pokles respiracni funkce u pacientt s progresivnim
nervosvalovym onemocnénim nakonec vede k respiracnimu
selhani a denni hypoventilaci. Mechanika dychani je narusena ve
spanku, proto je hypoventilace u pacientd s NMW evidentni
nejprve béhem spanku. Faze spanku u déti Ize zhruba rozdélit na
aktivni (REM) spanek a klidny (non-REM) spanek. Sila branice je
zachovana ve vSech fazich spanku. Funkce meziZzebernich svald,
svalCl hornich dychacich cest a pomocnych svall je v aktivnim
spanku sniZzena kvdli svalové atonii. No¢ni hypoventilace u
progredujici NMW se proto nejprve objevuje v aktivnim spanku,
kdy je sila svalGi naruSena nejvice. S rostouci respiraéni slabosti
progreduje hypoventilace do vSech fazi spanku, nez pak prejde i
do denni hypoventilace. Celono¢ni monitorovani spanku se
vyuziva k uréeni pacientd s no¢ni hypoventilaci.

V celono¢nim monitorovani existuje mnozstvi pfistup(, které Ize
pouzit k ziskani informaci o poruchach dychani ve spanku. Tyto
pfistupy jsou pfedmétem diskuze kvUli rostouci sloZitosti.

Pulzni oxymetrie

Nejjednodudsi posouzeni poruchy dychani ve spanku je noéni
monitorovani saturace kyslikem. Zaznamy saturace kyslikem
mohou byt obtizné interpretovatelné, protoze zjevna desaturace
muze byt disledkem ruseni pfi pohybu a Spatného signalu.
Technicky vyhovujici oxymetrie vyzaduje spravné umisténou
sondu, vzorkovani >60x/s s vystupem priameérovanym po dobu
4-10 s a zobrazovanym v 1s intervalech. Udaje musi byt
zobrazovany v pletysmografickém prabéhu, aby umoznily
posouzeni kvality Zivota, a ve formatu, ktery umozrfiuje vidét
nékolik hodin oxymetrie na jedné obrazovce a podle potfeby i jeji
proSetreni.

Skute€na desaturace kyslikem mize byt dusledkem OSA nebo
hypoventilace. OSA a hypoventilace se ¢astéji vyskytuji v aktivnim
spanku. V pfitomnosti OSA mohou zaznamy oxymetrie ukazovat
typicky zubaty pribéh opakovanych cyklickych desaturaci
kyslikem v aktivnim spanku, zatimco se mohou vyskytovat doby
trvalejSi desaturace kyslikem, pokud se objevi hypoventilace.
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Tento prubéh ale nemusi byt vzdy pozorovatelny, proto pfi pouziti
oxymetrie nelze spolehlivé odlidit OSA a hypoventilaci. Mirna OSA
se mulze vyskytnout, i kdyZz je zaznam saturace kyslikem
normalni” a hyperkapnie byla hlaena u déti s NIV nebo
kontinualnim pozitivnim tlakem v dychacich cestach (CPAP) i pfes
normalni oxymetrii (saturace kyslikem nikdy pod 92 %).74 | pfes
tato pozorovani doSel Vybor pro tyto pokyny k nazoru, Ze klinicky
vyznamna hypoventilace v disledku svalové slabosti se jen
nepravdépodobné objevi za nepfitomnosti desaturace pod 93 % a
samotna technicky vyhovujici oxymetrie je pfijatelna metoda
screeningu hypoventilace u asymptomatickych déti s NMW, pokud
neni monitorovani oxidu uhli€itého pohotové k dispozici. Vybor by
nedoporu€il samotnou oxymetrii jako prostfedek sledovani
ucinnosti ventilace u déti s NIV a ta ani se nezda byt dostacujici k
vylou€eni poruchy dychani ve spanku u symptomatickych déti.
Monitorovani saturace kyslikem se ukazalo jako proveditelné u
pacient(l s DMD, ktefi jsou v domaci pééi.7

Oxykapnografie

Pfenosné pristroje, které dokazou provadét transkutanni méfeni
oxidu uhli¢itého, umozhuji jednoduché testovani kysliku a
monitorovani oxidu uhli¢ittho bé&hem spanku. Doby setrvalé
desaturace kyslikem spolu se setrvalou hyperkapnii v aktivnim
spanku silné naznac€uji hypoventilaci, ackoli je tento pribéh mozny
i v souvislosti se zavaznou OSA. Méfeni oxidu uhli¢itého lze
provést pomoci pfistroji méfeni na konci vydechu nebo
transkutannich pfistroju. Nékteré transkutanni pfistroje umozriuji
souCasné méreni oxidu uhli¢itétho a saturace kyslikem a jsou
vhodné pro subjekty kazdého véku, v&etné dospélych. V
retrospektivnim posouzeni 609 détskych pacientd s PSG,
transkutanni oxid uhli¢ity dobfe koreloval s méfenimi oxidu
uhligitého na konci vydechu.’

Respiracni polygrafie (kardiorespiraéni spankové studie)
Slozitost spankové polygrafie (kardiorespiraénich spankovych
studii) se v riznych zafizenich li§i. Hlavni zpisob méfeni zahrnuje
oxymetrii s pletysmografickym signalem, transkutanni monitoring
nebo monitoring oxidu uhli¢itého na konci vydechu, EKG, hrudni i
bfisni pasma induktance pro posouzeni charakter(
thorakoabdominalniho dychani, pohybl sondy a nasalniho
pritoku (detekovaného bud nosnim termistorem nebo tlakovym
¢idlem). K dal$im zplGsobUm Ize zafadit polohu ve spanku a
videomonitorovani.

Posouzeni spanku u déti mGze obsahovat vyznamné ruseni
(artefakt) kvali Spatnému pfizplsobeni se pfistroji a pohybu ve
spanku. Vyhodou slozitéjSich studii je, Zze jsou shromazdény
podrobnéjSi informace a ruSeni lze snadné&ji vyloudit.
NejdllezitéjSim zplsobem identifikace ruSeni je oxymetricky
pletysmograf, ktery dava oxymetrické hodnoté¢ méfitko
spolehlivosti. K nevyhodam slozitgjSi patfi Spatna
snasenlivost obtéZujiciho vybaveni, ktera mize naruSovat kvalitu
celkové studie. Méfeni nasalniho prutoku muze byt obzvlast
obtézujici a u nékterych pacientd maze byt i kontraproduktivni.

Polysomnografie

PSG obnasi monitorovani spanku kontinualnim EEG,
elektromyografem a elektrookulografem spolu s celkovym
monitorovanim kardiorespiraéni  funkce (oxymetrie S
pletysmografickym signalem, monitorovani oxidu uhli¢itého, EKG,
hrudni a bfisni pasma induktance, nasalni pratok, pohybova
sonda, poloha ve spanku a videomonitorovani). Kompletni PSG
poskytuje informace o Uucinnosti spanku a kvalité spanku i
podrobny popis charakteru dychani a jeho abnormalit.
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Nacasovani a frekvence celono¢niho monitorovani
Existuji dukazy, Ze vitalni kapacita je hodnotnym prediktorem
no¢ni hypoventilace, jak uz bylo uvedeno vySe. DalSi udaje pro
hodnoceni hypoventilace béhem spanku, uvedené v tabulce 5,
jsou zaloZeny na odborném posudku Vyboru téchto pokynd.
Neexistuji Zadné studie, které by hodnotily, jak ¢asto by mély
byt studie spanky provadény. Shodné tvrzeni Americké
spole€nosti pro hrudni medicinu, tykajici se DMD, uvadi
kazdoro€né& provadéné hodnoceni.”” U malych déti, u nichz je
rychlost progrese onemocnéni nejista, nebo u starSich déti, které
vykazuji klinické zhorSeni nebo trpi opakovanymi infekcemi, muze
byt nutné provadét posouzeni spanku Castéji nez jednou za rok.
Udaje o spanku by mély byt interpretovany zkuSenym
odbornikem s vhodnym vzdélanim v oblasti spankové mediciny.
VétSina stfedisek v UK si vy€lenila spankového fyziologa, ktery je
odpovédny za interpretaci spankovych studii.

Dukazy

Dlikaz, Zze celono¢ni monitorovani spanku muze byt pouZito k
predpovézeni progrese nervosvalového onemocnéni, pochazi ze
dvou studii. V randomizovaném, placebem kontrolovaném
klinickém hodnoceni 26 pacientd s NIV a bez lécby, ktefi trpi
nervosvalovym onemocnénim nebo onemocnénim hrudni stény a
byla u nich pozorovana nocni hyperkapnie, ale denni
normokapnie, progredoval stav pacientll z kontrolni skupiny do
denni hyperkapnie, popf. progresivnich symptomu do dvou let.”® v
retrospektivni longitudinalni popisné studii 18 pacientd s DMD a
bez ventilace (vék >14 let, median 17,8 let), korelovala minimaini
PaO, méfena v noci ve skupiné adolescentd s DMD, s naslednym
prezitim.*

Pulzni oxymetrie

Neexistuji zadné studie, které specificky hodnoti, zda je samotné
monitorovani saturace kyslikem pfiméfené nebo nezbytné jako
metoda screeningu no¢ni hypoventilace u déti nebo dospélych s
nervosvalovym onemocnénim. K dispozici je jedna studie 50 déti
(23 s nervosvalovym onemocnénim) s NIV nebo CPAP kvdli
porucham dychani ve spanku, ktera zjistila, Ze samotna oxymetrie
neuspéla pfi urovani jedincl s hyperkapnii (transkutanni CO »>50
mm Hg v 10 % zaznamenavaného ¢asu nebo alespon nepfetrzité
po dobu 5 minut).”

Tabulka 5 Indikace celono&niho monitorovani spanku u déti s
nervosvalovou slabosti
Indikace

Vitalni kapacita <60 %
pfedpovidana

Poznamky

Détem musi byt obecné 6 a vice
let, aby poskytly spolehlivé
vysledky spirometrie.

U chlapct s DMD ukazuje vitalni
kapacita nad 1,8 litrG na velice
malou pravdépodobnost vyskytu
nocni hypoventilace
Neschopnost chodit je méfitko
stfedni az zavazné svalove
slabosti

Ztrata chlize kv(li progresi
slabosti, nebo déti, které
nikdy neziskaly schopnost
chodit

Malé dité se slabosti Vypuknuti nemoci v utlém véku je

slabosti
Déti se symptomy Viz ¢ast ,klinické posouzeni*
obstrukéni spankové
apnoe (nebo)
hypoventilace
Déti se slabosti branice Hypoventilace béhem spanku se
muZe vyskytnout, i kdyz je
obecné svalova sila zachovana
U téchto déti je obzvlast velké
riziko no¢ni hypoventilace, i pfes
relativné zachovalou svalovou
silu, chlizi a témé&r normalni

vitalni kapacitu

Déti se syndromem ztuhlé
patefe
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Oxykapnografie

Neexistuji zadné studie, které specificky hodnoti, zda je
transkutanni sledovani oxidu uhli¢itého spolu s monitorovanim
saturace kyslikem pfimé&fené nebo nezbytné jako metoda
screeningu noc¢ni hypoventilace u déti nebo dospélych s
nervosvalovym onemocnénim. Informace, které poskytlo
sledovani oxidu uhli¢itého spolu s oxymetrii, byly zkoumany v malé
studii 11 pacientd ve véku 15-75 let s heterogenni skupinou
svalovych  onemocnéni. Oxymetrie byla porovnana s
oxykapnografii pomoci méfeni oxidu uhli¢itého na konci vydechu.
U vSech péti pacientd, ktefi méli vyraznou hyperkapnii (CO, na
konci vydechu >47 mm Hg) byla také prokazana desaturace
kysllkem

Respiracni polygrafie

Neexistuji Zadné studie, které specificky hodnoti, zda je respiracni
polygrafie pfiméfena nebo nezbytna jako metoda screeningu
nocni hypoventilace u déti nebo dospélych s nervosvalovym
onemocnénim.

Polysomnografie

Neexistuji zadné studie, které specificky hodnoti, jaka uroven

monitorovani spanku je potfebna k ureni déti s nervosvalovym

onemocnénim, ktefi maji poruchy dychani ve spanku. Dvé shodna
tvrzeni o standardni péci o DMD, respektive SMA, uvadsgji
kompletni PSG Jako zvolenou studii u déti s rizikem poruchy
dychéni ve spanku Tyto dokumenty uznavaji skute€nost, Ze
podrobna PSD nebo spankova polygrafie nejsou vSude k dispozici

a s ohledem na dostupné zdroje doporucuji co nejpodrobnég;jsi

uroven studie.
Doporuceni

» Posouzeni poruchy dychani ve spanku by mélo byt provadéno
alespon jednou ro¢né u déti s pfedpovidanou vitalni kapacitu
<60 % a u déti, které se staly v dusledku progresivni svalové
slabosti nechodici nebo které nikdy nedosahly schopnosti
chiize. [D]

Hlediska spravné praxe

» Posouzeni poruchy dychani ve spanku by mélo byt provadéno
alespon jednou ro€né u vSech malych déti se slabosti, déti s
nervosvalovou slabosti, které maji symptomy OSA nebo
hypoventilace, u déti s klinicky zjevnou slabosti branice a u déti
se syndromem ztuhlé patefe.[ [V]

» U malych déti, u nichZ je rychlost progrese onemocnéni
nejista, nebo u starSich déti, které vykazuji klinické zhorseni
nebo trpi opakovanymi infekcemi, popf. se u nich objevily
symptomy poruchy dychani ve spanku, muze byt nutné
provadét posouzeni spanku ¢astéji nez jednou za rok. [V]

» Technicky vyhovujici celonoCni oxymetrie (viz text), ktera
ukazuje, Ze je saturace kyslikem udrzovana na 93 % nebo
vySe, je povazovana za dostateCnou k vylouCeni klinicky
vyznamné nocni hypoventilace u asymptomatickych déti s
NMW. [V]

» VSechny déti s abnormalni celono€ni oxymetrii by mély
podstoupit detailnéj§i monitorovani spanku, jehoz soucasti je
alespori oxykapnografie. [V]

» Pokud u pfi¢iny poruch dychani ve spanku existuji pochyby,
méla by byt provedena celonoéni PSG nebo spankova
polygrafie. []

» U nékterych pacientd mize byt nejlepSi moznosti pfenosna
celonoéni oxykapnografie nebo polygrafie provadéna doma.[V]
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» Interpretace celono€niho monitorovani spanku by méla byt
provedena zkuSenym odbornikem s vhodnym vzdélanim v
oblasti spankové mediciny. [V]

Studie k ur€eni aspiraéni pneumonie

Potize s krmenim jsou u nervosvalového onemocnéni déti dobfe
popsany. Polykaci obtize zvySuji riziko aspiraéni pneumonie. K
symptomdm naznacujicim progredujici potize s polykanim patrl
kaSel nebo duseni se jidlem a rostouci dobu stravenou jidlem. 8l
Vdechnuti mize byt nepostfehnutelné a projevuje se jako
recidivujici pneumonie. Neexistuje zadny zlaty standard zjiStovani,
zda nedoslo k vdechnuti. Pokud existuje podezfeni na aspiracni
pneumonii, vétSina stfedisek pfizve FeCového a jazykového
terapeuta, ktery provede posouzeni krmeni a zvazi provedeni
videofluoroskopické studie polykaciho aktu (VFSS), pokud existuji
obavy tykajici se bezpecnost polykani. Posouzeni krmeni pomuze
formalné urcit, zda manipulace s jidlem v ustech, narusené
2vykani nebo polykani ovliviiuji pacientovu schopnost bezpe&né
pfijimat potravu. DlleZitym zfetelem je vliv polohovéani a kontroly
hlavy.

Pokud existuji obavy o bezpecnost polykani po provedeném
posouzeni polykani, je tfeba zvazit provedeni VFSS. Tyto studie
poskytuji podrobné informace o ustnich a hltanovych stadiich
polykaciho manévru. Pfimé vdechnuti do hrtanu Ize
dokumentovat, pokud nému dochazi. Penetrace hrtanu s vrstvou
na dolni strané hrtanové priklopky je abnormalni a muze vést ke
vdechnuti, obzvlast pokud je pacient unaveny. RGzna svalova
onemocnéni byvaji spojena s rGznymi polykacimi obtizemi.
Pacienti se zavaznou slabosti, napf. déti se SMA 1. typu, mohou
mit paralyzované hlasivky a tiché vdechovani.*® U déti s DMD je
nejvice naruSena oralni faze a ta prlsplva k riziku zaskoCeni, i kdyz
je hrtanova faze relativné zachovana.?? U déti s NMW muze
dochazet k vdechnuti, kdyZ nejsou v pofadku a mohou byt tim
padem slabsi a musi se potykat s nardstajicim mnozstvim sekret(
v dychacich cestach. VFSS pofizuje snimek v urcitém Case a
muze byt fale$né uklidrujici. | kdyZ je tato procedura opakovana
pfi nékolika pfilezitostech, mohou byt u ditéte urcité rysy polykani,
véetné vdechovani, prehlédnuty; je proto dllezité, aby byly
vysledky VFSS interpretovany spolu s anamnézou a klinickym
hodnocenim. Ve studii 30 pacientd s DMD a vékem 6-31 let, u
nichz se opakované vyskytly hrudni infekce nebo potize s
dudenim, nebyly u VFSS polykaci obtize vzdy spojeny s
vdechnutim.®

Pfimou vizualizaci polykani Ize provést pomoci flexibilniho
endoskopu. To obnasi zavedeni flexibilniho endoskopu nosem do
zadni Casti hltanu nad hrtanem a pozorovani hrtanu pfimo pfi
polykacim manévru. Tato metoda vyzaduje zru€nost a zkuSenosti
a v sou¢asné dobé se nejedna o pfili§ roz§ifeny zpusob hodnoceni
polykani u déti s nervosvalovym onemocnénim.

Dukazy

Cty¥i pozorovaci studie u celkem 57 déti s DMD, vrozenou
myopatii nebo vrozenou svalovou dystrofii pouzivajici kombinaci
klinického posouzeni a VFSS ukazaly, ze VFSS je Ccasto
abnormalni u déti s NMW, ale ne vzdy koreluje se symptomy. V
jedné studii 14 déti s merosin-deficietni svalovou dystrofii,
podstoupilo pét déti bud' s laryngealni penetraci nebo vdechnuti do
pradusnice (trachedlni aspiraci), kterou ukazala VFSS,
gastrostomii a prestalo se s jejich krmenim usty. Tyto déti
nasledné pfibraly na vaze a zlepSily se jejich respiraéni funkce. 8y
24 chlapct a mladych muzd s DMD, ktefi byli posouzeni kvuli
anamnéze polykacich obtizi nebo duéenl’ a recidivujicich hrudnich
infekci, nebyl pomoci VFSS nalezen dlkaz vdechnuti do
pridusnice.

81-84
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Hledisko spravné praxe

» Déti s nervosvalovym onemocnénim s anamnézou polykacich
obtizi by mély podstoupit posouzeni krmeni FeCovym a
jazykovym  terapeutem, vCetné videofluoroskopického
posouzeni polykani, pokud neni polykani povazovano za
bezpeéné.[V]

UVOLNENi DYCHACICH CEST A TRENINK DYCHACIHO
SVALSTVA

VétSina nezavislych metod uvolfiovani dychacich cest zacina tim,
Ze se dité zhluboka nadechne a pak nucené vydechne (vyfoukne
vzduch) nebo zakasle. Hlubokym nadechem se vzduch dostane za
hleny (pfimo a kolateralni ventilaci), otevie dychaci cesty, uvolni
sekrety v malych dychacich cestach a mobilizuje sekrety do
velkych dychacich cest. Sekrety jsou dale uvolfovany z
centralnich dychacich cest G€innym vyfouknutim vzduchu nebo
kaslem. Nezavislé metody uvolfovani dychacich cest jsou
neucinné u déti s vyznamnou NMW, protoZe se nejsou schopny
zhluboka nadechnout a neumi u¢inné kaslat. Podobné nevhodné
jsou u déti s vyraznou NMW i oscilacni pfistroje s pozitivnim
vydechovym tlakem, protoze dit€ musi provést hlubsi nadech nez
normalné a vydechnout proti odporu, zatimco pfistroj pfi vydechu
osciluje.

Metody hrudni fyzioterapie u déti s MNW

PFed hrudni fyzioterapii mize byt pfinosné vyuzit inhalaéni [é¢bu,
véetné zvlh¢ovani, mukolytik nebo hypertonického fyziologického
roztoku, ktera pomuze uvolnit sekrety.

Standardni hrudni fyzioterapie

Standardni hrudni fyzioterapie se sklada z posturaini drenaze a
manualnich postupl (poklep nebo vibrace). Poklep na hrudnik je
provadén rukou, prsty nebo obli¢ejovou maskou a je obecné dobie
snasen a velmi roz$ifen u malych déti a mimin, a mize byt také
ucinny u kojenci s NMW v kombinaci s nosohltanovym
odsavanim. Vibrace hrudniku obnaseji pouziti rychlé dodatecné
sily na hrudnik na zacatku vydechu, po niz nasleduji oscilaéni
komprese, dokud neni vydech kompletni. Ma se za to, ze
komprese a oscilace aplikovana na hrudnik pomahaji Cisténi
dychacich cest zvySovanim maximalniho vydechového proudu,
ktery posune sekrety do velkych dychacich cest, kde mohou byt
uvolnény odsatim nebo kaSlem. Pozornost je tfeba vénovat
pouzivani téchto technik u nemluvnat, kdy je hrudni sténa velmi
poddajna a uzaviraci objem plic je vysoky, protoze mohou
zplUsobit atelektdazu. Vétsiho pFinosu standardni  hrudni
fyzioterapie Ize dosahnout, pokud je pacient schopen se zhluboka
nadechnout. Hluboké dychani Ize podpofit pouzitim neinvazivnich
ventilatord nebo pouzitim pfistroji pro preruSované pretlakové
dychani (IPPB).

Intrapulmonarni perkusni ventilace

Intrapulmonarni perkusni ventilace (IPV) je modifikovana metoda
IPPB, ktera superponuje vysokofrekvenéni minidavky vzduchu
(100-300+ cykll za minutu) na jedinchv vlastni charakter
vdechového a vydechového dychani. To vytvafi vnitfni vibrace
(perkusi) v plicich a podporuje uvolfiovani sekretd.

Vysokofrekvenéni oscilace hrudni stény

Vysokofrekvenéni oscilaci hrudni stény (HFCWO) lze provadét
prerusovanym stlacovanim hrudni stény pomoci nafukovaci vesty
nebo krunyfe upravenych tak, aby pohodiné obepinaly hrudnik, s
pouzitim frekvenci 5-20 Hz. Vibrace hrudni stény vytvari oscilacni
proud vzduchu, ktery podporuje mobilizaci sekreti z perifernich
dychacich cest smérem k ustlm.
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Pfi pouziti IPV a HFCWO existuje moznost mobilizace velkého
objemu sekretl a je proto dulezité zaijistit, aby bylo po ruce vhodné
pohotovostni vybaveni (napf. resuscitacni vak a odsavani), pokud
dojde k mobilizaci velké hlenové zatky do centralnich dychacich
cest.

Incentivni spirometrie

Pfistroje IS jsou navrzeny tak, aby napodobovaly pfirozené
vzdychani nebo zivani povzbuzenim pacienta, aby dychal dlouze,
pomalu a zhluboka. Toho je dosaZeno pouZitim pfistroje, ktery
davé pacientovi vizualni nebo jinou pozitivni zpétnou vazbu, pokud
vdechuje s pfedem stanovenou rychlosti nebo objemem a vydrzi
nadech minimalné 3 s. Cilem této procedury je zvysit vdechovy
objem, zlepsit vykonnost vdechového svalu a znovu vytvofit nebo
stimulovat normalni charakter plicni hyperinflace. Tento pfistroj je
Casto pouzivan v poopera¢nim obdobi.

Zesileny kasel

Metody zesileného kasle jsou kli€ovou soucasti uc¢inného ¢isténi
dychacich cest u déti s NMW. Maji dvé Casti - za prvé zvySeni
vdechovaného objemu a za druhé zvySeni vydechové sily pouzité
na vdechnuty objem; u obou C¢asti lze ukazat, ze zvySuji
vydechovou rychlost pfi kaslani.

Pokud je funkce bulbarniho svalu dostate¢na k tomu, aby
zUstala hlasivkova $térbina (glottis) zaviena, vdechovy objem plic
Ize zvySit celou fadou metod. Maximalni nadechova kapacita
(MIC) je maximalni objem vzduchu, ktery zustane v plicich
pacienta nad spontanni vitalni kapacitu. MIC je dosazeno, pokud
se pacient zhluboka nadechne, zadrzi dech, nacez je pouzito
vhanéni vzduchu pomoci masky s dychacim vakem a ventilem,
ventilatorem s cyklovanym objemem nebo glossofaryngealniho
dychani. Pokud bulbarni dysfunkce brani u¢innému zadrzeni
dechu, Ize pouZzit metody pasivniho nadechu. Toho Ize dosadhnout
pouzitim upraveného systému masky s vakem a ventilem s
uzavienym vydechovym portem (vak pro doplnéni objemu plic),*
s pristrojd MI-E nebo ventildtoru s cyklovanym objemem
nastavenym tak, aby dodavaly jednotlivy vdechovy objem, ktery se
blizi predpovidané vdechové kapacité.®® Pfi pouziti pasivnich
metod se dosazeny vdechovy objem nazyva nadechova kapacita
plic. Glossofaryngealni dychani se sklada ze série 6-10 sacich
pulsu, vytvofenych &innosti rtl, jazyka, mékkého patra, hltanu a
hrtanu. Vzduch je zadrZen v hrudniku hrtanem, kterg'/ funguje jako
ventil, zatimco Usta se oteviou pro dalSi nadech.?” ® Pfipomina to
charakter dychani zaby a toto dychani se také nazyva ,zabi
dychani“. Glossofaryngealni dychani muaze kromé zlepSeni
Gcinnosti kasle také umoznit pacientim s denni plicni ventilaci
stravit néjaky Cas bez ventilatoru. Neéktefi pacienti se
glossofaryngedlni dychani nauli sami, aby si bé&hem dne
zachovali vlastni dychani.

Vydechovy proud vzduchu lze u déti s NMW zvysSit stlacenim
hrudni nebo bfisni stény, emuz se nékdy Fikd manuélné
asistovany kasSel. Synchronni stlaeni bficha, kdyz pacient
zakasle, vyvola nahlé zvySeni bfiSniho tlaku a to zplsobi, ze
obsah bfi$ni dutiny vytlaci branici vzharu a zvysi tak vydechovy
proud vzduchu.®® *° Tuto metodu Ize kombinovat s vhan&nim
vzduchu a dosahnout tak vétSiho vydechového pratoku béhem
kasle.

Pfistroje MI-E uvolfuji sekrety pouzitim pozitivniho tlaku na
dychaci cesty (nadech), a nasledné rychlym pfechodem do
negativniho tlaku (vydech). Tento rychly posun tlaku produkuje
vysoky vydechovy pratok 6-11 litrd/s (360-660 litri/min), coz
simuluje pfirozeny kasel.
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Dukazy

Metody uvolnovani
dychacich cest
Nejsou k dispozici kontrolované studie prokazujici pfinos hrudni
fyzioterapie u déti s NMW béhem akutniho zhor$eni respiracnich
funkci spojeného s infekci dychacich cest. Odborny nazor a
klinické zkuSenosti rozhodné uvadeéji, ze hrudni fyzioterapie je
kritickou €asti zvladani tohoto problému a kontrolované studie s
vétvi s placebem by byly neetické. U déti s NMW, které vyzaduji
podporu invazivni ventilaci pfi akutnim zhorSeni, je ucinné
uvolnéni dychacich cest nezbytné pro rozhodnuti a uspé&snou
extubaci. Byly publikovany protokoly Ié€by spojené s vysokou

uspésnosti extubace, které zahrnuji agresivni uvolnéni dychacich
cest. 39 67 68 91-94

dychacich cest pri akutni infekci

Strednédobé a dlouhodobé vysledky

Neexistuji zadné kontrolované studie prokazujici pfinos hrudni
fyzioterapie pro stfednédobé a dlouhodobé vysledky, napf.
zabranéni akutnimu respira¢nimu selhani béhem infekce
dychacich cest, zachovani plicni funkce nebo preziti. Pozorovaci
studie a restrospektivni pfipadova posouzeni ukazaly kles JICI
pocet hospitalizaci a zvySeny pomér pfeZiti u déti s NMVy 396891
porovnani s historickym sledovanim. LepSi vysledky byly spojeny
se zavedenim lécebnych protokold, které obsahuji t¢inné metody
uvolfiovani dychacich cest. Rodinam jsou domua poskytnuty
monitory saturace kyslikem a pokud béhem infekce dychacich
cest klesne saturace kyslikem pod 95 % v mistnosti, jsou pouZity
metody pro uvolnéni dychacich cest (MI-E, vhanéni vzduchu a
manualné asistovany kasel), dokud se saturace kyslikem nezlepsi.
Protokoly 1é€by za &asové obdobi, kdy bylo pozorovano zlepseni
vysledku, ¢asto obsahovaly pouziti NIV a je obtizné oddélit pfinos
ucinného uvolnéni dychacich cest of pfinosu NIV.

Inhalaéni terapie (Dornase alfa, mukolytika, hypertonicky
fyziologicky roztok) a pouZiti zvlh¢ovani

Zadné studie nehodnotily Gginky inhalagnich terapii na uvolfiovani
sekretll u déti s NMW. Déti s NMW nemaiji obvykle zakladni potize
s mukocilidrnim  &i§ténim a reologii sputa. Zadné studie
nehodnotily uginek zvih€ovani na uvolfiovani dychacich cest u déti
nervosvalovym onemocnénim, které pouzivaji NIV.

Oscilaéni terapie

Pouziti IPV bylo nejprve hlaseno u série pfipada ¢tyr pacientd (tFi
déti); tfi s NMW a jednoho s atelektazou. TFi pacienti prokazali po
IPV zlepSeni v okysliCeni a vyfeSeni atelektazy na rentgenu. Jedno
dité nalphavé potfeb ovalo pomoci s kaslem po IPV kVU|I uvolnéni
hlenové zatky z prddusnice po mobilizaci sekretd.®” Studie osmi
dospélych s DMD s tracheostomiemi porovnavaly IPV s
technlkaml nuceného vydechovani a manualné asistovanym
kaslem.”® U péti pacientl s dlouhotrvajici chronickou hypersekreci
(vice nez 30 ml sekretd dychacich cest za den odsatych
tracheostomu) bylo uvolfiovani sputa lepsi pomoci IPV. Reardon
a kol.” randomizovali 18 déti (ve véku 11-19 let) s neurologickym
a nervosvalovym onemocnénim k pouzivani profylaktického 1PV
nebo IS po dobu 7 mésicu. U déti ve skupiné s IPV se nevyskytla
pneumonie a nebylo tfeba pouzit antibiotika v porovnani se tfemi
infekcemi a 44 dny uzivani antibiotik ve skupiné s IS. IPV byla také
spojena s menSim pocétem dnli celkem stravenych v nemocnici
kvili respiracnim obtizim (zadny v porovnani s 8 dny) a menSim
poétem dn( absence ve Skole.

Pouze jedna studie hodnotila u€inek HFCWO. Dvacet tfi déti s
mozkovou obrnou (n=9) a nervosvalovym onemocnénim (n=14)
bylo randomizovdno k [|é¢bé& HFCWO nebo konvenéni
fyzioterapii.*®
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Ze 14 pacientd s NMW jich 10 pouzivalo noéni NIV. Pacienti méli
podle pokynl provadét 1é¢bu, ke které byli pfidéleni, tfikrat denné
po dobu priimérné 5 mésicl. Mezi témito dvéma skupinami nebyl
vyznamny rozdil v primarnich méfitcich vystupu (hospitalizace a
uzivani antibiotik). PeCovatelé uvadéli lepSi dodrzovani HFCWO
nez konvencéni fyzioterapie. V pfipadové zpravé ditéte se SMA
1.typu byla HFCWO shledana bezpecnou a zdalo se, Ze pomaha
pfi fedeni predtim nevyfesené atelektazy na rentgenu hrudniku.'®

Incentivni spirometrie

Bylo provedeno jedno randomizované placebem kontrolované
klinické hodnoceni (popsané vySe v €asti o oscilacnich terapiich),
ve kterém byla IS porovnavana s intrapulmonarni IPV u deviti déti
s NMW béhem hospitalizace. U skupiny s IS byla pozorovana
prodlouzena délka hospitalizace a zvySené mnozstvi pouZzitych
antibiotik.*

Vhanéni vzduchu

Ukazalo se, Ze vhanéni vzduchu k dosazeni MIC zvysu;e CPF u
déti se SMA a DMD.# 921% ponna-Schwake a kol.** pouzili IPPB
s maskou a naustkem ve skupiné 29 déti s NMW, aby dosahli MIC.
Primérny tlak pozadovany pro nadech byl v rozmezi od 22 do 40
mbar. MIC se zvysila z neasistované vdechové kapacity 0,68+0,40
litrG (prdmeér+SD) na MIC 1,05+0,47 litrGd (p<0,0001). CPF vzrostl
ze 119158 Iitrﬂ/min na 19574 Iitrﬂ/min (p<0,0001). Pacienti s
zlepSeni v CPF. Ukazalo se, Zze nadechova kapacita plic zvySuje
CPF v porovnanl s neasistovanym CPF v pfitomnosti bulbarni
nedostateénosti.?® Vv jedné studii 11 déti se SMA, které se ucily
glossofaryngealni dychani, se pét déti dokazalo naugit tuto
techniku s naslednym rozsahem zlepSeni vitalni kapacity
0-58 %."" V jiné studii se glossofaryngealnimu dychani naucnlo
27 % z 78 pacientl s DMD (prdmérny vék 20,6+3,1 roky)
pacient(, ktefi se byli schopni naugit glossofaryngealni dycham
vzrostla vitalni kapacita z 244+151 na 8241584 ml (p<0,001) a
CPF z 164476 na 28991 litrd/min (p<0,001) a oddalila se potfeba
pouziti ventilatoru ve dne.

Manuadlné asistovany kasel

Manualné asistovany ka$el je jednoducha ucinna technika, kterou
Ize pouzit kdekoli, a ukazalo se, ze zvySuje CPF u déti a dospélych
s NMW v porovnani s neasistovanym CPF. 1%%10% 109110 1o ;s53int
a kol.*® studovali 179 pacientti s NMW s vékem nad 8 let. Sedesat
pét procent pacientll ze skupiny mélo DMD a 60 % z celé skupiny
pouzivalo NIV. Jejich zjisténi ukazala, Ze manualné asistovany
kasel sam o sobé dokazal zlepsSit CPF u pacientd s vitalni
kapacitou mezi 1030 a 1910 ml (nebo maximalnim vydechovym
tlakem 14-34 cmH;0). Nad nebo pod témito limity vedl manualné
asistovany kasel jen nepravdépodobné ke zlepSeni CPF.

Vhanéni vzduchu v kombinaci s manualné asistovanym
kaslem

Neékolik pozorovacich studii u dospélych a déti s NMW ukazalo, Zze
kombinace vhanéni vzduchu a manuédlné asistovaného kasle
muze vést k vyznamné vétSimu zlepSeni CPF v porovnani s
pouZitim samotné jedné nebo druhé metody. 103105109 110 16,55 3int
a kol.* ZJIStI|I Ze u pacientd s NMW, ktefi méli vitalni kapacitu
<560 ml (ale >340 ml), byla kombinace vhanéni vzduchu a
manualné asistovaného kasle potfebna k dosazeni CPF nad 180
litrd/min. U pacientll s vy$Simi vitalnimi kapacitami dokazalo
vhanéni vzduchu s manualné asistovanym kaslem nebo bez néj
zlepsit CPF, ale pfinos klesal s rostouci vitalni kapacitou.
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Mechanicky nadech/vydech

Nejsou k dispozici zadna randomizovana, placebem kontrolovana
klinicka hodnoceni dokazujici, ze je mechanické
nadechovani/vydechovani (MIE) Gc€innéjSi nez jiné formy
fyzioterapie v prevenci zhorSeni respiracnich funkci u déti nebo
dospélych s NMW. Existuje nékolik studii, které ukazuji, Ze je ve
zvySovani CPF ucinné. Jedna studie 17 déti s Ffadou
nervosvalovych onemocnéni**! prokazala, ze MI-E vyuZivajici
rozmezi vdechovy a vydechovych tlaka (15-40 cm H;0) bylo dobfe
snaSeno détmi a nemélo vliv na saturaci kyslikem bé&hem
procedury, a nebyla ani hlaSena bfiSni distenze, bolest na hrudi
nebo nepohodli. Vyznamné zvySeni CPF bylo pozorovano po
pouziti MI-E pfi tlaku 40 cm H>O. DalSi studie 22 pacientt (ve véku
10-56 let) s NMW porovnavala uc¢innost MI-E na zvySovani CPF s
manualné asistovanym kaslem nebo kaslem po jednom vdechu
podpofeném neinvazivnim ventilatorem s pozitivnim tlakem.™2
Nejvétsi zvySeni CPF bylo pozorovano pfi pouziti pfistroje MI-E
(zvySeni CPF z 169+90 litrd/min bez asistovaného kasle na 235 +
111 litrd/min s MI-E). Nebylo provedeno zadné porovnani vhanéni
vzduchu s MIC s manualni podporou kasle nebo bez ni.

Nejucinngjsi tlaky, které by mély byt pfi MI-E pouzity, nejsou
jasné. Néktefi autofi uvadéji lepSi ucinnost s V}/ééim tlakovym
rozsahem (+40 aZ - 60 cm H,0),% 8 9 92 %611 113 2atimeo jini
uvadéji dobré vysledky s niZSimi tlaky (1+30 az -30 cm H,O a +20
az -30 cm H,0).**? 14118 Miske a kol.*® uvedli pouziti MI-E u 62
déti (prdm. vék 11,3 roky) s NMW po dobu prim. 13,4 mésice.
Metoda MI-E byla dobfe snasena u 90 % pacient(; u ¢tyf pacienta
doslo k vyfeSeni chronické atelektazy.

MI-E byla pouzita b&€hem hrudnich infekci u pacientl s NMW.
Ve zkfizené studii osmi pacientll s NMW pouzZivajicich NIV, sniZilo
pouziti MI-E vyznamné dobu Ié€by v porovnani s konvenéni hrudni
fyzioterapii a podporou dychani z neinvazivniho ventilatoru (30
min u MI-E versus 47 min u konvenc¢ni fyzioterapie, p=0,032.
Pouziti MI-E bylo doprovazeno subjektivnim pocitem lJnavy.l 4
Vianello a kol.™*® porovnali 11 po sobé& jdoucich pacientt (dvou
déti) s NMW, ktefi byli pfijati na jednotku intenzivni Ié€by s infekci
dychacich cest, a ktefi byli 1é€eni MI-E, s 16 historickymi
kontrolami (dvou déti) bez MI-E. Selhani [écby (potfeba
minitracheostomie nebo intubace) byla niz$i v skupiné Ié¢ené MI-E
(2/11 versus 10/16, p<0,05).

Ackoli je pneumotorax potencidlnim rizikem pfi pouZiti
jakéhokoli pfistroje s pozitivnim tlakem, nebyly hldSeny zadné
zpravy, ze by se dal pneumotorax pfimo pfisoudit pouZziti pfistroje
MI-E u déti. Existuje pfipadova zprava dvou dospélych pacientd s
NMW, ktefi pouzivali MI-E a u nichZ do$lo k pneumotoraxu.'*’ U
téchto pacientl existovaly i dal$i rizikové faktory pneumotoraxu,
v€etné pouziti NIV a mirné chronické obstrukéni chorobé plic.

Shrnuti dakazu

Pouziti metod uvolnéni dychacich cest zvySujicich CPF, které se
pouzivaji jako sou€ast domaci IéCby, jejich soucasti je NIV, je
spojeno s klesajicim poétem hospitalizaci kvdli infekci dychacich
cest a zlepSuje preziti (Uroven dikazu 3).
Je k dispozici nékolik postupu uvolnéni dychacich cest.
Nejucinné&jsi metoda pro konkrétni dité zavisi na schopnosti ditéte
spolupracovat s Ié¢bou a na zavaznosti slabosti ditéte (Uroven
dikazu 3).

Doporuéeni
» Déti s neucinnym kaslem (v€etné déti starSich nez 12 let s CPF

<270 litrd/min), obzvlast pokud maiji béhem infekci dychacich

cest epizody zhorSeni, je tfeba naucit metodam silngjSiho

kasle. [C]
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» Manuaini asistence pfi kasli a metody vhanéni vzduchu k
dosazeni MIC jsou uc€inné metody zlepSovani u¢innosti kasle a
meély by byt pokud mozZno pouzivany. [C]

» MI-E je tfeba zvazit u velmi slabych déti, u déti se ztratou
bulbarni funkce a u déti, které nejsou schopny spolupracovat
pfi manualné asistovaném kasli nebo vhanéni vzduchu, popf.,
u nichz nejsou tyto metody ucinné. [C]

» Oscilacni metody, napt. vysokofrekvenéni oscilaci hrudni stény
a IPV je tfeba posoudit u déti, které maji potize s uvolnénim
sekretl nebo u déti s perzistentni atelektazou i pfes pouziti
jinych metod uvolnéni dychacich cest. [D]

» Metody uvolnéni dychacich cest je tfeba pouzit pfi infekci
dychacich cest, pokud saturace kyslikem klesne pod 95 %,
zatimco dité vdechuje vzduch v mistnosti. Pokud pouZité
metody nestaci k dosaZeni zvySeni saturace kyslikem na 95 %
a vice, je tfeba pouzit jiné metody uvolnéni dychacich cest. V
takovém pfipadé muaze byt nutna Iécba v nemocnici. [D]

» MI-E by méla byt k dispozici jako akutni péfe ve vSech
nemocnicich, které 1éCi pacienty s nervosvalovym
onemocnénim, jako alternativni metoda pro uvolnéni
dychacich cest s cilem zabranit zhorSeni a nutnosti intubace a
mechanické ventilace. [D]

Hlediska spravné praxe

» Rozprasovani normalniho fyziologického roztoku je mozno
zvazit u déti s pretrvavajicim pfilnavym sekretem. [v]

» U déti s NIV, jimz se v dychacich cestach hromadi hutny
sekret, by mélo byt zvazeno zvih€ovani. Je tfeba dbat na to,
aby pouziti zvlh&ovani nevedlo k nepfijemnému zvySeni tvorby
ustich sekret(. [V]

» PFi pouziti metod k uvolnéni sputa je tfeba mit po ruce vhodné
pohotovostni vybaveni (napf. resuscitacni vak a odsavani) pro
pfipad uvolnéni velkych hlenovych zatek do centralnich
dychacich cest, kde by mohly zpusobit obstrukci. [v]

» Déti, které pouzivaji NIV pravidelné v noci nebo kazdodenng,
by mély svij ventilator pouzivat i béhem oSetfeni k uvolnéni
dychacich cest. Pouziti NIV b&hem uvolfiovani dychacich cest
muze pomoci zabranit inavé dychaciho svalstva. [V]

» Déti, které pouzivaji k uvolnéni dychacich cest MI-E, by mély
mit béhem oSetfeni dostate¢né dlouhé doby odpocinku, aby u
nich kvali kasli nedoslo k Ginavé dychaciho svalstva. [V]

» Na konci oSetfeni s pouzitim MI-E je dulezité zakongit terapii
nadechem a ponechat tak ditéti dostate¢nou funkéni rezidualni
kapacitu. [\]

Trénink dychaciho svalstva

Trénink dychaciho svalstva u normalnich subjlektﬂ mize vést ke
zlep3eni sily a vytrvalosti dychaciho svalstva.'*® Toto pozorovani
vedlo k pouziti tréninku dychaciho svalstva pfi riznych chorobnych
stavech, v€etné dospélych a déti s NMW, s cilem zachovat nebo
zlepSit denni i noéni ventilaéni kapacitu a omezit zhorSeni
respiracnich funkci tim, Zze se zlepsi uc¢innost kasle.

Sila dychaciho svalstva je posuzovana méfenim maximalniho
vdechového tlaku, popf. vydechového tlaku v Ustech, ktery dokaze
pacient vyvinout. Vytrvalost dychaciho svalstva je posuzovana
méfenim maximalniho ventilatniho objemu subjektu po
stanovenou dobu, vétSinou 10-15 s (maximalni volni ventilace)
nebo dobou, po kterou dokaze subjekt dychat proti pfedem
stanovené vdechové zatézi. Trénink sily dychaciho svalstva
zahrnuje provadéni opakovanych maximalnich nebo téméf
maximalnich statickych vdechovych, popf. vydechovych manévrua
proti zaviené hlasivkové Stérbiné nebo téméFr uzavienému
odporovému ventilu.
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Trénink vytrvalosti obnasi dychani skrz variabilni odpor pfi pfedem
stanoveném procentu maximalni kapacity pro stanovenou dobu.
Tréninkové programy obvykle zahrnuji cvi¢eni po dobu 10-20 min
jednou nebo dvakrat denné.

Dikazy

Neexistuji studie, které posuzovaly ucinky tréninku dychaciho
svalstva u déti nebo dospélych s nervosvalovym onemocnénim na
klinicky dalezité vysledky udrzeni ventilaéni funkce s €asem nebo
na omezeni zhor8eni respiracnich funkci.

Je k dispozici pét randomizovanych kontrolovanych studii
tréninku dychaciho svalstva u celkového poctu 107 déti a
adolescentt s NMW, které posuzovaly zmény v sile, popf.
vytrvalosti dychaciho svalstva jako vystupni méfitka.***? Vétsina
subjektd ve studii méla DMD; ostatni subjekty SMA 2. nebo 3.
typu. Trénink se vétSinou skladal z denné provadénych
vdechovych, popf. vydechovych manévrl proti odporové zatézi s
vétvi s placebem s pouzitim podobnych cvi¢eni bez odporové
zatéze. Trénink byl provadén po dobu 1-6 mésicl. Tfi studie
ukazaly zlepSeni sily dychaciho svalstva a tfi studie ukazaly
zlepSeni vytrvalosti dychaciho svalstva. V jedné studii korelovala
velikost zlepSeni respiraéni vytrvalosti s celkovou dobou tréninku
po dobu 6 tydni.*** Doba zlepdovani sily dychaciho svalstva byla
rizna, v jedné studii doslo k navratu do pocate¢niho stavu 3
mésice po skonéeni tréninku™® a v jiné studii pretrvavala 6
mésict.’®® Ve studii, kterou provadél Wanke a kol., nebylo
pozorovano zadné zlep3eni sily dychaciho svalstva po 4 mésicich
tréninku v podskupiné 5 subjektd, které mély vitalni kapacitu
<25 % predpovidanych, popf. denni hyperkapnii.123 Z4dné studie
nevykazaly zlepSeni plicnich objemd spojené s tréninkem
dychaciho svalstva.

Jsou k dispozici dvé dlouhodobé pozorovaci studie (s trvanim
9 a 24 meésicl), které posuzuji ucinky tréninku dychaciho svalstva
na smisenou populaci 43 déti a mladych dospélych s DMD a SMA.
124 125 Opg studie ukazaly trvalé zlepSovani sily a vytrvalosti
dychacich svalli, pokud se s tréninkem pokracovalo. Subjekty
studie mély Siroké rozmezi zakladni plicni funkce (vitalni kapacita
predpovidana 27-100 %. Odezva na trénink dychaciho svalstva
nezavisela na pocateéni vychozi vitélni kapacité. Nedochéazelo ke
zlepSovani vitalni kapacity v souvislosti s tréninkem dychaciho
svalstva. Koessler a kol. ukazali, Ze ve skupiné 27 chlapct s DMD
nedoslo za 2 roky k poklesu vitalni kapacity.* Interpretace tohoto
pozorovani je ale obtizna kvlli absenci kontrolni skupiny. Ani
jedna studie neprokazala zvySené poskozeni svalu zpusobené
tréninkem.

Shrnuti dakazu
Trénink dychaciho svalstva muze zlepSit silu a vytrvalost
dychaciho svalstva u déti a mladych dospélych s DMD (uroveri
dikazu 1-).

ASISTOVANA VENTILACE

Asistovana ventilace je u déti s NMW pouzivana z nasledujicich

davodu:

« K é€eni symptomu noéni hypoventilace

« K é&eni symptomu denni hypoventilace

« Ke snizeni frekvence hospitalizaci kvili infekci dychacich cest.

e« K zabranéni deformovani hrudni stény u malych déti s
ocekavanim lepsiho dlouhodobého vysledku.

* K prodlouzeni zZivota.
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Neinvazivni ventilace
Ventilace zajiStovand nosni maskou, nosnimi polStarky,
obli¢ejovou maskou nebo naustkem se nazyva NIV. NIV Ize pouzit
k podpofe dychani u déti s NMV, doma i v nemocnici. Nosni masky
nebo polstarky a obliCejové masky jsou komeréné dostupné pro
vSechny pacienty, kromé& nejmenSich déti. Maska je obvykle
pfidrzovana na svém misté pasky s klobouckem, které se dobfe
pFizplsobi hlavé. Nosni masky nebo polstarky jsou vétSinou pro
uzivatele nejpohodingjsi a pro vétSinu déti budou pfi rozhodovani
prvni volbou. PFi pouzivani ventilace nosni maskou muze
dochazet k uniku vzduchu otevifenymi usty. Pokud se tento
problém vyskytne, Ize ho v pfipadé nutnosti feSit paskou pfes
bradu nebo maskou zakryvajici nos i usta (obliCejovou maskou).
Témér vSechny déti Ize pfesvédcit, aby pro Ucely ventilace nosily
nosni nebo obli€ejovou masku v noci, a jakmile si na ventilaci
zvyknou, budou ji pouzivat bez potizi. Obvyklé je vysoké procento
dodrzovani, pfedevsim v pfipadech, kdy dité i rodie oceni, ze NIV
vedlo k symptomatickému zlepSeni. NeléCena nocni hypoventilace
mbZe vést k denni hyperkapnii. Uginna NIV, ktera upravuje no&ni
hypoventilaci, mize také odvratit denni hyperkapnii. Mechanismy,
kterymi no¢ni NIV zlepSuje denni spontanni ventilaci, nejsou zcela
pochopeny; zda se, Ze zlepSena hyperkapnicka ventilani odezva
je trvale se vyskytujicim nalezem ve studiich na toto téma.*?*3*
U déti se zavaznéjsi slabosti se muze béhem bdeélosti i béhem
spanku objevit respiracni selhani s hyperkapnii a to v takovém
rozsahu, ktery se neda zvratit samotnou noc¢ni ventilaci. U téchto
déti je pouzivana denni NIV k ulevé od symptomu hypoventilace,
ke zlepSeni kvality Zivota a zlepSeni ofekavaného pfeZiti. Denni
NIV Ize zajistit pouzitim stejnych nosnich masek nebo polstarka
jako pfi no¢ni ventilaci. U starSich déti, které maji dostatecné
motorické a kognitivni schopnosti, mdze byt preferovan naustek.
Upevnéné nosni masky nebo pol$tark pro denni noSeni vyzaduje
pecovatele, a jakmile jsou nasazeny, mohou vadit pfi spoleCenské
interakci, feci a jidle. Ventilace pres naustek s pouzitim popruhf,
ktery ho pfidrzuji tésné u pacientova obliCeje, dovoluje pacientovi
fidit své dychani a nadechovat se jak a kdy chce. Jakmile déti
vyzaduji ventilaci vice nez 16 hodin kazdou 24hodinovou periodu,
muUze tracheostomie zajistit lepsi rozhrani mezi ditétem a
ventilatorem nez maska (viz ¢ast o tracheostomii).

Duiikazy

Naprava nocni hypoventilace a uleva od symptomu

Dlkazy, Ze je NIV G¢inna pfi korigovani no¢ni hypoventilace a pfi
ulevé od souvisejicich symptoml, pochazeji =z f!edné
randomizované studie smiSené populace déti a dospél;'/ch7 aze
&tyF nerandomizovanych pozorovacich studii déti.*******34 Déti ve
studiich mély NIV zpusobenou fadou stavd, véetné DMD, SMA,
vrozenych myopatii a vrozenych svalovych dystrofii. VSechny mély
nocni hypoventilaci s denni hyperkapnii nebo bez ni.

Jediné randomizované hodnoceni NIV ~ kvali  noéni
hypoventilaci’® zahrnovalo nékolik déti $kolniho véku (pramérny
vék Ucastnik( 18 let, rozmezi 7-51 let). Subjekty byly uréeny z
klinické populace pacientdi s vrozenym nervosvalovym
onemocnénim nebo onemocnénim hrudni stény, bud se
symptomy no¢ni hypoventilace nebo s vitélni kapacitou <50 %
predvidanych, a hodnocenych dennimi krevnimi plyny a nocni
oxygenaci a méfenimi oxidu uhli¢itého. Subjekty s kombinaci
no¢ni hypoventilace a denni normokapnie byly randomizovany
bud k no&ni NIV nebo standardni péci a sledovany 2 roky. NIV byla
ucinna v napravé nocni hypoventilace a vedla ke zlepSeni skére
kvality Zivota.
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Je dulezité poznamenat, ze 9 z 10 pacientl v kontrolni skupiné
zahdjilo NIV do konce Z2letého obdobi; dva kvdli ulevé od
symptom0G noéni hypoventilace, pét poté, co se u nich rozvinula
denni hyperkapnie, jeden kvali $patnému rGstu a jeden kvdli
klesajici plicni funkci.

Ve Ctyfech pozorovacich studiich zahajilo celkem 91
déti NIV kvali symptomdm hypoventilace, pfitomnosti denni
hyperkapnie nebo po epizodé respiracniho selhani. U vétSiny déti
byla pfed zahajenim NIV k dispozici néjaka forma fyziologického
monitorovani. Tfi ze Ctyf studii posuzovaly symptomy a kvalitu
Zivota. Symptomy byly posouzeny dotaznikem nebo podle
vzpominek rodic¢h. VSechny Ctyfi studie ukazaly zlepSeni v
oxygenaci a hladinach oxidu uhli¢itého béhem spanku a znatelné
zlepsily index respira¢nich poruch. Skére symptomu se vyznamné
zlepsila. V jedné studii 130 30 déti, které uz mély pevné zavedenou
NIV, byly pozadany, aby NIV na tfi noci pferusily. Osm rodin
odmitlo a 12 se o to pokusilo, ale vratilo se k NIV béhem prvni noci
kvili symptomam. Deset déti vydrzelo tfi noci bez NIV. U vSech 10
déti nastal rychly navrat k no¢ni hypoventilaci s hyperkapnii.
VSech pét studii ukazalo, ze no¢ni NIV byla G¢inna v odvraceni
denni hyperkapnie.

Bylo provedeno jedno randomizované hodnoceni v€asné NIV
pouzité k v%zkouéeni a zabranéni progrese denniho respiraéniho
selhani. ** Hodnoceni bylo provedeno u chlapcd s DMD
(pramérny vék 15,5 let), ktefi byli posouzeni jako nevyzadujici
okamzitou NIV, protoze méli vitalni kapacitu >20 %
predpovidanych a normalni hladinu denniho arterialniho oxidu
uhli¢itého. Byli randomizovani k NIV nebo konvencni lécbé a
sledovani 5 let. Primarnim vystupem studie bylo pfeziti. U skupiny
s NIV nebyl zaznamenan pfinos NIV pro pfeziti; v NIV skupiné
zemrelo 8 pacientd (pét na respiracni selhani) v porovnani se
dvéma umrtimi (jedno kvdli respiraénimu selhani) v kontrolni
skupiné. Tato studie ma fadu negativ. Neuvadi, zda méli pacienti
symptomatickou nocni hypoventilaci nebo zda byla korigovana
NIV. Nebyla provedena Zzadna celono¢ni oxymetrie ani
kapnografie. Dodrzovani NIV bylo potvrzeno pouze pacientem
nebo rodi€em. O konvencni 1éCbé bylo feCeno, ze zahrnovala
pouziti antibiotik a fyzioterapii, ale obsahuje malo podrobnosti a
nejsou diskutovany specialni zasahy ke zlepSeni kasle a
uvolfiovani sekretd. Tato studie uvedla, Zze poskytnuti NIV
pacientim, ktefi jsou pfevazné asymptomaticti, bez peclivého
monitorovani jeji Uéinnosti a bez pfihlédnuti k jinym aspektim
v8eobecného a respiraéniho zdravi (pfedevSim uvolfiovani
sekretll z dychacich cest), nebude pravdépodobné Uspésné.

Diikazna tvrzeni
NIV je ucinna v napravé poruchy dychani ve spanku a denni
hyperkapnie (Uroven dikazu 1-).

NIV je G€inna pfi ulevé symptomd nocni hypoventilace (Uroven
dikazu 1-).

Preventivni pouzivani NIV u déti s DMD neméni progresi k
respiraénimu selhani (Uroven ddkazu 1-).

130 132-134

SniZeni poctu hospitalizaci

Diikaz, ze pouziti NIV snizuje frekvenci hospitalizaci, pfichazi ze tfi
malych retrospektivnich studii. 34 136 137

Pokud byly tyto studie spojeny, zahrnovaly 59 déti s NMW, které
zahajiy NIV kvlli noéni hypoventilaci, denni hyperkapnii po
akutnim zhorSeni nebo kvlli neustalym hospitalizacim se
zhorSenim respiraCnich funkci. VSechny tfi studie porovnavaly
pomér hospitalizaci za rok v roce pfed NIV s rokem po zahajeni
NIV.
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VSechny tfi studie ukazaly snizeni frekvence pfijeti do nemocnice
(2-4 za rok pred NIV versus 1 za rok po NIV) a celkovych dnu
hospitalizace (40-50 za rok pfed NIV oproti 10 za rok po NIV) v
roce po zahajeni NIV. Tyto studie jsou retrospektivni a je
pravdépodobné, Ze i jiné faktory nez NIV pfispély ke sniZeni
hospitalizaci, napf. zvySené pouziti uc¢inné hrudni fyzioterapie na
uvolnéni sekretl z dychacich cest. Tzeng a Bach® podali zpravu o
pouziti protokolu pro akutni zhor$eni respira¢nich funkci, véetné
pouZiti NIV v retrospektivni studii 94 dospélych a déti, v€etné 31
subjektd s DMD (pramérny vék 19 let) a 18 se SMA (primérny vék
7 let). Pouziti protokolu bylo také spojeno se sniZzenim poctu
hospitalizaci (cca 1 pfijem za rok v roce pfed protokolem versus
0,1 pfijmG za rok pfi pouziti protokolu).
Shrnuti dakaza

NIV je ucinna ve snizeni poctu hospitalizaci kvali zhorSeni
respiracnich funkci u déti s bud symptomatickou hypoventilaci
souvisejici se spankem nebo denni hyperkapnii (Uroven dikazu
3).

Prevence deformit hrudni stény
Deformita hrudni stény, pfedevs§im pectus excavatum, je bézna u
déti se zavaznymi formami SMA. Panuje nazor, Ze se zvySuje v
disledku ¢€innosti relativné nepostizené branice na slabou hrudni
sténu. Dychaci pohyby jsou asynchronni s poklesem branice, coz
vyvolava pohyb bficha ven a vtahovani dolni &asti hrudniku.
Zpoc&atku je zvonovity tvar hrudniku reversibilni s ventilaci s
pozitivnim tlakem, ale pfi dlouhodobé&jSim pectus excavatum se z
néj stava trvald deformita. Zabranéni deformité hrudni stény maze
zachovat vétsi pasivni objemy plic v pozdé&jSim zivoté a pfipadné
umoznit snadnéjsi ventilaci a lep$i CPF. Dukaz, Zze NIV muze
zabranit deformité hrudni sténﬁy je zalozen na dvou pozorovacich
studiich kojenct se SMA.%® **¥¥ / téchto studiich se dalo zabranit
deformité hrudni stény nebo ji zvratit pouzitim NIV s vysokym
rozsahem se stfednimi vrcholovymi tlaky 18 cm H»O. Uprava tlaku
NIV tak, aby NIV nejen korigovala no¢ni hypoventilaci, ale také
eliminovala asynchronni pohyby hrudniku a bficha, mdze byt
uzite€nym posouzenim ucinnosti NIV pfi prevenci dlouhodobé
deformity hrudni stény."®

Shrnuti dikaza
NIV muize byt G€inna v prevenci deformit hrudni stény u déti se
SMA (droveri dukazu 3).

Prodlouzeni ocekavané délky zivota

Dlkaz, Ze NIV vede k prodlouzeni Zivota u déti s Zivot omezujici
NMW, pochazi ze sedmi studii d&ti s DMD nebo SMA ¢ 9395140142
Ctyti studie popisuji vyznamné lepsi preziti u chlapcti s DMD v
porovnani s historickymi kontrolnimi daty. ZlepSeni preziti bylo
pfisouzeno rutinnimu pouzivani NIV, i kdyz je pravdépodobné, Ze
pFispéI)é ucinngj8i procedury uvolnéni dychacich cest. Jedna
studie® popsala klinicky prabéh u 10 pacientd s DMD s denni
hyperkapnii (prdmérny vék 20,2 let). Pét pacientl bylo 1é¢eno s
NIV, zatimco dalSich pét zakrok odmitlo. Na konci 2letého
sledovaciho obdobi &tyfi z péti pacientu, ktefi odmitli pouzivat NIV,
zemfelo na respiracni selhani, zatimco vSech pét ze skupiny s
ventilaci bylo stale naZivu. Dvé studie® 95 popsaly vysledek u déti
se SMA 1. typu, jedna byla zaloZzena na dotaznikovém prizkumu
zaslaném 391 rodindm postizenych déti a jedna na
retrospektivnim posouzeni 92 déti dochazejicich na jednu kliniku.
Obé ukazaly, Ze lepsi preZziti bylo spojeno s pouzitim mechanické
ventilace (skrz masku nebo tracheostomii).
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Shrnuti dakaza
Pouzivani NIV zlepSuje oCekavanou délku zivota u déti s Zivot
omezujici NMW (Uroven dukazu 3).

Pouziti NIV pro denni ventilaci
Diikaz, ze denni ventilace muze byt UCinné zajiStovana skrz
masku nebo naustek (misto tracheostomie) pochazi ze ffi
pozorovacich studii - dvou u pacientd s DMD (celkem 66
pacientt)'*® *** a jedné u déti se SMA 1. typu (47 déti z jednoho
stfediska).”® V téchto studiich méli pacienti s denni ventilaci
podporovanou NIV podobné dlouhodobé preZiti jako pacienti s
podporou tracheostomické ventilace.
Shrnuti dikazu
Denni ventilace naustkem nebo nosni maskou mudze byt ucinna pfi
kontrole symptom0 denni hypoventilace (Uroveri diikazu 3).
Doporuceni
» Déti s nervosvalovou slabosti, kterda vede k symptomatickeé
no¢ni hypoventilaci nebo denni hyperkapnii by mély mit
dychani podpofené NIV [C]
» Neinvazivni ventilaci je tfeba také zvazit u déti, které pfes den
potfebuji ventilaci. [D]

Typy ventilatori, rezZimy a nastaveni

Typy ventilatort

Existuje cela fada domacich ventilatorti vhodnych k pouziti u déti s
NMW. Dva hlavni typy ventilator(i jsou tlakové fizené ventilatory a
objemové fizené ventilatory. Nékteré (drazsi) hybridni pfistroje
mohou pracovat v objemové fizeném reZimu i tlakové fizeném
reZzimu a nékteré dokazou pracovat v tlakové fizeném objemové
jisténém reZimu. Nejsou k dispozici Zadné dlouhodobé studie
porovnavajici klinicky dualezité vysledky (kontrola symptomd,
hospitalizace, preziti) u rlznych rezim( ventilace.

Prvni domaci pfistroje pro ventilaci byly fizeny objemové a
dodavaly pfedem nastaveny dechovy nebo minutovy objem.
Néktera stfediska dosud preferuji objemové fizené ventilatory.
Hlavni vyhodou objemové fizenych pfistroji je moznost pouZiti
ventilatoru pfi vhanéni vzduchu jako sou¢ast metod asistovaného
kasle. ACkoli jsou objemové fizené ventilatory schopny dodavat
znamé dechové objemy, vétSina pfistroji ma omezenou
schopnost korigovat uniky (bud maskou nebo usty, pokud je
pouzita nosni maska), coz mlize vést k nedostatecné ventilaci.

Tlakové Fizené ventilatory byvaji lehci a levnéjSi nez objemové
fizené ventilatory. Tlakové Fizené ventilatory jsou navrzeny tak,
aby zvySovaly prutok, dokud neni dosazen maximalni tlak, to
znamena, Ze ucinné kompenzuji vSechny uniky, az na ty nejvétsi.
Tlakové fizené ventilatory vyuzZivaji obvod s jednou vétvi s
vydechovanym vzduchem obvykle odvadénym skrz porty kousek
od obli¢eje nebo nosni masky. Pokud je tok vzduchu béhem
vydechu prili§ nizky, mize dojit k opétovnému vdechovani oxidu
uhli¢itého,** proto je pfi tlakové fizené ventilaci vhodny minimaini
koncovy vydechovy tlak 4 cm H,O. Pokud hyperkapnie pfetrvava i
pres jinak dostate¢nou ventilaci a ma se za to, Ze je zpUsobena
opétovné vdechovanym oxidem uhli€itym, Ize do obvodu pfidat
vydechovy ventil s nizkym odporem.

Rezimy ventilatora

PFi pouzivani tlakové fizenych a objemové fizenych ventilator(
jsou k dispozici rizné rezimy ventilace. U nervosvalovych pacientl
se bézné pouzivaji dva rezimy; jeden, kdy pacient dokaze spustit
podporovany dech, ale nedokaze ovladat dobu nadechu - tento
rezim se rdzné nazyva jako  spontanni/€asovana,
asistovana/kontrolovana tlakové Fizena ventilace; a druhy, kdy
pacient dokaze spustit podporovany dech a Fidit délku dechu -
tento rezim se nazyva tlakové podporovana ventilace.
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Ugelem moznosti pouzit vice rezimu je vyzkouget a maximalizovat
synchronizaci pacienta a ventilatoru a pohodli pacienta a
minimalizovat praci spojenou s dychanim. Pfi tlakové
podporované ventilaci pokraCuje nadech, jakmile je dech spustén
nebo iniciovan ventilatorem, dokud vdechovy pratok neklesne na
pfedem stanovenou hladinu, nebo maximalné 3 s. Tento rezim
muZe byt nejpohodingj$i u ventilace dospélych, ale neni vhodny
pro nejmensi déti s malymi dechovymi objemy. Fauroux a
kolegové **° zkouseli pomoci modelu plic vykon 17 ventilatorc
pouzivanych pro domaci NIV. Citlivost vydechového (a
vdechového) spusténi vétsiny ventilatort byla nedcinna u malych
déti i starSich déti, pokud se vyskytla néjaka netésnost v obvodu.
Neschopnost ventilatoru detekovat vydechové usili ditéte vede k
dlouhym a nepohodinym nadechim. U téchto déti jsou ucinnéjsi a
Iépe snasené rezimy ventilatoru s fixni dobou nadechu.

Ackoli potfeba zalozniho chodu nebyla klinickymi hodnocenimi
prokazana, klinické zkuSenosti ukazuji, ze vétSina déti s NMW,
které jsou ucinné ventilovany béhem spanku, dycha se zaloznim
chodem s nadechy iniciovanymi ventilatorem misto spousténymi
pacientem.

Zahajeni NIV

U déti s klinicky stabilnim stavem Ize NIV zavést postupné v
domacim nastaveni po dobu nékolika noci, zavést dobu, kdy dité
ventilator pouziva, a to s podporou odborného oSetfovatele. U
mnoha déti je indikaci pro NIV symptomaticka hypoventilace a
uleva od téchto symptom je obvykle natolik dostate¢na, Ze se dité
i rodiCe presvéddi o dulezitosti v této 1éEbé pokracovat. Je proto
dalezité, ze pokud je zvolené pocatec¢ni nastaveni tlaku nebo
objem( nizké z ddvodu pomoci lépe snaset ventilator, je tfeba je
rychle zvySit na hodnoty, které zajisti u¢inné dychani.

Duiikazy

Je k dispozici studie, ktera porovnavala ucinnost NIV zahajené pfi

hospitalizaci s NIV zahdjenou ambulantné.'*’ Jednalo se

randomizované hodnoceni 28 déti a dospélych, u nichz byla
zahajena NIV kvili symptomatické nodni hypoventilaci. Ctrnact
pacientd zacalo s NIV béhem hospitalizace (prGmérna délka
hospitalizace byla 4 dny) a 14 pacientd ambulantné (jedna nebo
dvé navsStévy v ambulanci). VSichni pacienti byli nasledné
sledovani telefonicky. Pfi posouzeni provedeném o 2 meésice

pozdé&ji nebyl mezi t€mito dvéma skupinami zjistén zadny rozdil v

no¢ni vyméné plynl, ochoté pouzivat ventilator nebo kvalité

Zivota.

Shrnuti dikaza
Déti se stabilnim onemocnénim mohly zahajit NIV bez nutnosti
hospitalizace (Uroven dikazu 1-).

Hlediska spravné praxe

» Lékarské tymy, které se staraji o déti pouzivajici domaci
ventilatory, by se mély dobfe seznamit s malym poctem
pristroji. U vétSiny déti funguji tlakove fizené pfistroje dobfe a
jejich pouziti je jednoduché. [V]

» Rezimy ventilace s fixni dobou nadechu jsou obvykle
nejvhodnéjsi pro pouZiti u malych a velmi slabych déti. []

» U starSich déti, které musi b&éhem dne pouzivat ventilaci s
naustkem, popf. vyuzivaji jako zplisob pomoci pfi vykaslavani
vhanéni vzduchu, je mozno prednostné volit objemové fizeny
ventilator nebo hybridni ventilator. [V]

i21



Pokyny BTS

» P pouziti oblicejové masky je tfeba nasadit bezpecnostni
ventily (proti uduSeni), které umozni dychat vzduch v mistnosti
i v pfipadé poruchy ventilatoru. Je tfeba také zvazit riziko
zvraceni a vdechnuti zvratk(, obzvlast u déti, které si samy
nedokaZou masku sundat. []

» Déti, které potfebuji podporu dychani ventildtorem déle nez 16
hodin denné by mély mit ventilatory dva pro pfipad, Ze jedno
vybaveni selze. []

Monitorovani déti pomoci NIV
Bez ohledu na okolnosti, za nichz je NIV zahajena, je primarnim
ucelem NIV korigovat hypoventilaci a souvisejici symptomy.
Uginnost NIV se bude liit v zavislosti na nékolika faktorech,
véetné véku ditéte, plicni poddajnosti a poddajnosti hrudni stény a
dobrému pfizplGsobeni a volbé vhodné velikosti masky. Jakmile je
dité schopno snaset NIV pres noc (tento proces trva obvykle dvé
az tfi noci, je tfeba dité sledovat a zjistit, zda byla hypoventilace
eliminovana. Minimalnim pozadavkem je spankova studie
zaznamenavajici kontinualni oxymetrii a kapnografii. Pokud je
zadouci naprava torakoabdominalni asynchronie (s o¢ekavanim,
ze dlouhodobé zabrani deformité hrudni stény), bude potfeba
provést kromé& oxymetrie a kapnografie také spankovou studii,
ktera zahrnuje analyzu pohybd hrudniku a bficha. Pro dosazeni
pozadovaného vysledku mize byt tfeba provést Upravu nastaveni
NIV. Uvadéné symptomatické zlepSeni samo o sobé& neni
spolehlivym prostfedkem posouzeni ucinnosti NIV - CasteCné
upraveni noc¢ni hypoventilace mlze vést k nelplnému zlepSeni
symptom.

Frekvenci, pfi niz by mélo byt monitorovani provadéno, zavisi
na klinickych okolnostech. Nové diagnostikovani kojenci s
vyraznou slabosti mGze byt nutno kontrolovat co par tydn. U
starSich stabilnich déti s pomalu progredujici nebo neprogredujici
nemoci staci posouzeni jednou ro¢né.

NIV nefunguje, pokud neni pouzivana. Dodrzovani rezimu NIV
u déti, které maji podporu rodi¢ti, nebyva obvykle problém. Mnohé
ventilatory maji ¢asovag, ktery ukazuje hodiny pouzivani, a tento
CGasovacC je pouzivan k posouzeni dodrzovani rezimu NIV. P¥i
diskutovani o problémech spojenych s dodrzovanim je dulezité si
zapamatovat, Ze u mnoha déti je primarnim ucelem NIV uleva od
symptoma.

Netésnosti

Netésnosti jsou nevyhnutelné, pokud rozhrani ventilace zajiStuje
maska, a jsou béznym ddvodem, pro¢ je NIV nelcinna a Spatné
snasena. Unikani vzduchu kolem masky Ize minimalizovat
peclivym vybérem masky. Nyni je k dispozici Siroka paleta riznych
détskych masek, véetné nosnich polstarkd, nosnich masek nebo
celooblicejovych masek. Vybér rozhrani pro nejmensi déti ale
zlstava omezeny. Unik vzduchu Gsty pfi pouZiti nosni masky lze
omezit paskem kolem brady nebo pfechodem na celoobli¢ejovou
masku.

Zvlhéovani

Zvih€ovani neni obvykle potfeba u déti, které pouzivaji NIV pouze
v noci. U déti, které pouzivaji NIV béhem dne a v noci, mize
zvlhéovani pomoci jako prevence proti vysychani sekretll a mize
zlepsSit snasenlivost. Nejucinnéjsi zvihCovani zajistuji vyhfivané
hadickové zvlh&ovaci systémy.

Diikazy
Nejsou k dispozici zadné studie optimalni frekvence a povahy
monitorovani u déti pouzivajicich NIV.

TF studie u dospélych uvadéji ucinky netésnosti u pacientd,
ktefi pouzivaji no&ni ventilaci.*****° Uniky vzduchu byly zjistény u
v8ech pacientdl a v jedné studii objemové Fizené ventilace se
pramérné 25 % vdech( dodavanych ventilatorem ztratilo Unikem
do vzduchu. V jiné studii vedlo pfevedeni pacientl na ventilatory s
Upravou uniku ke zlepSeni v rannich hladinach arterialniho oxidu
uhli¢itého. V jedné malé studii Sesti dospélych pouzivajicich
tlakové fizenou ventilaci doslo k 60-90 % probuzeni po dobé tuniku
a unikani po pacientové probuzeni na ¢as prestalo.
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Saturace kyslikem byla udrzovana kompenzovanim uniku u véech

pacientt kromé jednoho, coZ naznacuje, Ze mechanismy, napf.

zvySena rychlost vzduchu, jsou pfiinou probuzeni astéji nez
hypoxémie.
Shrnuti dikaza

Unikani vzduchu je bézné u pacientl pouzivajicich NIV pfes nosni

masku, a mUze vést k nelplné Upravé nocni hypoventilace a

ruSeni spanku. (Uroven dikazu 3).

Doporuceni

» Jakmile si dité na NIV zvykne, je tfeba provést spankovou
polygrafii nebo oxykapnografii a ovéfit, zda NIV Uspésné
odstranila hypoventilaci b&€hem spanku. Nastaveni ventilatoru
je tfeba podle potfeby sefizovat a kontrolovat. [D]

» Déti s podporou NIV by mély byt pravidelné posuzovany
opakovanymi spankovymi studiemi, aby byla zajiSténa
nepretrzita efektivita NIV v prevenci hypoventilace. Frekvence
posouzeni bude zaviset na klinickych okolnostech, ale neméla
by byt kratSi nez 12 mésicu. [D]

Nezadouci u€inky NIV
Poranéni kiize
K poranéni kiiZze, obvykle na kofeni nosu nebo na ¢ele, mize dojit
pfi pouZivani ventilace pfes nosni nebo obli¢ejovou masku.
Prevence je lepsi nez lé€eni a pecliva volba dobfe padnouci
masky a zamezeni pfFiliSného utazeni paskl obvykle staci k
udrzeni kontaktnich ploch ve zdravém stavu. Je lepSi dovolit maly
unik vzduchu kolem masky, nez ji pfili§ utahnout. Pokud se po
pouziti masky objevi Cervené skvrny, je tfeba jim okamzité vénovat
pédi, nez dojde k poruseni kize. Casto pom(ze hojiva naplast,
predevSim naplast z hydrokoloidniho materialu. tlak masky na
kofen nosu Ize také snizZit pouZitim Celové viozky. Pro star$i déti je
nyni k dispozici cela fada komeréné dostupnych masek a obvykle
je mozné vyménit masku za jinou, ktera brani poSkozeni urcité
plochy kuze. U nejmensich déti je to obtiznéjsi, protoze vybér
rozhrani je mnohem omezengjSi. MenSi pravdépodobnost
poranéni kiize zajidtuji masky vyrobené na zakazku.'**
Hypoplazie stredni ¢asti oblieje
Tlak nosni nebo oblicejové masky pouzivané pro NIV na rostouci
oblicej muze vést k nedostate€nému vyvinu horni celisti s
naslednym zplosténim stfedni ¢asti obliceje a pferdstani zubd.
Nejsou k dispozici Zadné vétsi studie, které by ukazovaly vyskyt
tohoto problému nebo pécli o né&j. Fauroux a kol. oznamili
vysledky prazkumu u 40 déti s NIV nebo CPAP po dobu nejméné 4
tydna. Celkové zplosténi obli¢eje bylo pozorovano u 68 % déti. U
dvanacti procent byl popsan konkavni vzhled obliceje. Zda se, ze
zplosténi obli¢eje nesouvisi s typem masky, vékem ani délkou
pouzivani. Maxilarni retruze byla pozorovana u 37 % déti a
souvisela s tim, kolik hodin denné nosily masku. Jedna pfipadova
zprava popisuje Uspé&Snou Upravu nosni masky, kterd umoznila
ortodontickou 1é€bu sedmileté divky, ktera pouzivala no&ni NIV od
9 mésicd. '°* Maxilarni retruzi Ize také Gginné zvladat pouzivanim
oblicejové masky, které nedovoli tlak na Celist.

Hledisko spravné praxe
» U déti pouzivajicich NIV je tfeba provadét posouzeni poranéni

kGZze nebo zplosténi obli¢eje a rozhrani masky je tfeba podle

potieby upravovat kv(ili minimalizaci t&chto komplikaci. [V]
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Tracheostomie

Ventilaci v doméacim prostfedi Ize zajistit pfes masku, naustek
nebo prostfednictvim tracheostomie. Tracheostomie pro domaci
ventilaci byla ¢asto pouZivana v minulosti, nez byly k dispozici
masky vhodné pro déti. Diky ventilatorim a maskam, které jsou
nyni k dispozici, je NIV moznosti volby pro vétSinu déti s NMW,
které potrebuji respiracni podporu béhem spanku.

Kdy je tfreba uvazovat o tracheostomii?

e Z&vazna bulbarni dysfunkce. V pfipadé zavazné bulbarni
dysfunkce, ktera ma za nasledek Casté pfipady vdechnuti,
muze byt k G&innéjSimu uvolnéni dychacich cest nutna
tracheostomie.

¢ NeuspéSna extubace. Pokud mélo akutni zhorSeni za
nasledek néjakou dobu na invazivni ventilaci a extubace byla
neuspésna i pres optimalni péci po dobu 2 a vice tydnu.

* Pokud je podpora dychani ventilaci potfeba déle nez 16 hodin
denné.

* Kdyz se nedafi korigovat hypoxémii nebo hyperkapnii pomoci
NIV.

e Zavazna hypoplazie stfedni C&asti obliCeje, kterou nelze
korigovat Upravou rozhrani NIV.

Pfi tomto rozhodovani je tfeba vzit v Uvahu preference rodiny,

ditéte nebo mladého jedince a zkuSenosti klinického tymu.

Tracheostomie ma vyhodu v tom, ze nechava oblicej volny,

umozfiuje snadnéjSi spoleCenskou interakci a konzumaci jidla a

rozhrani pro pacienta, ktery je zavisly na ventilaci.

Komplikace spojené s tracheostomii

Pouziti tracheostomie u malych déti se zavaznou NMW muze vést
ke ztraté autonomniho dychani, mozna proto, zZe ztrata laryngalni
funkce vede k neschopnosti udrzet si u€innou funkéni rezidualni
kapacitu. U velmi slabych déti s tracheostomii je také menSi
pravdépodobnost, ze budou schopny mluvit, nez u déti
podporovanych NIV. Ve studii dospélych vyZadujicich denni
ventilaci néktefi jedinci jasné preferuji NIV pfed tracheostomii (i
opak je pravdou), a tracheostomicka ventilace mGze byt spojena s
dalSimi respiracnimi symptomy a ¢astéjSi hospitalizaci nez je tomu
u pacientt s NIV.

K nezadoucim Gc€inkim tracheostomii patfi zvySeni tvorby
respiracnich sekretl a infekce dychacich cest, dysfagie, tvorba
granulom@ a tracheo-arteridlnich  pistéli se zavaznym
krvacenim.™® *** Vétsinu t&chto potizi Ize minimalizovat pouzitim
dobfe padnouci tracheostomické trubice, umisténé do stfedu
trachedlni  dutiny. Tracheostomické trubice se budou
pravdépodobné tfit o sténu prddusnice, pokud jsou dychaci cesty
narusené, jako napfiklad u déti se skoliézou. Eroze pridusnice
muze byt jesté zhorSena nepodepfenymi hadiCkami ventilatoru,
které jsou vedeny tracheostomickymi trubicemi, a nevhodnym
trachealnim odsavanim. Pouzitim flexibilni endoskopie Ize
zkontrolovat, zda je konec tracheostomické trubice umistén
uprostfed pridusnice a Ze je pridusnice v poradku.

Dukazy

Jsou k dispozici tfi studie, které porovnavaiji vysledky u pacient s
kazdodennim respiracnim selhanim a s podporou tracheostomie
nebo NIV. Soudon a kol.*** porovnali klinicky priib&h 16 pacientii s
DMD, udrzovanych pomoci tracheostomické ventilace (pramérny
vék 32,7 let) s klinickym prabé&hem 26 pacientl pouzivajicich NIV
(pramérny vék 27 let). Za obdobi 5 let nezjistili velky rozdil v
mortalité. Sedesat pét procent pacientll s tracheostomii mélo
problémy souvisejici s tracheostomii - pfedevSim spojenych s
odsavanim a tvorbou granulom(l. Pacienti ve skupiné s
tracheostomii trpéli vice hrudnimi infekcemi (38 % ve skupiné s
tracheostomii versus 8 % ve skupiné s NIV).
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Ubytek vahy a potfeba krmeni Zalude&ni sondou byly podle zji§t&ni
méné &asté ve skupiné s tracheostomii. Bach a kol.*> provedli
Setfeni formou dotazniki zaslanych poStou 654 dospélym
pacientim s ventilaci pouzivanou doma. Z pacientl s DMD jich 33
pouzivalo NIV déle nez 16 hodin denné a 24 jich bylo ventilovano
tracheostomii. Ve skupiné s NIV byl zjistén niZSi pocet
hospitalizaci u pacientd s NIV (0,2 pfijmu na pacienta za rok oproti
0,6 pfijmim na pacienta za rok; p<0,05). Podobné vysledky byly
pozorovany pfi porovnani NIV s tracheostomickou ventilaci u
pacientl s jinymi formami myopatie. Nebyly zjistény zjevné rozdily
v bulbarni funkci nebo délce pouzivani ventilatoru mezi pacienty s
tracheostomii a NIV.

Bach a kol.** popsali vysledek 74 déti se SMA 1. typu v jedné
nerandomizovaneé studii. Lécba Ctyficeti sedmi déti byla vedena
pomoci NIV a 27 tracheostomii. PéCe o pacienty byla jinak u téchto
dvou skupin podobna, véetné poskytnuti domacich oxymetrd a
pomucek na mechanické odkas$lavani spolu se zaucenim a
postupy pro jejich pouzivani. Obdobi sledovani bylo v praméru 5
let. Dvacet pét z téchto 27 pacientl s tracheostomii prestalo
dychat autonomné ihned po tracheostomickém zakroku. 32 ze 47
pacientd s NIV pouzivalo NIV pouze béhem spanku, 6 ji
vyZzadovalo déle nez 16 hodin denné a pokud ji nepouZivali,
objevila se u nich hyperkapnie. 9 pacient(i vyZadovalo nepfetrzitou
ventilaci s malou nebo zZadnou respira¢ni autonomii. VSichni
pacienti potfebovali NIV nepretrzité béhem infekce hornich cest
dychacich. Mortalita byla u téchto dvou skupin podobna (5/27 ve
skupiné s tracheostomii a 8/47 ve skupiné s NIV) a nejCast§ji
souvisela s nahlym amrtim doma nebo s infekci dychaciho traktu.
Hospitalizace byla ¢ast&jSi u skupiny s NIV v prvnich 3 letech - 1,6
pFijmd na pacienta za rok v porovnani s 0,4 pfijmy na pacienta ve
skupiné s tracheostomii. Po dosazeni veku 5 let byla hospitalizace
neobvykla u obou skupin (0,1 pfijmu na pacienta za rok). 47 déti ve
skupiné s NIV podstoupilo celkem 194 intubaci kvuli respiracnimu
selhani - podstatné zatézi. Vice déti ve skupiné s NIV dokazalo
komunikovat verbalné (34/47 oproti 6/27 ve skupiné s
tracheostomii).

Dvé studie posuzovaly volbu pacienta, pokud $lo o ventilaci NIV
nebo tracheostomii. Bach'*® uved! zjisténi od 168 dospélych, ktefi
doma pouzivali ventilaci (primeérny vék 55 let). VétSinou se jednalo
0 prezivsi po détské obrné s neprogredujicicm onemocnénim,
ktefi pouzivali jak tracheostomickou ventilaci, tak NIV jednotlivé po
dobu alesport 1 mésice. V dobé studie pouzivalo 111 pacient(
tracheostomickou ventilaci a 59 jich pouzivalo NIV. Ze 111
pacient( s tracheostomickou ventilaci jich 49 uvedlo, Ze by dali
prednost NIV, 42 preferovalo tracheostomii a 14 nevyjadfilo
zadnou preferenci. Ve skupiné 59 pacientl s NIV davali vSichni
prednost NIV pied tracheostomickou ventilaci. Markstrom a kol.**’
posuzovali kvalitu Zivota prostfednictvim dotaznikG posilanych
postou 91 dospélym (prameérny vék 59 let), ktefi pouzivali domaci
ventilaci kvuli restrikénimu plicnimu onemocnéni, vcetné 16
pacientll s nervosvalovym onemocnénim. Sedesat pacientd
pouzivalo NIV a 31 tracheostomickou ventilaci. Skoére kvality
Zivota, ktera vyuzivala dvé ze tfi méfitek, se u skupin s NIV a
tracheostomii nelidila. U tfetiho méfitka kvality Zivota bylo
vyznamngji lepSi skore u skupiny s tracheostomii, ale rozdil mezi
obéma skupinami byl maly (skére skupiny s NIV bylo 25,2+3,6 v
porovnani s 27,8+3,7 u skupiny s tracheostomii; mozna skére jsou
v rozsahu 9 az 36).

Hlediska spravné praxe
» Tracheostomické trubice musi mit vhodnou velikost a musi byt

umistény tak, aby se 3$piCka trubice nedotykala stény
pradusnice. [V]
» PFi zvazovani tracheostomie pro usnadnéni kazdodenni

ventilace je tfeba vzit v ivahu preferenci rodiny a ditéte. [V]
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Ventilace negativnim tlakem

Ventilatory s negativnim tlakem, véetné Zeleznych plic,
krunyfovych ventilatort a navlékacich ventilator(i (pevny plastovy
hrudni ko§ a nylonové ponco), a ventilatory s abdominalnim
posunem, napf. houpaci postel a hrudni pas byly Siroce pouzZivany
od roku 1920 do konce 80. let. Jsou k dispozici i zpravy o
pouzivani ventilace negativnim tlakem u pacientl s NMW, v&etné
pacientt s DMD. 158 Tyto pfistroje byly u€inné pfi napravé nocniho
dychani, ackoli u slabSich déti byla jejich ucinnost omezena
obstrukci hornich cest dychacich béhem spanku. Tyto pfistroje
byvaly téZzkopadné a nepohodiné a nyni byly témé&F uplné
nahrazeny modernimi ventilatory s pozitivnim tlakem.

Moderni verze krunyfe s negativnim tlakem je komercné
dostupna a Ize ji pouzit jako podporu dychani u déti a kojencu s
NMW, pfedevSim déti se slabosti branice. Mize byt uzite¢na jako
doplnék NIV pro kratké cCasové useky, v€etné pouZiti pfi
odstavovani déti od ventilace pozitivnim tlakem. Najit dobfe
padnouci pfistroj mize byt obtizné u déti se zavaznou hrudni
skoliozou.

Dukazy
Nejsou k dispozici Zadné studie o pouZiti ventilace negativnim
tlakem u déti s nervosvalovym onemocnénim.

Kyslik

Recidivujici desaturace béhem spanku se vyskytuje u déti s NMW
a noc¢ni hypoventilaci. Zatimco klinické tymy obeznamené s touto
problematikou rychle poznaji, ze je potfebna ventilaéni podpora,
méné zkuSené tymy mohou véfit, ze pomuze pridavny kyslik
dodavany béhem spanku. Tato situace muze nastat u déti s
nerozpoznanou noc&ni hypoventilaci, které jsou hospitalizovany
kvili chirurgickému zakroku nebo Ié¢bé hrudni infekce a béhem
hospitalizace je u nich zjisténa nocni desaturace. Pouziti
samotného kysliku v téchto situacich muze zhorsSit alveolarni
hypoventilaci. Pokud je dité v bdélém stavu normokapnické nebo
normoxické, neni pouziti ventilacni podpory urgentni a Ize provést
vhodné prelozeni do jiného cdentra, pokud neni tato sluzba k
dispozici v mistni détské nemocnici.

Dukazy
K dispozici je pouze jedna studie o pouziti kyslikové terapie u
pacientl s hypoventilaci kvdli NMW™°. Jednalo se o pozorovaci
studii sedmi mladych dospélych s DMD s normalnimi d krevnimi
plyny b&hem dne. Sest subjektd mélo noéni epizody zavazné
desaturace, predevSim béhem REM spanku. Kyslikova terapie
byla Gu¢inna v prevenci desaturace u péti ze Sesti subjektd. U vSech
subjektt bylo pouziti kysliku spojeno s vyznamnym prodlouzenim
apnoe a hypopnoe spojené s REM.
Shrnuti dakazu
Ackoli nizky prutok kysliku dodavaného v noci muze snizit
spankovou hypoxémii u subjektd s no¢ni hypoventilaci, je spojen s
prodlouzenim existujici spankové hypopnoe a apnoickych pfihod
(droveni dukazu 3).
Hledisko spravné praxe
» Samotny kyslik by nemél byt u pacientd s nervosvalovym
onemocnénim pouzivan k Upravé hypoxémie zpusobené
hypoventilaci. [\]

Akutni respirac¢ni selhani

Akutni respiracni selhani u déti s NMW je obvykle zhorS§eno
virovou infekci dychacich cest; nastup je obvykle béhem nékolika
dni s nardstem respiracnich sekretd a zvySenou respiraéni
namahou.
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Bez zasahu se muaze u ditéte objevit Unava spolu se zhor§enim
retence oxidu uhliitétho a dekompenzace. Respiracni selhani se
muze také objevit po operaci, pfedevSim po operaci skolidzy,
obvykle kvdli bolesti nebo zvySenému mnozZstvi sekretd v
dychacich cestach v souvislosti s trachealni intubaci. Usp&sné
zvladnuti akutniho respiracniho selhani vyzaduje pfedvidani a
v€asny zasah. Nezbytnou pomoci je u€inné uvolnéni dychacich
cest; metody, které Ize pouZit, jsou popsany v jiné Casti téchto
pokynd. Dilezitd je také vSeobecnd podplrnad péce, vcetné
udrZeni rovnovahy tekutin a vyzZivy. ZvySena respiracni prace u
déti s NMW a predev§im se SMA mlze vést k metabolické
acidéze, zvySenému respiracnimu Usili a zhorSujici se unavé. NIV
muze pomoci détem, u nichz existuje riziko respiracniho selhani, a
zabranit potfebé intubace. U déti, které jiz byly intubovany bud
kvuli respiraénimu selhani nebo za u¢elem operace, muze NIV
uspésné usnadnit extubaci. Extubace je s vétsi pravdépodobnosti
uspésna, pokud jsou sekrety v dychacich cestach minimalni, neni
pozadovan doplfikovy Kkyslik a pfed extubaci a po ni jsou pouzity
ucinné metody uvolnéni dychacich cest. Déti, kterym je okamzité
po extubaci poskytnuta podpora NIV, budou s menSi
pravdépodobnosti unavené a pravdépodobnost re-intubace bude
také nizsi.

Dukazy

Dlkaz, ze NIV lze pouzit ke zvladnuti akutniho respira¢niho
selhani bez potfeby intubace u déti a mladych lidi s NMW, pochazi
z péti pozorovacich studii s celkem 55 subjekty ve véku od 3
mésict do 69 let, z nichz 48 mélo méné nez 25 let.****** Pi 46 z
60 epizod akutniho respiracniho selhani, které postihuje pacienty
pod 25 let, byla NIV Uspésné a nebyla nutna intubace. V jedné ze
studii %2 byla NIV zkombinovana s krikotyroidni minitracheostomii
kvali snadnéjSimu uvolfovani sekretl. Selhani NIV bylo spojeno s
bulbarni dysfunkci a obtizenému uvolfiovani sekretd z dychacich
cest. Metody pouzivané k uvolnéni dychacich cest jsou popsany
jen malo a neni znam vliv u¢inného uvolnéni dychacich cest, napf.
pomoci pfistroji pro mechanickou pomoc s vykaslavanim, na
uspésnost NIV ve zvladnuti akutniho respiracniho selhani.

Dukaz, ze NIV muze usnadnit extubaci u déti s NMW, pochazi
ze tfi pozorovacich studii s celkem 25 détmi (ve véku 2 mésice az
17 let).%? 11 %% vtsina déti byla intubovana a ventilovana po
epizodé akutniho respiraniho selhani; dvé déti byly intubovany v
souvislosti s anestézii pfi operaci. Dvacet dva téchto déti bylo
uspésné extubovano pfi pouziti NIV bud jako pfechodu k
samostatnému dychani nebo dlouhodobému no€nimu pouzivani
NIV pro podporu dychani. Bach a kol.%* popisuiji protokol pé&e o
intubované déti se zavaznou svalovou slabosti. Kli€ové prvky
tohoto protokolu jsou omezeny pozZadavkem na odsavani a
podminkou zadného doplrikového kysliku pfed extubaci, €astym
uvolfiovanim dychacich cest pomoci MI-E pfed extubaci i po ni a
extubaci s navazujici kontinualni NIV. Devét déti se zavaznou
SMA mélo 28 epizod respiraniho oslabeni, které vedlo ke 48
intubacim. Extubace konvenénimi metodami odstaveni byla
uspésna ve 20 pokusech v g)orovnénl' s 23 z 28 pokusl pfi pouziti
tohoto protokolu (p<0,001). 2 Stejny protokol byl ispéSné pouzit u
157 dospélych a déti s Sirokym rozmezim myopatickych stav(,
véetné 25 pacientd se SMA a 20 s DMD.%’ Tyto subjekty nebyly
schopny Uspésné zakoc€it pokusy o spontanni dychani pFed
extubaci.

Dukazna tvrzeni
NIV je bezpe€na a ucinna terapeuticka volba 1éCby akutniho
respiratniho selhani u déti s nervosvalovym onemocnénim
(uroven dikazu 3).
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NIV dokaze usnadnit endotrachealni extubaci u déti s NMW

(aroven dukazu 3).
Doporuceni

» U déti s NMV, u nichZ dojde k akutnimu respiraénimu selhani,
by méla byt prvni volbou NIV. [D]
Hledisko spravné praxe

» Jednotky intenzivni péce, které pecuji o déti s NMW, by mély
byt obeznameny s vhodnymi kritérii extubace. Ta by méla
zahrnovat pfitomnost pouze minimalniho sekretu v dychacich
cestach, pouziti u€innych metod uvolnéni dychacich cest
(napt. pfistroji MI-E) a saturaci kyslikem minimalné 94 % bez
pridavného kysliku po dobu del§i nez 12 hodin. lhned po
extubaci je tfreba zagit s nepretrzitou NIV. [V]

Planovani chirurgickych zakroku

Déti s NMW jsou citlivé k nezadoucim G€inkm celkové anestézie
a operace a je u nich pozorovana zvySena intraoperacni a
pooperaéni morbidita. V poopera¢nim obdobi je sila dychaciho
svalstva snizena nej¢astéji kvuli kombinovanym G€inkim bolesti a
sedace a mlze vést k hypoventilaci a zadrzovani sekretd v
dychacich cestach. Pfi peclivém naplanovani Ize vétSi operace
Uspésné provadét i u déti se zavaznou NMW, v€etné déti, které
pouzivaji neinvazivni podporu dychani.

U déti s NMW, u nichz existuje riziko nezadoucich
pooperacénich vysledkd, je doporuceno predoperacni posouzeni; k
rizikovym faktorlim patfi denni, popf. i noéni hypoventilace, vitalni
kapacita <60 % pfedpovidana a neucinny kaSel. Kardiologické
posouzeni je dulezité u déti se stavem, ktery zahrnuje srdecni
sval, napf. u déti s DMD. Je tfeba také posoudit nutri¢ni stav. U
velmi rizikovych déti mdze byt na misté prodiskutovat s rodinou
riziko prodlouzeni mechanické ventilace po operaci a za urcitych
okolnosti i mozZnost tracheostomie. Muze také pomoci
predoperacni instruktaz o pouziti metod uvolfiovani dychacich
cest a pouzivani NIV, pokud se olekava, Ze jedno nebo druhé
bude v pooperaénim obdobi pouzito. NIV je &asto nejucinngjsi,
pokud je pouzita ihned po extubaci (viz €ast o akutnim respiracnim
selhani); alternativa s ¢ekanim, zda dité bude schopno dychat bez
podpory, muze vést k vyCerpani, retenci sekreti a potrebé
reintubace. Specifické protokoly (viz ¢ast o akutnim respiracnim
selhani) mohou zlepsSit UspéSnost extubace déti s NMW,
predevsim déti, které:

« jiz pouzivaji NIV (obvykle kvuli noéni hypoventilaci)

e maji vanamnéze pfedchozi neuspésSnou extubaci

e maji neltcinny kaSel - véetné déti nad 12 let, které maji CPF
<270 litrd/min

* Maji vitalni kapacitu <60 % predpokladanych.

K moznostem respiracni podpory u déti s nervosvalovymi
stavy béhem sedace nebo v anestézii patfi laryngealni maska, NIV
skrz nosni masku, manualini ventilace pomoci anestetického vaku
pfipojeného k nosni nebo obli¢ejové masce, popf. intubace. Volba
respiracni podpory jednotlivého pacienta podstupujiciho anestézii
zavisi na preferencich, zkuSenostech a dovednostech
zUc€astnéného Ilékafského tymu. S pouzitim inhalovanych
anestetik u déti s mnoha nervosvalovymi onemocnénimi vetné
DMD, myotubularni myopatie a myotonické dystrofie byvaji
spojeny reakce podobné maligni hypertermii a
rhabdomyolyza.'®**®  Dobfe  dokumentovanou komplikaci
anestezie u svalové dystrofie, pfedevSim DMD, je srde¢ni arytmie.
Zhor$eni mohou zpusobit inhalovana anestetika, napf. halotan, a
sukcinylcholin.169 Bezpecna anestezie u déti s NMW vyzaduje
vhodné proskolené a zkuSené anesteziology.
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V pooperacénim obdobi je tfeba si uvédomit nasledujici dalsi
opatfeni:

« hypoxémie mulze byt zplsobena atelektdzou, hypoventilaci a
zadrzenymi sekrety v dychacich cestach. Dopliikovy kyslik by
mél byt pouZivan s opatrnosti, protoZze mize dojit k prehlédnuti
hyperkapnie, coz povede k oddaleni IéCby zakladni pfi€iny.
Pravdépodobné budou nutné metody uvolfiovani dychacich
cest pomoci technik asistovaného kasle s nebo bez NIV.

* Monitorovani rovnovahy tekutin a srde¢ni innosti je pfedevsim
dulezité u pacientd napf. s DMD, u nichz je riziko kongestivniho
srde¢niho selhani a dysrytmii.

« Déti s NMW maji zvySené riziko sniZzeného dychani spojeného s

opiatovymi analgetiky. BezpecnéjSi a ucinné&jSi metodou
zvladnuti bolesti je epiduralni anestezie s katétrem.*”

« Déti s nervosvalovym onemocnénim jsou nachylné ke stfevni
dysmotilité. Pouziti prokinetik a dekomprese zaludku s tenkou
nazogastrickou hadi¢kou maze zabranit problémdm s distenzi
zaludku, ktera zasahuje do branice a zpusobuje prekazku v
dychani.

¢ Mdaze byt nutna nutriéni podpora, aby se zabranilo podvyzivé a
dal$imu oslabovani dychaciho svalstva.'"™

Duikazy
Nebyly publikovany zadné dlkazy, Ze predoperacni posouzeni
snizuje vyskyt pooperacnich komplikaci.

Vitalni kapacita je indikator respiracni morbidity.

Dukaz, Ze vitalni kapacita muze predpovidat riziko pooperaénich
respiracnich komplikaci, pochazi ze ¢tyf retrospektivnich studii s
celkem 173 détmi s NMW, pfedevS§im DMD, které podstoupily
operaci  skoliozy.'"**™® Ve vdech &tyfech studiich byla
pravdépodobnost, Ze dité zUstane intubovano a ventilovano déle
nez 3 dny po operaci, vySSi u déti s nizSi predoperacni vitalni
kapacitou. V jedné studii se 48 mladistvymi pacienty s DMD, byl
vSichni chlapci s pfedoperacni vitalni kapacitou nad 50 %
predpokl. extubovani okamzité po operaci a bez komplikacl'.172 \%
jiné studii 125 déti se skoliézou, z nichz 57 mélo nervosvalové
onemocnéni, pfedoperacni vitalni kapacita <60 % predpovidala
nutnost prodlouzené ventilace (>3 dny) s citlivosti 77 % a
specificitou 56 %.*"

Nizka vitalni kapacita nevyluCuje dobry vysledek operace.
Jedna popisna studie uvadi uspéSnou extubaci ihned po operaci
skolidzy u 14 naslednych subjektd s DMD s predperacni vitalni
kapacitou <30 % predpokl.’”® V této studii bylo viech 14 chlapcu
hospitalizovano 6 tydnt pfed operaci a podstoupilo kazdodenni
trénink vdechovych svalll, ktery se nejspi$ ocividné projevil v
malém narustu vitalni kapacity: z 21,6 % s rozmezim 16-27 % pfi
pfijmu na 26,2% s rozmezim 22-31% v den pfed operaci. Dvé
retrospektivni studie™”’ *'® celkem 75 déti s DMD, které podstoupily
operaci skoliézy, neuvedly Zadny rozdil v délce intubace (vSechny
<24 hodin) nebo dnech hospitalizace po operaci u 33 déti, které
mély pfedoperacni vitalni kapacitu <30 % pFedpokl. v porovnani s
détmi s vitalni kapacitou >30 %. Rutinni pooperacni pouziti NIV
bylo povazovano za nezbytné pro usnadnéni UspésSné brzké
extubace.’”® Gill a kol.'™® uvedli Gsp&3né vysledky operace
skoliozy u osmi déti (s pramérnym vékem 12 let) s rdznymi
nervosvalovymi poruchami, které mély prdmérnou pfedoperacni
vitalni kapacitu 20 % a vSechny pouzivaly NIV kvili noéni
hypoventilaci. VSichni pacienti byli extubovani pfimo s pfechodem
na NIV bez komplikaci.
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Predpovidani respiracniho rizika u déti
provadét plicni funkci

Pouze jedna studie se zaméfila na prfedoperacni posouzeni déti s
NMW, které nejsou schopny provadét manévry plicnich funkci.*®
V této retrospektivni studii 110 déti (10,8+4,9 let), v€etné 62 déti s
nervosvalovym onemocnénim, které podstoupily operaci skolidzy,
podstoupilo pfedoperacni PSG - 73 denni PSG (béhem zdfimnuti)
a 39 no¢ni PSG. Ani jeden z parametrii PSG nepfedpovidal riziko
delsi ventilace. PSG béhem zdfimnuti obvykle nezahrnuje REM
spanek, proto mize podcenit hypoventilaci a tim i pfehlédnout
parametry, které mohou byt uziteéné pfi predpovidani
pooperaéniho rizika.

neschopnych

Maximalni proud vzduchu pfi kasli (PCF)

Diikaz, ze PCF muze byt prediktorem potizi s extubaci je zalozena

na studiich s dospélymi pacienty a je bran v potaz v ¢asti tykajici

se ur¢eni déti s rizikem respiracnich komplikaci.
Dukazna tvrzeni

Déti s NMW, které maji pfedoperacni vitalni kapacitu <60 %

predpokl., nesou zvySené riziko delSi pooperacni ventilace

(uroven dukazu 3).

Pouziti NIV v dobé ihned po operaci usnadriuje brzkou extubaci a

snizuje vyskyt respiracnich komplikaci (Uroven dikazu 3).

Operaci Ize uspésné provést s vhodnou perioperacéni péci bez

zvy8eného vyskytu respiracnich komplikaci u déti se zavaznou

NMW a vitalni kapacitou <30 % predpokl (droveri dikazu 3).
Doporuceni

» Operace déti s NMW by mély byt provadény v zafizenich se
zkuSenymi détskymi chirurgy, anesteziology a fyzioterapeuty,
kde jsou k dispozici prostory pro pediatrickou intenzivni péci a
NIV. [D]

» Protokoly extubace u vysoce rizikovych déti (s vitalni kapacitou
<60 %, popf. neucinnym kaslem, a/nebo déti, které jiz
pouzivaji NIV kvuli hypoventilaci) by mély obsahovat postupy
ucinného uvolnéni dychacich cest a okamzité pouziti NIV po
extubaci. [D]

Hledisko spravné praxe

» Déti s NMW, které vyzaduji operaci (v€etné operace skolidzy),
by mély byt pfed jakymkoli zakrokem posouzeny
multidisciplinarnim tymem. []

SKOLIOZA

Patofyziologie skoliézy a jeji dopad na plicni funkci byly probrany v
¢asti o respiracnich komplikacich NMW. Klinicky vliv skoliézy neni
omezen na zmény v plicni funkci. Skoliéza narusuje stfed tézisté a
nutné vede ke kompenzacnimu deformovani panve nebo krku.
Ovliviiuje tak drzeni téla a nasledné i tlakové oblasti, a u pacientq,
ktefi jsou na vozic¢ku, to mize vést k potizim s volbou polohy a k
nepohodli. K zakrokiim u déti se skolidzou patfi pouZiti ortézy a
operace.

Ortézy jsou tradi€né vyrabény z pevného lehkého materialu a
jsou obvykle upevnény od podpazi k hiebeni kyCelnich kosti.
Nedavno byly vyvinuty poddajné dynamické ortézy, které vypadaji
mnohem pohodInégji a jsou Iépe snaseny nez pevné ortézy, avSak
nebyly provedeny zadné komparativni studie jejich Uc€innosti ve
zlepSeni drzeni téla nebo kontrole zakfiveni patefe. Vitalni
kapacita a dechovy objem jsou pfi noSeni ortézy snizeny v
disledku omezeného roztahovani hrudniku a bficha, coz je tfeba
vzit v Gvahu pfi pouziti ortézy u déti s vyznamnou respirani
slabosti, pfedevSim pokud maji nosit ortézu ve spanku, kdy je u
nich nejvétsi riziko hypoventilace.
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Ortézy mohou byt uzite€né pfi zlepSovani drzeni téla vsedé.
Vyhody ve smyslu prevence progrese skolidzy jsou méné jisté.
NoSeni ortézy mlzZe byt nepohodiné a Spatné snasené a u
nékterych chlapct neni mozné kvili obezité.

Operace skoliézy zlepSuje pohodli vsedé, vzhled i kvalitu zivota.
Nevede ke zlep$eni vitalni kapacity a to, zda méni rychlost poklesu
respiracni funkce, je nejisté. Optimalni nacasovani operace
skolidzy u déti s NMW neni jasné definovano a v riznych centrech
se lisi. Rozhodnuti operovat je ovlivnéno fadou faktort, ke kterym
patfi progrese zakfiveni, pohodiné sezeni u pacientl na vozi¢ku,
mobilita a bolest. V€asna operace u flexibilniho a relativné
mirného zakfiveni (Cobbulv Uhel 45-60°) a dobra plicni funkce
(vitalni kapacita pres 50 % pfedpokl.) je méné pozadovana jak
postupum patfi manipulovani patefi do pfiznivé polohy a jeji
zafixovani v této poloze. Tim dochazi ke stabilizaci patefe a
zabranéni dalSi progresi zakfivovani, ale je tim zastaven rast v
zajisténé oblasti. Zadni fuze provedena u malych déti (pod 10 let)
muZze vést k torznim (zalomenym) deformitam, protoze pfedni ¢ast
patefe pokracuje v rustu. Ristové systémy s expanznimi tyc¢emi,
které se prodluzuji s tim, jak patef roste a umoznuji optimalizovat
rstovy potencidl, jsou novéj§im objevem, ktery muze byt uzitecny
pfi zvazovani operace skolidzy u velmi malych déti. Tyto systémy
vyuzivaji technologii jedné nebo dvou tyci, které koriguji zakfiveni
patefe. Touha umoznit maximalni rist znamena, Ze je operace
Casto odkladana, dokud dité nema 10 let. Zatimco 80 % vySky
hrudniku je dosazeno do 10 let véku, objem hrudniku tvofi pouze
50 % hodnoty u dospélych™®! a dopad spinalni flize na koneény
objem hrudniku neni znam. Dobra chirurgicka korekce pfi
Cobbové uhlu >60° je mozna, pokud si patef zachova jistou
flexibilitu. Jestlize se patef stala rigidni, mdze spinalni fixace
zabranit jakékoli dalsi progresi skolidzy. Operace patefe u déti s
NMW je spojena s vétSi morbiditou, mortalitou a délkou pobytu nez
u vétsiny ostatnich déti se skoliézou. Pfi vhodném naplanovani a
dobré pooperacni péci Ize operaci skolidzy provést u déti s vitalni
kapacitou pod 20 % predpokl., véetné déti, které jiz pouzivaly NIV
pred operaci, bez pfilisné respiraCni morbidity (viz Cast o
planovani operace).

Dukazy

Vliv vyztuhy na plicni funkce

Dikaz, Ze noSeni ortézy snizuje plicni funkci, pochazi ze &tyf
pozorovacich studii celkem 47 déti s NMW a skoliézou,
zplGsobenou rdznymi nemocemi (pfevazné DMD a SMA). Tii
studie ukazaly prdmérné snizZeni vitalni kapacigy o cca 20 % (v
rozmezi 4-37 %) pii nodeni spinalni ortézy.'**'* Jedna studie s
osmi détmi se zavaznou SMA zjistila, Zze noSeni ortézy snizilo
dechovy objem, zvySilo dechovou frekvenci a snizilo poddajnost
respiraéniho systému.'®

Vliv noSeni ortézy na progresi skoliézy

Dukaz o vlivu noSeni ortézy na progresi SkO|i(’)Z}/ é)ochézi ze c':t)éf
nekontrolovanych studii déti s DMD a SMA.?° %68 Evans a kol.*®’
uvedli retrospektivni sérii 54 déti se SMA 1. az 3. typu, z nichz se u
43 subjektd vyvinula skoliéza. NoSeni ortézy selhalo jako kontrola
progrese skolidzy u déti se zadvaznou slabosti (typu 1 a 2), ale
podle v3Seho upravovalo progresi u déti s méné zavaznou
skoliézou (SMA 3. typu). Cambridge a Drennan®®® uvedli, Ze u 32
chlapci s DMD, spinalni ortézy zpomalily progresi skoliézy od
pramérné 16° za rok do cca 10° za rok, ale nemélo vliv na kone¢ny
stupen zavaznosti skolidzy (pramérny Cobblv Uhel zavaznosti
75°) u 30 z 32 subjektd.
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Brooke a kol.” ohlasili retrospektivni prehled 283 chlapcti s DMD a
10 s BMD za obdobi 10 let. U osmdesati deviti ze 120 pacientl
(75 %) starsich nez 11 let se vyvinula skoliéza a 43 z nich mélo
Cobblv uhel >30°. Zdalo se, zZe pouzivani torakolumbalnich ortéz
nemélo vliv na progresi skoliézy a byla nalezena kladna korelace
poznamenali, Ze ochota nosit ortézu byla velmi mala. Seeger a
kol."® uvedli, Ze u 24 chlapcti s DMD progredovala skolidza z
primeérné hodnoty cca 10° u déti pod 12 let do pramérnych 75° do
véku 16-18 let, a poznamenali, Ze zavaznost skoliézy u chlapcu,
ktefi pouzivali modularni kfesla, spinalni korzety (noSené 7 hod
denné) a kfesla vyrobena na zakazku se vyznamné neliSila od
skolidzy u chlapct, ktefi pouzivali neupravena koleckova kresla.
Colbert a Craig (1987)° ohlasili prospektivni studii 22 chlapctl s
DMD, z nichz 7 nosilo ortézu (7 hod/den, 6 dni/tyden) a 15
nenosilo (bud odmitli nebo ji pfestali nosit do 3 mésict). Z obdobi
sledovani v délce od 2 do 7 let se u chlapct, ktefi ortézu nosili,
ukazalo mirné zpomaleni progrese skolidzy, ale nebyl zjistén
Zadny rozdil v koneéné zavaznosti.
Dukazna tvrzeni

NoSeni pevné spinalni vyztuhy ma za néasledek snizeni vitalni
kapacity u déti s nervosvalovym onemocnénim (trover diikazu 3).
U chlapct s DMD muze vyztuha zpomalit progresi skoliozy, ale
nema vliv na kone¢nou zavaznost skoliézy (Urover dikazu 3).

Vliv operace skolidzy na plicni funkci
Diikaz o vlivu skolidzy na vitalni kapacitu je zalozen na 13 studiich
celkem 481 déti s NMW, témér vétSinou s DMD nebo SMA. Tri
studie™®%1%2 porovnavaly rychlost poklesu vitaini kapacity pfed
operaci a po ni u stejnych jedincl; pét studii*’2 19%1% porovnavalo
rychlost poklesu vzhledem k neoperované skuping, ktera se
skladala z déti, které zatim operaci nepotfebovaly, déti, u nichz
byla operace povazovana za pfili§ rizikovou nebo déti, které
operaci odmitly; a pét studii® ' °"'% porovnavalo jednu
pfedoperaéni prdmérnou vitalni kapacitu s vitalni kagacitou
zméfenou 2 a vice let po operaci. Osm ze stud;j?® 172179 190192194198
199 ukazalo, Ze se rychlost poklesu vitalni kapacity po operaci
snizila, nebo ze se udrzela blizko pfedoperaénich urovni. Pét
studii*®* 19 119 Zjistilo, Ze rychlost poklesu plicni funkce nebyla
ovlivnéna operaci nebo byla stejna jako v kontrolni skupiné.
VSechny studie byly retrospektivni. Pokud existuji kontrolni
skupiny, nejsou pouzitelné pro porovnani. Bez porovnani s
vhodnou kontrolni skupinou je obtizné interpretovat zmény v
rychlosti poklesu vitalni kapacity, které jsou nelinearni a mohou mit
v pozdnim dospivani prodlevu.
Doporuceni
» Vliv patefni vyztuhy na funkénost dychani je tfeba posoudit a
zvazit v prihlédnutim k omezenym diikazim tykajicim se jejiho
pfinosu, pokud jde o ovlivnéni kone¢né zavaznosti skoliozy.
[D]
Hledisko spravné praxe
» Prvotni Gvaha pfi planovani operace déti se skolidzou
spojenou s NMW by se méla tykat pohody a kvality Zivota. [\]
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DALSI OBTIZE A ZAKROKY, KTERE MAJi VLIV NA ZDRAVY
RESPIRACNIi SYSTEM

Nadmeérna sekrece v ustech

Slintani (sialorrhoea) mlfe byt problémem u déti s neucinnym
ovladanim jazyka nebo vyznamnou bulbarni dysfunkci. Malokluze
zubl, Spatny zdravotni stav Ust a nazalni obstrukce kvdli
zvétSsenym nosnim mandlim mohou také vést k obtiznému
zvladani oralnich sekretd. Tyto obtize mohou pomoci zmirnit
jednoduchéa opatfeni, napf. Uprava drzeni téla. Sekrece slin je
ovladana autonomnim nervovym systémem a v dusledku toho jsou
pouzivany anticholinergické pfipravky k regulaci tvorby slin. Sliny
jsou dulezité pfi pfipravé soust jidla k polknuti a Iéky je tfeba
pouZivat s opatrnosti; polykaci potize se mohou zhorsit, pokud
jsou Usta sucha nebo oralni sekrety pfili§ viskézni. Casto je
pouzivan glykopyrolat, ale davkovani je tfeba vyvazit s ohledem na
jakykoli vedlejsi ucinek, b&zné napf. zacpu. Naplasti s hyoscinem
zajiStujici postupnou absorpci jsou alternativou k peroralni
medikaci, i kdyz mohou vysledky u déti kolisat vzhledem k potizim
s postupnou Upravou davky a vyskytu alergickych koZnich reakci.
Pouziti botulotoxinu formou injekce do slinnych Zlaz se stalo
volbou u déti s neprogresivnimi neurologickymi poruchami, napf.
mozkovou obrnou, kde je nadmérné slinéni obzvlast
problematické a nepfili§ dobfe zvladatelné peroralnimi
medikacemi. Pouziti botulotoxinu nebylo hlaSeno u déti s
nervosvalovymi obtizemi.

Potize s krmenim a polykanim

PotiZe se Zvykanim a polykanim jidla jsou u déti s NMW bézné, a
to v dusledku slabosti obli¢ejovych svalu (v tvafich), rtl, jazyka a
hltanu, a €asto pfispivaji k podvyZivé. Problémy s krmenim a
polykanim se mohou objevovat od nejutlejSiho véku, napf. u déti
se zavaznymi formami SMA, nebo se mohou objevit mnohem
pozdéji, napf. u chlapct s DMD. Ackoli oralni a faryngealni slabost
mUze zvysit riziko aspiraéni pneumonie, je vdechnuti relativné
vzacnou pfihodou a neobvyklou pfi€inou zhorSeni respiracnich
funkci (viz ¢ast i studiich provedenych kvdli identifikace aspiraéni
pneumonie.

Gastroezofagealni reflux

Gastroezofagealni reflux je u déti s nervosvalovou poruchou
bézny, obzvlast u nemobilnich déti. Antacida, antagonista
histaminu na H2-receptorech, inhibitory protonové pumpy a
prokinetické pfipravky mohou ulevit od symptomd, i kdyZ panuji
obavy, Ze del§i pouziti suprese Zalude¢ni kyseliny muze byt
spojeno se zvySenym rizikem gastroenteritidy a komunitné
ziskané pneumonie.” U gastroezofagealniho refluxu, ktery
nereaguje na medikamentdzni IéEbu, mlize byt pfinosem operace
napravujici  reflux. 'V nékterych pfipadech se muze
gastroezofagealni reflux zhorsit po gastrostomii’®, i kdyZ studie
déti s neurologickym poskozenim naznaéuji jiny nazor.?%* 2% Déti
se zavaznou bulbarni dysfunkci a svalovou slabosti, napf. déti se
SMA 1. typu byly a jsou povazovany za 3Spatné kandidaty pro
antirefluxni proceduru kvali vysokému perioperaénimu riziku a
celkové 3$patné prognézezos; stfediska, kterd jsou zastdncem
fundoplikace a gastrostomie provadénych spole€né kratce po
diagndze, spolu s dislednou post-extubaci a strategii uvolfiovani
dychacich cest uvedla, ze u téchto déti toho Ize dosahnout
bezpe&n&®®.

Krmeni pomoci gastrostomie
Krmeni zavedenou gastrostomickou hadiC¢kou se stava stéle
ddlezitgjsi pfi udrzovani nutricniho stavu déti s rdznymi

dlouhodobymi stavy.
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Gastrostomickou hadi¢ku Ize vlozit perkutannimi metodami s
endoskopickym vedenim nebo otevienymi €i laparoskopickymi
chirurgickymi metodami. U nékterych dospélych pacientl s
nervosvalovymi poruchami a s malou nebo zadnou schopnosti
samostatného dychani byly gastrostomie provedeny bez intubace
a celkové anestezie.”®* Perkutanni gastrostomie vedena podle
obrazu a =zavadéni gastrojejunostomické hadicky v lokalni
anestézii a se sedaci byly také popsany u déti se SMA 1. typu. 205
Nacasovani zavedeni gastrostomie se v rGznych stfediscich Iisi;
néktera stfediska davaji pfednost proaktivnimu pfistupu, kdezto
jina stfediska maji pocit, Ze operace,d'akkoli mala, by méla byt u
asymptomatickych jedinct vylouc¢ena. U nejmensSich déti s velmi
zavaznou slabosti a omezenou oekavanou délkou Zivota, napf.
procedur, které vedou k medikalizaci ukon(, jako je napf. krmeni
peclivé zvazit oproti kvalité zbyvajicich mésict zivota. Kromé rizika
anestezie spojeného se Spatnou plicni funkci a neucinného
uvolfiovani dychacich cest, které se pfipadné poji s problémy s
drzenim téla zplsobenymi skoliézou, je zavadéni gastrostomie
spojeno s nékolika komplikacemi, které se nejCastéji omezuji na
misto provedeni gastrostomie, a to vCetné infekce, krvaceni,
tvorba granulom( a uvolnéni gastrostomickych hadicek.

Infekce dychacich cest
Infekce dychaciho Ustroji u déti s nervosvalovymi poruchami mize
vyrazné oslabit silu dychaciho svalstva, coZz vede ke vzniku
symptom0 dechové nedostateCnosti, sniZeni vitalni kapacity a
akutni hyperkapnii. Infekce zplsobena respiraénim syncycialnim
virem se pfedevSim vyskytuje u malych déti, zatimco infekce
vyvolané rinoviry, influenza virem a parainfluenza virem jsou
bé&Znéjsi u starSich déti a u dospélych. ACkoli neni jasné, jakym
zplUsobem infekce snizuji svalovou silu, mize byt akutni virova
infekce spojena s pfimym poranénim svalu a dysfunkce dychaciho
svalstva zpusobena sepsi mlze byt zprostfedkovana volnymi
radikaly vytvofenymi z kysliku. Abnormality v nervosvalovém
prenosu byly také prokazany béhem akutni faze virového
onemocnéni. Riziko vaznych plicnich komplikaci v dasledku
infekce RSV vedly Americkou pediatrickou akademii k tomu, aby
zafadila nervosvalové onemocnéni do svych revidovanych pokyn(
pro imunoprofylaxi RSV. Multicentrické prospektivni
shromazdovani dat od déti s RSV profylaxi zjistilo, ze 1,8 % déti s
poruchami centralniho nervového systému nebo nervosvalovymi
poruchami potfebovalo hospitalizaci kvuli onemocnéni RSV v
E)O%rovnéni s 1 % ostatnich déti povazovanych za vysoce rizikové.
Plany klinické péce o déti s NMW Casto obsahuji ¢asné nebo
profylaktické uzivani antibiotik kvali zhorseni respira¢nich funkci, i
kdyz neexistuji studie, které by prokazaly, ze je tento pfistup
spravny.

Dukazy

Pouziti medikace kviili kontrolovani oralni sekrece

Neexistuje zadny dukaz pro pouzivani anticholinergickych
pripravkl kvuli regulaci oralni sekrece u déti s NMW.

Potize s krmenim a polykanim

Dllkazy o potizich s krmenim a polykanim u déti s NMW byly
prevzaty z jedné pfipadové kontrolované studie u déti s DMD*" a
ze Sesti pozorovacich studii u déti, z nichz dvé obnasely analyzu
dotaznikt®® 2®° a &tyfi studie uvadély zjisténi z klinickych
posouzeni, videofluoroskopie a pH studii u pacientd s rdznymi
nervosvalovymi stavy.®*® Jaffe a kol.?”” porovnali odezvy na
dotazniky o symptomech horni gastrointestinani dysfunkce u 55
déti s DMD 2z oblastni neuromuskularni kliniky, vékové
odpovidajicich 55 zdravym kontrolnim subjektim.
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Symptomy dysfagie byly vyznamné Castéjsi u déti s DMD nez u

kontrolnich subjektd. Willig a kol.?*® dostali 409 odpovédi na

dotaznik o problémech se stravou, které zaznamenalo sedm
skupin pacient s nervosvalovymi stavy. Celkem 36,5 % pacientu

se SMA uvedlo alespori jeden problém s polykanim, pfedev§im v

bukalni fazi, zatimco 53 % respondentd ve skupiné s DMD

(18,745,7 let) uvadélo potize s kousanim. Pane a kol 28 uvedli, ze

v populaci 118 pacientd s DMD rozdélenych do vékovych kohort,

korelovanych urovnémi motorickych obtiZi a pouZivani ventilaéni

podpory zjistili potize s otevirdnim ust, Zvykanim a zalykanim

(21/118), pficemz 31 pacientd si podle toho upravilo svou stravu.

Osm procent pacientll podstoupilo zavedeni gastrostomie

pramérné ve véku 23,6 let. VSichni méli béhem 1 roku tracheotomii

a stale pravidelné pfijimaji stravu Usty. Slaby vahovy pfirlistek se

stal narUstajicim problémem v adolescentnim a dospélém véku.

Ackoli panoval nejvétsi strach ze zalknuti, dochazelo ke nému

relativné malo Casto s nejvétSim vyskytem u skuping s ventilaci.

Retrospektivni posouzeni poznamek k pFl’padem8 19 déti s

nemalinovou myopatii (18 chodicich), zjistilo, ze 17 déti mélo v

anamnéze potize s krmenim. U sedmi z 10 déti byly

videofluoroskopii prokazany abnormality. Ve vSech pfipadech byl

v hltanu zjistén vyznamny zbytek, ktery zvySoval riziko pozdéjsiho

vdechnuti. Jedenact z 19 déti (61 %) mélo recidivujici infekce

dychacich cest v prvnich 3 letech Zivota. Jedna pozorovaci
studie® uvedla abnormalni zjisténi z posouzeni krmeni, potvrzena
videofluoroskopii, u 13 ze 14 déti ve véku 2-14 let s vrozenou

svalovou dystrofii. Dvé studie ®® popisovaly potize s krmenim u

pacientl s DMD, u nichz videofluoroskopie prokazala zbytky jidla v

hitanu a kolem laryngealniho vstupu. Ackoli Cochranovo

posouzeni neuspélo gfi urCovani pfinosu dietnich nebo

stravovacich konzultaci®*® v Klinické praxi, zda se rozumné

pokraCovat v zavadéni strategii, z nichZz bude mit pacient pfinos.
Dukazna tvrzeni

Potize s krmenim a polykdnim jsou u déti s nervosvalovym

onemocnénim bézné a jsou Casto nedostateCné posuzovany

(uroven dukazu 2-).

U chlapct s DMD se vyskyt oralni a faryngeaini dysfunkce zvysuje

s vékem uroveri diikazu 3).

Hlediska spravné praxe

» U déti s anamnézou recidivujicich infekci hrudniku nebo
polykacimi obtizemi je indikovana videofluoroskopie a rady
odborného terapeuta ohledné krmeni. [V]

» Pristup k vyzivé, zaméfeny na potize, by mél mit za cil
minimalizaci rizika vdechnuti, optimalizaci nutricniho stavu,
zvysSeni pohodli a vyvazeni kladd socialnich dusledkd trvalého
krmeni Gsty. [V]

Diagnéza a Ié¢ba gastroezofagealniho refluxu

Jedna pfipadem kontrolovana studie®®” a dvé pozorovaci studie
208 popsaly nalezy gastroezofagealniho refluxu u déti s DMD a
vrozenou svalovou dystrofii. V pfipadem kontrolované studii®®” Si
DMD pacienti vyrazné pravdépodobnéji stézovali na dysfagii,
zalykani pfi jidle, paleni zahy a zvraceni béhem jidla nebo po ném,
nez vékem odpovidajici normalni kontrolni déti. Pfi porovnani
chodicich (n=22) a nechodicich (n=33) subjektt s DMD, bylo
paleni zahy jako jediné zjisténo jako vyrazné prevazujici ve
skupiné nechodicich subjektt (p<0,02). Ackoli si vétSina z 118
pacientd s DMD ve studii provedené Panem a kol.?°® stézovala na
obCasné epizody paleni zahy, byl gastroezofagedlni reflux
vyZadujici farmakologickou lé¢bu hlasen pouze u péti pacientd
(4 %) ve véku nad 13 let.
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Philpot a kol.?" popisuji klinické hodnoceni a videofluoroskopii u 14
déti s merosin-deficientni vrozenou svalovou dystrofi. Pouze
nejmladsi dité, dvouleté, mélo normalni studii. Ezofagealni pH
studie byly provedeny u 11 ze 14 déti s anamnézou hrudni infekce,
zalykani, zvraceni nebo bolesti bficha. Z osmi déti, které
proceduru snasely, byl ezofagealni reflux prokazan u Sesti. Téchto
Sest déti, v8ech s anamnézou recidivujici hrudni infekce, mélo
také abnormalni videofluoroskopii s jidlem pronikajicim do
hrtanového vstupu. U tfi déti nebyl vyvolan kaSlaci reflex, coz
naznacovalo riziko utajeného vdechnuti. Frekvence hrudnich
infekci se po 1é¢bé snizila. Laparoskopicka fundoplikace béhem
gastrostomického umistovani je popsana ve dvou studiich u déti s
1. typem a zavaznym 2. typem SMA.?*°?!! Celkem 17 déti, z toho
14 s klinickym dikazem gastroezofagealniho refluxu, podstoupilo
kombinovanou proceduru s extubaci ihned v pooperaénim obdobi
s navazuijici NIV a agresivnimi metodami uvolnéni dychacich cest.
Stfedni vaha pro délkové percentily se v jedné ze studi
zdvojnasobila®® a poéet hospitalizaci v souvislosti s respiraénimi
obtizemi v obou studiich v nasledujicich 12 mésicich klesl, ackoli
malé pocty v obou studiich znamenaly, Ze statisticky vyznam nebyl
dosazen.
Dukazna tvrzeni

Gastroezofagealni reflux je u déti s nervosvalovym onemocnénim
bézny a mlze pfispivat k aspiracni pneumonii (Groveri dikazu 2-).
Laparoskopicka fundoplikace béhem umistovani gastrostomie u
déti s 1. typem a zavaznym 2. typem SMA muze byt provedena
bezpecné a je ucinna pfi omezovani gastroezofagealniho refluxu.
Nasledné se mlze snizit poCet hospitalizaci spojenych s
respiracnim stavem (Uroveri dikazu 3).

Krmeni pomoci gastrostomie

Sest pozorovacich studii popisuje zavedeni gastrostomie u
pacientd s rdznymi nervosvalovgmi stavy. Dvé retrospektivni
posouzeni pfipadovych poznamek®*??*2 uréilo celkem 45 pacientu
s Fadou nervosvalovych stavd, u nichZ krmeni gastrostomii zlepSilo
pomér vaha k véku béhem 1letého nasledného pozorovani. V
jedné ze studii se pocet dokumentovanych hrudnich infekci snizil
po zavedeni gastrostomie.212 212 V jiné studii byly lokalni
komplikace v misté gastrostomie uvedeny u 6 z 12 pacientd.
V8echny byly rychle vyreSeny. Tti z péti pacientu, ktefi méli dfive
gastroezofagealni reflux, mélo po procedure pretrvavajici potize a
i pfes medikaci u nich doslo k alespori jedné epizodé
pneumonie.?? Martigne a kol. ?** popsali zvy3eni poméru télesné
hmotnosti k véku u 25 pacientd s DMD ve véku 11-38 let. Nutriéni
regenerace byla povazovana za pomalou nebo neuplnou, protoZze
pouze 9 z 25 pacientll dosahlo nebo prekrogilo stfedni hodnotu
poméru hmotnost/vék 1 rok po gastrostomii. Mira komplikaci v této
studii byla také vysoka (84 %), kdy 11 z 21 pacientd trpélo
komplikacemi v prdbéhu prvniho  mésice, vcetné
pneumo-peritonea (3), abdominalniho parietalniho abscesu (2),
pneumonie kvuli pfedpokladanému vdechnuti jidla (1) a lokalni
infekce, obecné bolesti bficha, pocitu na zvraceni a zvraceni.
Ctrnact pacientt mélo nasledné komplikace po prvnim mésici,
které vedly k problémim spojenym s Usty (10), migraci hadi¢ky (2)
a nahodného vysunuti (1). Deset pacientd mélo po umisténi
gastrostomie pneumonii, ale vzhledem k retrospektivni povaze
studie bylo obtizné zjistit, zda byly epizody zplsobeny
vdechnutim. Durkin a kol.**® popisuji prubéh laparoskopické
fundoplikace a gastrostomie u 12 nemluvnat se SMA 1. typu, u
nichz byla standardizovana pooperacni pé€e o dechové funkce a
kritéria pro propusténi.
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VSichni pacienti byly extubovani ihned po operaci a nevyskytly se u
nich zadné vyznamné komplikace. Primérna doba do plného
krmeni byla 42 +4,9 hod a primérna délka hospitalizace 78+22,5
hod. Primérna hmotnost na délkovy percentil se jeden rok po
operaci zdvojnasobila (p=0,03). Sy a kol.?® urgili 12 déti se SMA 1.
typu, které podstoupily perkutdnni  gastrostomii nebo
gastrojejunostomii primérné ve véku 6,1 mésicl (v rozmezi 2,2 az
15,8 mésicll); 6tyfi déti snasely proceduru v lokaini anestézii a Sest
déti vyzadovalo sedaci. Celkova anestezie byla nutna u dvou déti,
pfiCemz obé jiz byly zaintubovany. Sedm z 12 déti nemélo vétsi
komplikace v prvnich 30 dnech, i kdyZ u dvou déti byla vyménéna
hadic¢ka za gastrojejunostomickou hadi¢ku z diivodu onemocnéni
gastroezofagealnim refluxem. 30denni mira mortality byla 16,7 %.
Aspiracni pneumonie se objevila u 5 z 12 déti (41,6 %) do 30 dnli
po procedufe, ale Ctyfi déti méla/ anamnézu pneumonie pred
zavedenim hadiky. Bach a kol.*** popisuji proceduru oteviené
gastrostomie u pacientd s ventilaéni pomoci nebo podporou, bez
tracheostomie, intubace nebo celkové anestezie. Tento postup byl
proveden u 62 dospélych s NIV, s amyotropickou lateralni
skler6zou (n=44), svalovou dystrofii (n=10) a dal$imi stavy (n=8),
s pouzitim lokalni anestézie a nitroZilni sedace. Nevyskytly se
zadné komplikace a vsichni pacienti nasledné pfibrali na vaze.
Primérna doba preziti po gastrostomii byla 38,8 mésicu (6,2
meésicl).
Shrnuti dikaza

Krmeni pomoci gastrostomie muze zlepSit a udrzet vhodnou
vyzivu u déti s NMW (Uroven dukazu 3).

Infekce dychacich cest

Negativni dopad infekce dychacich cest u pacientd s
nervosvalovym onemocnénim prokazuje jedna prospektivni studie
smiSené populace 25 dospélych a déti ve véku 7 az 40 let
(prdmémy vék 20 let) s rGznymi nervosvalovymi stavy, ale
stabilnim  respiradnim  statusem.”® Nasledné pozorovani
pokracovalo mésic po Uplném vyfeSeni symptom( infekce
dychaciho Ustroji. Vyznamné snizeni az o 50 % bylo pozorovano u
vitalni kapacity a maximalniho nadechového a vydechového tlaku
(primérna snizeni 50,1 %, 51,5 %, respekt. 26,8 %) u 10 subjektd,
u nichz se objevily infekce dychaciho ustroji. Po infekci zlstaly
respiracni parametry snizené u dvou pacientll a u ¢tyr pacientd
pokracovaly epizody vyznamné hyperkapnie. Existuje dikaz, Ze
infekce RSV u nejmensich déti s nervosvalovymi poruchami vede
k vyrazné morbidité a vy$Si mortalité. Jedna prospektivni kohortni
studie *°, provadéna po dobu 3esti nasledujicich obdobi,
hodnotila, zda déti s klinicky relevantnim NMW, hospitalizované s
infekci RSV, byly vystaveny riziku komplikaci. Celkem bylo
prospektivné dokumentovano 1568 infekci RSV u 1541 déti.
Ctyticet jedna z 73 (56 %) dé&ti s NMW vykazovalo alespoti jeden
dal$i rizikovy faktor pro zavazny prabéh infekce. Stfedni vék v
dobé zavazné infekce RSV byl vy$Si u déti s NMW (14 mésicl
oproti 5 mésicim) a vySSi podil déti ve skupiné s NMW
potfebovalo mechanickou ventilaci (9,6 % oproti 1,9 %).
Odpovidajici mortalita byla také vyznamné vy$Si ve skupiné s
NMW (5,5 % versus 0,2 %; p<0,001 pro vSechny). Kohortni studie
provadénad béhem 8 let, kterd vyuzivala pfijem na jednotku
intenzivni péce jako marker zavaznosti infekce RSV, zjistila, ze u
znadného podilu déti existoval zavazny zakladni stav. *'® 4,4 %
umrti pfimo souvisela s infekci RSV a u vSech téchto 4,4 % jiz
existoval néjaky chorobny stav, z toho 15 % bylo nervosvalové
onemocnéni.
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Ackoli je pro vysoce rizikové skupiny doporu¢ovano kazdoroéni
ockovani proti chfipce, jsou dikazy svédgici pro u¢innost u téchto
skupin sporadické. Jedna prospektivni studie?"’ zkoumala, zda u
déti s neurologickym nebo nervosvalovym onemocnénim
existovalo zvySené riziko respiratniho selhani, pokud byly
hospitalizovany s virovou chfipkou. Tato studie komunitné ziskané
a laboratorné potvrzené chfipky, provadéna Ctyii sezény, ukazala,
Ze déti s neurologickym (n=81) nebo nervosvalovym po$kozenim
(n=8) byly v priméru Sestkrat nachylnéjsi k respiracnimu selhani
vyZadujici ventilaci, ackoli oddéleni déti s diagn6zou
ysrecidivujicich febrilnich zachvatd” snizilo OR na pouhych 1,5.

PRECHOD DO PECE O DOSPELE PACIENTY

,Ke zménam dochazi béhem celého zivota a ¢eli jim vSichni mladi
lidé, kdyz pFechazeji z détstvi do puberty a dospivani az do
dospélosti, z nezralosti ke zralosti a ze zavislosti k nezavislosti®
(Department of Health, ‘Transition. Moving on well,
http://www.dh.gov.uk/en/Publicationsandstatistics/Publications/
PublicationsPolicyAndGuidance/DH_083592, bfezen  2008).
Prechod souvisi se zménou ke statusu dospélosti, co se tyka
zakonu, vzdélani, zdravotnich a socialnich sluzeb, a pokud jde o
pratele, zaméstnani a spole€ensky status v ramci SirSi spole¢nosti.
Pfechod do dospélosti znamend pro mladé lidi se svalovym
onemocnénim hledani cesty mezi mnozstvim subjektl, sluzeb a
odbornikl v Zivotni etapé, ktera je i tak zranitelna pro vétsinu lidi,
at’ jsou handicapovani nebo ne. Zatimco pro vét3inu lidi je pfechod
do dospélosti proces, pfi némz ziskavaji nezavislost
prostfednictvim Sirokého vybéru moznosti a stale vétsi
samostatnosti, pro mladého ¢lovéka s progresivnim svalovym
onemocnénim to maze byt obdobi, kdy ztraci schopnosti a roste
jeho zavislost na jinych lidech, kdy napfiklad pfichazi o moZnost
nezavisle se pohybovat nebo zalind byt zavisly na pomoci
ventilatoru.

Pro mladé lidi se zdravotnim handicapem a jejich rodiny je
prechod do dospélosti Casto stresujici a obtizny. Nékteré iniciativy
okolo prevedeni do jiné péce se dockaly velké pozornosti kvuli
soucasnému Spatnému koordinovani vefejnych sluzeb mezi péci o
déti a o dospélé. #*® Pfechod z détské do dospélé péde sluzeb u
lidi s nervosvalovym stavem byl stanoven jako doba, kdy je velmi
dllezité, aby rodiny mély pfistup k podpofe, informacim a
planovani. Prazkum provedeny v UK, tykajici se poskytovani
sluzeb dospélym s chronickymi nervosvalovymi poruchamim,
zdlrazfiuje pocet oblasti, kterych se to tyka, a nezaméfuje se
pouze na proces prechodu, ale také na dostupnost vhodnych
specializovanych sluzeb v nékterych oblastech UK.

S rostoucim procentem pfeziti déti s nemocemi, jako je DMD,
do dospélosti a vlivem technologii, jako je napf. domaci
mechanicka ventilace, roste potfeba premostit predél meazi
specializovanymi sluzbami pro déti a pro dospélé. Jako pfiklad Ize
uvest teenagera s DMD, ktery bude v tomto obdobi s vétsi
pravdépodobnosti vyzadovat monitorovani a podporu dechu,
takze je nutné, aby pro né&j existovaly dostupné tymy pro respiraéni
péci o dospélé, které budou vhodné kvalifikované, aby o néj mohly
pecovat. Ackoli je pfistup k odbornym klinickym sluzbam (nejen
konkrétné pro nervosvalové onemocnéni) obecné dobry,
financovani respiraéni podpory se rlizni a sgoleéné kliniky pro
déti/dospélé nebo dorost jsou Fidkym jevem.21

Multidisciplinarni uspofaddani mnoha statnich pediatrickych
jednotek je idealni pro koordinovani péce, vybaveni a sluzeb v
domacim a Skolnim prostfedi, spolu s odbornym poradenstvim z
odbornych center. V mnoha oblastech UK zacne byt toto
koordinovani délené, protoze rodiny musi domlouvat navstévy u
raznych specialistl pro dospélé a u riznych agentur a v dobé, kdy
eskaluje finanéni i socialni zatéZ spojena s pééi. Uloha rodiny v
usnadnéni pfechodu je urcité take klicova.?*
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Naopak, mladi lidé bez velké pomoci ze strany rodi¢li se mohou
béhem procesu pfechodu dockat nizSiho standardu podpory 220 9
tim i omezenéjSi |ékafské péce a spoleCenskych, finan¢nich a
dalSich vzdélavacich moznosti. Zasadni roli mGze hrat néjaky
kliCovy pracovnik, ktery zajisti, Ze jsou potfeby spojené s
Ezfoechodem vedeny dotyénou mladou osobou po boku s rodici.

Jaké potize Ize o¢ekavat?

Svalova slabost bude u nékterych stavli pokracovat a povede ke
stale vétsi zavislosti na ventilatoru. Mize také nastat zhorSeni
kardiomyopatie, napf. u mladych muzi s DMD. S rostouci délkou
preziti se mohou objevit chorobné procesy, které jsou bézné u
obecné populace (napf. diabetes mellitus a hluboka Zilni
trombdza), a mohou predstavovat mimofadnou zatéz pro mladé
dospélé jedince s NMW?, Nékteré komplikace jsou spojené s
ur¢itym onemocnénim, jako je napf. autonomni dysfunkce, ktera
se mulze objevit u starSich pacientli se SMA. Plany péce se musi
pfizpusobit progresi onemocnéni a rostouci zavislosti na
ventilatoru a tymy si musi byt védomy novych dalSich zdravotnich
obtizi, které nejsou vzdy zvladnutelné béznymi IéCebnymi
metodami, jako napf. obtize, které vyzaduji chirurgicky zakrok v
celkové anestézii.

Spolu s pokroky v péci o dechové funkce muze prodlouzené
preziti zacit ovliviiovat to, jak dospivajici jedinec vnima kvalitu
Zivota, pfredevSim v Esychologickych oblastech, napf. v
mezilidskych vztazich.??! **? Pfechod do jiné péce je doba, kdy se
také blizi ke konci Skola, ktera poskytuje kazdodenni strukturu,
aktivity a spolecnost. Zatéz, kterou péce predstavuje pro rodiny a
spole¢nost, roste, protoze komplexni balicky péce vyzaduji
financovani a provadéni, spolu s potfebou pracovnich,
spole€enskych a rekreacnich aktivit.

Pfechod do jiné péce je také doba pro zavazna rozhodovani
ohledné rizik a pfinosu pfipadnych terapii a adolescent se celého
procesu aktivné ucastni. Kdyz pediatfi probiraji s détmi a jejich
rodinami budoucnost a moznosti IéEby, musi si dobfe uvédomit, ze
néktera literatura o prognostickych zavérech 1éCby je zalozena na
studiich, které byly provedeny v dobé, kdy nebylo pfedpokladano
preziti nebo kdy se nepocitalo s dlouhodobym naslednym
sledovanim ucastnika.??*

Razné modely prechodu

Existuje nékolik modeld pfechodu, ale prfevazujici a dobfe
zavedeny je model pfechodu ,specificky pro dany stav®, kdy
poskytovatelé péce o déti pracuji pfimo s poskytovateli pée o
dospélé, aby zajistili uprfednostnéni |écby specifickych stavi.
Nezbytnosti je spoleéna prace, vzdélavani a vyzkum mezi
sluzbami pro dospélé a détské pacienty. Genericky model pro
adolescenty, v némz jsou kliniky koordinovany dorostovym
specialistou, ma mnoho pfednosti a bere v potaz, ze mladi lidé
preferuji rozdéleni do skupin se stejnym vékem?*; nevyhodou
tohoto modelu je pozadavek na dalSi zprostfedkovatelsky tym, se
kterym si mlady ¢lovék i peCovatelé musi vybudovat vztah. Pro
relativné méné bézné stavy, napf. nervosvalové poruchy, bude v
mnoha oblastech UK pravdépodobné pretrvavat pozadavek na
kontakt s individuélnimi odbornymi sluzbami, protoze terciarni
odborna péce mize byt geograficky vzdalena. Nékteré regiony si
vytvofily inovaéni sit’ péce, aby pfekonaly nékteré potize spojené s
populacemi rozptylenymi v rozlehlych oblastech, a ta poskytuje
pomoc mistnim tymam. %° Objevuji se naznaky, Ze roste trend
znovu zavést vSeobecného Iékafe jako koordinatora bé&hem
procesu prechodu. VSeobecny lékaf tim, ze dokaze poskytnout
obecny pfehled a zna mistni sluzby, je schopen podle potfeby
prevést pacienta zpét do péfe odbornych sluzeb pro dospélé.
Tento primarni model pfechodu se setkal s opozici, pokud jde o
souCasné déleni mezi primarni péci a péci specialisty a dale
zUstava pouze vSeobecny lékaF, ktery zajistuje celoZivotni
kontinuitu zdravotni léCe, ¢asto pfesahuijici jednu generaci.220
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At uz je pouzit jakykoli proces, je uspéch podminén fadou
principd. Opakujici se témata jsou EPog)séma - informace,
komunikace, planovani a koordinovani.?*® % Projekt zdaraznujici
pohled mladych lidi s nervosvalovym stavem na proces piechodu
vyjadfil podobné nazory (Muscular Dystrophy Campaign
publication. 'Becoming an adult: transition for young men with
DMD', www.muscular-dystrophy.org, duben2010) a uved|, Ze
mladi lidé:

* méli pocit, Ze péCe by méla byt konzistentni a reagujici na
potfeby jedince, a vitali koncepci zdravotniho portfolia k
podporeni efektivnich informaci sdilenych mezi riznymi
institucemi;

e vyjadfili touhu byt podporovani v uréovani sméru svych
individualnich potfeb péce a chtéli mit pfistup k Siroké Skale
informaci;

« méli pocit, Ze tento proces by mél probihat postupné béhem
nékolika let s vytyCenim ¢asového rozvrhu pfechodu;

» si mysleli, Ze skupinové podplrné programy jsou uzite¢né ke
zvladani nejistot dospivani;

e davali prednost neformalnim strategiim péce, které jsou
vytvofeny na miru potfebam jednotlivce.

Proces pfechodu z pediatrické péle do péfe o dospélé
pacienty s nervosvalovymi stavy neni v UK idealni a jsou
pozadovany dalSi studie pro posouzeni, jaka kombinace
jednotlivych slozek funguje nejlépe. Razna hustota obyvatel napfic¢
UK a promeénlivy charakter mistnich sluzeb znamena, ze je
nepravdépodobné, Ze by jeden model pfechodu vyhovoval vSem;
nicméné narodni pfistup k minimalnim standarddm péce by
pomohl omezit sou€asné existujici nestejnomérnost.

Diikazy

Dalsi zdravotni problémy, které se vyskytuji u mladych dospélych
s NMW, jsou uvedeny ve tfech pozorovacich studiich. Birnkrant®**
uvadi, ze z 19 mladych lidi s DMD jich 18 pouzivalo asistovanou
ventilaci (16 NIV), z nichz 12 vyuzivalo 24hodinovou podporu
dechu; 15 subjektt podstoupilo gastrostomii kvdli Spatné vyzivée,
popf. potizim s polykanim; 6 mélo nefrolitidzu; u 2 se rozvinul
diabetes mellitus; 2 méli hlubokou Zilni tromb6ézu a po 1 méli
ZluGové kameny a zanétlivé onemocnéni stfev. Prlizkum u 65
dospélych Danti s DMD ve véku 18-42 let** popisuje kazdodenni
zivot pozitivné, ackoli vétSina touzi po milujicim vztahu a jen malo
jich ma pfilezitost vyuzit dalSi vzdélavaci a pracovni moznosti.
BéZnym jevem je bolest, kterd se denné objevuje u 40 % subjektd,
spolu s €astou Unavou. Tento dikaz se shoduje s vysledky ze
studie 42 mladistvych pacientd s nervosvalovym onemocné&nim?**,
z nichz u 23 (55 %) byla zjisténa chronicka bolest, hlavné v
nohach, a 83 % uzivalo léky proti bolesti.

Pouze jedna pozorovaci studie specificky hodnotila sou¢asné
postupy pfechodu miladych lidi s nervosvalovymi poruchami z
jedné oblasti UK, a porovnavala zkuSenosti se sou¢asnymi pokyny
Ministerstva zdravotnictvi.?*> Odpovédi na dotazniky byly ziskany
od 21 mladych dospélych a 17 pecCovateld (54% mira
respondentl). Vytvofily se dvé zaméfené skupiny, které ziskavaly
nazory, a spolu s tim se vynofila nova klicova témata. Mladi lidé
vyjadfovali potfebu mit zdroje informaci a pfistup k informacim o
sluzbach pro dospélé, spolu s ur€enim kliCového pracovnika.
Uvedli, Zze by dali pfednost tomu, aby pfechod zacal v 18 letech,
ale ze soucasny postup prechodu je pfili§ nahly a ze by to mél byt
postupné;jsi proces.

ZkuSenosti ukazaly, Ze z praktickych dlivodu pfechod v 18
letech pfindsi potize, protoze détska oddéleni a détské jednotky
intenzivni péce obvykle nepfijimaji pacienty nad 16 let.
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Proto jakmile je nutna akutni hospitalizace, nez se zacne s
pfechodem, muZze vést pfijem na oddéleni pro dospélé k nahlému
a neuspokojivému pfedani do péce tyma pro dospélé pacienty.
Prizkum na 32 nervosvalovych klinikach v 25 méstech v UK*®
zvyraznil rGznorodost postupl a dostupnosti zdroji a sluzeb.
Odezvy pfisly od 30 klinickych pracovniki z 24 mist, a vétSina
klinik se nachazela ve velkych krajskych méstech. Pouze 11 klinik
(42 %) pozaduijicich pfevedeni sluzeb do péce o dospélé mélo k
dispozici sluzby, které to mohly provést, vyjma klinik, kde se stejné
tymy staraly o dospélé i o déti. Celkem 32 % Kklinik pro
nervosvalovd onemocnéni neprovadélo rutinni monitoring
dychacich funkci a 10 % rutinné neprovadélo EKG, coz naznacuje
riizné zplUsoby pfedavani. Domaci podpora byla pIné financovana
u 43 % a podle jednotlivych pacientl v 50 %. Byl zjiStén nestejny
pristup k 1éCbé a pecCovatelskym sluzbam a dlouhé &ekani na
poskytnuti voziku. Mnoho klinikd mélo jen matné povédomi o
mistnich sluzbach.

Dukazna tvrzeni
U mladych lidi s nervosvalovou poruchou, pfedevdim DMD, jsou
léta dospivani obdobim, kdy se jejich stav mlze vyrazné zménit a
mohou se objevit nové zdravotni problémy, které jen zvySuji
dllezitost hladkého predani z péce orientované na déti do
specializovanych sluzeb pro dospélé (uroven dikazu 3).
Napfi¢ UK panuje velka proménlivost v sou€asné praxi a
dostupnosti zdroju a sluzeb pro lidi s nervosvalovym
onemocnénim (Urover dukazu 3).
Mladi lidé s nervosvalovym onemocnénim vnimaji, Ze soucasti
UspésSného prechodu se to¢i kolem informaci, komunikace a
planovani na dobu mnoha let (Uroven ddkazu 3).

Hledisko spravné praxe
» KiliGovy pracovnik mliZze vystupovat jako neocenitelny poradce,

zdroj védomosti a podpora pro mladé lidi s nervosvalovym

onemocnénim a jejich rodiny béhem pfechodu z pediatrické

péde do péce o dospélé. [V]

KVALITA ZIVOTA A PALIATIVNi PECE

DelSi pFezivani déti s NMW pfineslo neoCekavané |ékarske,
psychosocialni a etické otazky. Pokrok v Iékafskych technologiich
podporujicich dlouhodobou péci predstihl dostupny vyzkum a
informace o téchto novych otazkach, které maji znacny vliv na
pacienty, jejich rodiny a spole¢nost. ZlepSovani a udrzovani kvality
Zivota u déti a mladych lidi je hlavnim cilem pediatrické paliativni
péce. Panuje Casty nespravny nazor, ze paliativni péci Ize pouze
poskytovat v konecnych stadiich nemoci, ke konci a na konci
Zivota. Paliativni péci Ize poskytovat v jakémkoli bodé trajektorie
nemoci u ditéte nebo mladého ¢lovéka s nervosvalovou poruchou,
kterd zkracuje Zivot. Mnohé aspekty podpory paliativni péce Ize
pacientim nabidnout paralelné s aktivni 1éCbou, i kdyz je
planovano kompletni zvySeni intervence do intenzivni péce.

Kvalita zivota
| pfes Siroce rozSifené pouzivani kvality Zivota jako vyrazu
zalozeného na teoretickém pojeti, neexistuje Zzadna odsouhlasena
a presna definice. Ve zdravotnickém vyzkumu obsahuje kvalita
Zivota fadu slozek (,domén®), které jsou méfitelné a souvisi se
zdravim, onemocnénim, nemoci a lékafskymi zakroky. VétSina
poskytovatel(l zdravotni pé€e souhlasi, Zze kvalita Zivota souvisejici
se zdravim (HRQOL), podoblast kvality Zzivota (QOL) je
vicerozmérova koncepce souvisejici s fyzickym aspektem stavu,
emoc¢nim stavem a schopnosti interagovat s ostatnimi a mit
naplnéni a vyznam.

Nadbytek nastroji pro méfeni HRQOL, ¢asto s rozsahlym
dotazovanim v riznych oblastech je zatézi pro uzivatele a ¢tenare
védeckych zprav.
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Nastroje mohou byt generické nebo specifické pro urcité
onemocnéni. Z historického pohledu mnoho vyzkumnych nastrojl
pouzivanych k méfeni HRQOL zvazZovalo vliv na fyzické,
psychologické a socialni fungovani a méfilo funkéni schopnost
misto UCasti v kazdodennim Zzivoté a subjektivni spokojenosti se
Zivotem. Vzhledem k tomu, Ze télesné poSkozeni ma dopad na
kazdodenni ¢innosti, je nizkd HRQOL ocekavanym vysledkem
téchto nastroju a mize byt nedostatecna a zavadeéjici. Posuzovani
kvality zivota u déti je také problém; pro HRQOL je zlatym
standardem vlastni hlaSeni, obzvlast kvili nestejné Grovni dohody
mezi rodi¢i nebo pec€ovateli a ditétem. Néastroje by se mély lisit
podle véku a pokud je to mozné, mély by byt zaloZeny na vlastnim
hlaseni.

Dikazy

Nastroj Pediatricky katalog kvality Zivota (PedsQL) zaved|

spolehlivost a platnost v ramci SirSi pediatrické populace, ackoli se

jedna o genericky vyzkumny nastroj. Tento nastroj pro kvalitu

Zivota obsahuje hlaseni souvisejici s vékem a hlaseni rodica.

lannaccone a Hynan??® zvalidovali PedsQL pro déti se SMA a Bray

a kol.”*" pouzili PedsQL (generickou stupnici) u chlapcti s DMD.

Dal$i tidaje®*® podporuji pouzitelnost, spolehlivost a validitu tohoto

nastroje pro déti se SMA. Tyto studie prokazuji slabou az stfedni

shodu v odpovédich déti a jejich rodi¢u, coz naznaluje, ze
informace poskytnuté zastupujicimi respondenty nejsou stejné
jako informace uvedené dotyénym ditétem.

Nyni je k dispozici vyznamny dikaz®**%®, ze lékafi obvykle
podhodnocuiji kvalitu Zivota v porovnani s pacienty a rodi¢i nebo
pecovateli. Studie ukazuji, Ze rozhodovani rodi¢, gokud jde o
lé&bu, pfimo souvisi s vnimanim kvality Zivota.”** **> Pochopeni
HRQOL z pohledu pacienta je nezbytné k usnadnéni spoleéného
rozhodovani se zdravotnickymi odborniky a rodi¢i nebo pe€ovateli.

Misto pfevladajiciho pocitu, Ze pacienti se zavaznym télesnym
postizenim nebo chronickou nemoci maji niz8i kvalitu Zivota nez
nehandicapovani lidé, ukazaly nedavno provedené studie,
zaméfené na vnimani sebe sama, Ze kvalita Zivota u pacientll s
progresivnim nervosvalovym onemocnénim nekoreluje s t€lesnym
postiZzenim nebo potfebou NIV.?3%24°

Dukazna tvrzeni
Lékafi ¢asto podhodnocuiji kvalitu Zivota v porovnani s pacienty a
rodi¢i nebo pecovateli (Uroven dikazu 3).

Zpravy o kvalité Zivota, uvedené rodi€em nebo pecovatelem

nejsou stejné jako informace udavané pacienty (Groven dikazu

2-).

| pfes svlj zavazny télesny handicap uvadéji déti a mladi lidé s

nervosvalovymi poruchami pfijatelnou kvalitu Zivota (uroven

ddkazu 2-).

Doporuéeni
» Posouzeni ditéte nebo rodiCe ¢&i pecCovatele pomoci

vicerozmérového posouzeni KHRQOL by mélo byt standardem

pro rutinni hodnoceni v klinické praxi a budoucich klinickych

hodnocenich. [D]

» Pro déti a mladé lidi s nervosvalovou poruchou by mély byt
podle moznosti pouzivany mezinarodni standardizované
nastroje pro konkrétni onemocnéni, které hodnoti klinické
zakroky a méfitka vysledk( souvisejici s pacientem z pohledu
kvality Zivota. [D]

Etické pouzivani zakroki

NIV Ize pouzit pro zvladani symptomu pfi respiracnim selhani, aniz
by cilem bylo prodlouZeni Zivota. Uleva od nepfijemnych
symptom0 dusnosti a nasledku retence oxidu uhli¢ittho muize
Zlepsit kvalitu zZivota. Moznosti péfe o dechové funkce nyni
umozniuji delSi pfeziti déti s NMW, v€etné nejmensich déti se SMA
1. typu. Pouziti ventilaéni podpory u kojenct se SMA 1. typu, at' uz
invazivni nebo neinvazivni, neni v UK pfili§ rozSifené.
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Rozhodnuti tykajici se dlouhodobé ventilace znamenaji zvazeni
.zatéze" a ,pfinost” u kazdého jedince a podle jejich skute¢né
povahy jsou zatiZzené hodnotou a nemohou byt provadéna
jednostranné. Rozumnym, transparentnim® a etickym pfistupem
by mohlo byt uznani, zZe vlastni nazory a postoje poskytovatele by
mohly byt nabidnuty spole¢né s navrhovanymi moznostmi planu
[éCby. Tim je pak umoznéno, aby byly faktické informace
predavany v urcitém kontextu ve spojeni s vlastnimi zkuSenostmi a
hodnotami poskytovatele zdravotni péce.

Duikazy

Né&kolik studii®®® 2%*?*  prokazuje celosvétové vyznamnou
rozdilnost v postojich a praxi Iékafd, pokud jde o péci o dechové
funkce u pacientd se SMA 1. typu. Odmitnuti a pferuseni Zivot
udrzujici pomoci ventilatorem je u tohoto stavu akceptovano
mnoha lékafi jako standardni zdravotni praxe. Jini jsou zastanci
uplné dlouhodobé podpory.

Nékteré studie?® 24 ukazaly paternalisticky pFistup ke
,zdlvodnovani“ pouziti ventilaéni podpory, pfedevS§im u DMD,
vyjadfujici obavy, Ze tato podpora mlze ,prodlouzit umirani“ a
.prodlouzit stradani® a slabou kvalitu zivota. Povzbudivéjsi
vysledky®®?** ukazaly, Ze |ékafi nabizeji volbu tykajici se
ventilaéni podpory, avSak Casto se uvadi, Ze k tomu pfistupuji
béhem epizody respiracniho selhani. Yates a kol. %3 posuzovali
udaje 28 déti s nervosvalovym onemocnénim pfijatych na jednotky
intenzivni péce v obdobi 15 let a zjistili, ze 66 % hospitalizaci
(47/69) bylo neplanovanych; 11 z 28 déti hospitalizovanych
pohotovostné kvuli respiraénimu selhani vyzadovalo ventilaéni
podporu po propusténi z jednotky intenzivni péfe a 6 jich
pokracovalo s podporou dychani i doma. Jedna studie 13 déti se
SMA 1. typu popisuje pouziti NIV a MI-E jako podpory jasné
definované, cilené pé(:e.96 Tento pfistup usnadnil extubaci a
propusténi domud s pozitivni zpétnou vazbou ze strany rodic.
Rodi¢e a pe€ovatelé uvedli, Ze by méli mit moznost se rozhodnout
pro nebo proti, pokud jde o mechanickou ventilaci pouzivanou
doma. Zatézujici faktory se t%'/kaly slabé podpory v souvislosti s
finanéni a praktickou pomoci.**®

Shrnuti dikaza
Respiracni selhani je obvykle pFedvidatelné. Paternalistické
Iékarské rady mohou vést bud k neinformovanému zavedeni nebo
odmitnuti ventilacni 1éEby Chybéjici informovany vybér a ekvita
sluzeb brani planovani a omezuje rozhodovani (Uroven dukazu 3).

Doporuceni
» Pomoc pacientiim, rodicim a pecovatelim pfi délani

informovanych rozhodnuti, ktera jsou v souladu s jejich

hodnotami a preferencemi, vyzaduje, aby Iékar zapojil pacienty

a jejich rodice a pecovatele do procesu oboustranné ucasti v

rozhodovani s citlivé vedenym a v€asnym poskytnutim vSech

informaci. [D]

Hledisko spravné praxe
» Oteviena diskuze v ramci celého multidisciplinarniho tymu,

zaméfena na typ a trvani uritych zakrok napomaha

transparentnosti jednani a spoleénému rozhodovani. [V]

Otazky psychologie a dusevniho zdravi

Narusta potfeba podpory dusevniho zdravi u déti a mladych lidi s
nervosvalovym onemocnénim a jejich pe€ovatell. Nékteré zpravy
uvadéji strategie, jak se vypofadat s narustajicim pocétem
nepfizpusobivych pacientd, problémy s chovanim a otazkami
dusevniho zdravi u této populace a jejich rodi¢t nebo pecovatell.

Duiikazy
Uznani stresovych faktort a potfeby SirSi podpory pfinaseji studie,

I2<ter§ se zaméfily na prlzkum v rodinach pacientd s DMD.%*
54—257
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Dus$evni zdravi a potize s chovanim jsou vnimany jako dulezité,
prfedevSim s tim, jak chlapci rostou. Rodi€e maiji vétSi obavy a
deprese a vlastni $patny psychologicky odhad, pfedevsim rodice,
ktefi jsou sami nebo rodi¢e se starSimi syny. Osoby pecujici o
chlapce s DMD, ktefi pouzivali domaci ventilaci, hodnotili kvalitu
spanku jako slabou a uvadéli souvisejici negativni emocni
symptomy a zatéZ, kterou nemoc pUsobi na zdravi a vztah. **°

Funkéni uroven ditéte pfimo souvisi s matefskym stresem a

kvalitou Zivota.”®® Rodi¢e uvadgji pocit ztraty vzdy, kdyz vidi

fyzické stranky chatrani.®®® Jedna mala studie, kterou provedli

Hodges a Dibb®* a ktera se tykala vyuzivani svépomocnych

podpUrnych skupin pro nemocné DMD odkryla Siroké rozmezi

socialnich srovnani a rozméri zvladani stavu s pozitivnimi i

negativnimi dopady.
Shrnuti dakaza

Zivot s nervosvalovym onemocnénim zvySuje problémy s

duSevnim zdravim a stresové faktory u postizenych déti a jejich

rodi¢ll i pecovatell, i kdyz obé skupiny vykazuji znacnou

schopnost adaptace (Uroven dikazu 2-).

Doporuceni

» Prfinos i zatéz vSech zakroku je tfeba zvazit i s ohledem na
dopad na duSevni zdravi vSech pacientu a jejich rodin. [D]

» Uznani stresovych faktorl a problém( s dusevnim zdravim,
pozadavek na vétSi podporu ze strany organizaci a prakticka a
zamérena individualni péce jsou potfebné jak pro pacienty, tak
pro jejich rodi¢e a pecovatele.

Zvladani symptomu a péce na konci zivota
Déti a mladi lidé s nervosvalovymi poruchami Ziji s vyznamnou
zatézi fyzickych symptomi. Prodlouzené preziti je spojené s
narudstajici morbiditou souvisejici s respiracnimi i nerespiraénimi
zdravotnimi problémy. PfedevSim duSnost je nedostatecné
uznany a nedostate€né uvadény symptom se zanedbavanou
podporou dukazy. Dusnost je subjektivni pocit, ktery dokaze
reagovat na léCbu zaméfenou na pficinu. Ke zvladani uzkostné
dusnosti Ize pouzit nizké davky opiatd i pfi pokracujici aktivni
Ié¢bé. Jedna tfetina standardniho analgetického opiatu na pfedpis
je bezpe¢na a vhodna davka pro zacatek. Pfi pomalé upravé
davek opiatd je snizené dychani velice nepravdépodobné.
Fentanyl je obecné nedoporucovany, protoze muze zvySovat
svalové napéti a tim pfipadné zhorSovat dugnost. *° VV koneéné
fazi respiratniho selhani umoznuje c&asté prehodnocovani
symptom0( efektivni péci s kombinaci nelékovych opatfeni a
peclivé Upravy davek opiatd a psychotropnich pfipravkd.
Nedostatek informaci tykajici se péce na konci Zivota déti s
NMW je udivujici. Mezi zdravotnickymi profesionaly v oblasti
pediatrické paliativni péce se zacinaji formovat odborné nazory
tykajici se zvladani symptomd u déti a mladych lidi s NMW.
Bohuzel nejsou nijak zachyceny v dostupné literatufe. Terminalni
respiracni selhani je ¢asto formou umrti déti s NMW. Retence
oxidu uhli¢ittho mlze vést k fyziologické sedaci. Je tfeba se
vyhnout pfiliSnému dodani kysliku, protoZze ten muze vést k
prodlouzeni doby hypoxického tfeseni. Nelékova péce o dusSnost
zahrnuje zvladani sekretd, pouZiti vétraku nebo otevieného okna,
masaz a vizualizaci kvali obavam, a také vhodné polohovani
ditéte. Lékova pécCe zahrnuje opatrné pouzivani opiatd a
psychotropnich latek, v€etné benzodiazepini podavanych kvuli
treseni. Nékdy se stava, ze ke konci zivota ditéte si rodie preji
sejmout z jeho obliceje vybaveni NIV. Vyzaduje to citlivou
komunikaci a peclivé nacasovani a rychlé zvladani symptomu.
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Dukazy

Obecné zviadani symptomu

Studie uvadéji vyznamny vyskyt souvisejicich zdravotnich
komplikaci jako dlsledek chronického onemocnéni u déti s
NMW?2! 242 Narodni prizkum hospicové péce o pacienty s NMW
ukazal vyznamny pocet chlapct s DMD, ktefi vyzadovali néjakou
formu medikace a zvladani symptom0 béhem rutinniho Ulevového
pobytu.?®!

Dusnost

Dechova tisen je Uzkostny symptom, ktery se muze objevit pfi
vracejici se infekci nebo vdechnuti ve spojeni se srde¢nim
selhanim, progresivnim nervosvalovym zhor8enim a v kone¢nych
stadiich onemocnéni. Jak uz bylo uvedeno, symptomy respirani
tisné u malych déti se SMA 1. typu Ize u€inné zmirnit NIV. Tato
zprava zdlraziuje dllezZitost Gginného uvolfiovani sekretl a
management krmeni.*®

Bolest

Existuje silna korelace mezi zvySenou bolesti a unavou a niz8i
urovni obecného zdravi, vitality a spole¢enské funkce. Chronicka
bolest byla zkouméana v fadé studji?24 239262263 5 byla zjiténa jako
bézné doprovazejici nervosvalova onemocnéni. Je znamo, ze
Spatné zvladani bolesti negativné koreluje s kvalitou zivota a
dopady na mnohé aspekty péce, véetné respiraéni péce.

Péce na konci zivota

O pozici péce béhem konecné faze onemocnéni se toho vi jen

malo. Z 531 déti s nervosvalovym onemocnénim, vyuZzivajicich

sluzeb hospicu, v lofiském roce pouze 7 ze 47 pacienti zemielo

pfimo v hospici.”®* Aviak 85 % rodin (pozustalych v t&chto 47

Umrtich) se obratilo na sluzby pro pozlstalé a néktefi vyuZili

zafizeni ,chladirny®. Ani jedno neni k dispozici na NHS. Za 15leté

obdobi zemfelo 10 z 28 déti se znamym nervosvalovym
onemocnénim a pfedchozim pfijmem na détskou jednotku
intenzivni péce; a pouze ke C&tyfem umrtim doSlo pfimo na
jednotce intenzivni pé(:e.253
Shrnuti dukazi
Symptomy bolesti jsou u nervosvalovych poruch nedostatecné
uznany a nedostatec¢né uvadény. (Uroven dikazu 3).
Doporuceni

» Rutinni hodnoceni bolesti by mélo byt souéasti standardniho
klinického posouzeni u vSech déti a mladych lidi
s nervosvalovymi poruchami. [D]

» Je tfeba také vénovat pozornost SirS§imu somatickému dopadu
chronického onemocnéni prostfednictvim pozorného zvliadani
symptomd. [D]

Hlediska spravné praxe

» Dusnost je subjektivni pocit, ktery dokaze reagovat na
nemedikamentozni prostfedky a |é¢bu zaméFfenou na danou
pricinu. [V]

» Ke zvladani uzkostné dusnosti Ize pouzit nizké davky opiatd i
pfi pokracujici aktivni léEbé. Pfi pomalé titraci opiatl je snizené
dychani velice nepravdépodobné. [\]

» V kone¢né fazi respiraniho selhani je tfeba CcZasto
pfehodnocovat symptomy, které se pak daji zvladat
vicemodalnim pfistupem, vcetné opatrné titrace opiatu a
psychotropnich latek. [V]

Predem planovana péce

Pomoc pacientum, rodi¢im a pecovatellm délat informovana
rozhodnuti vyzaduje multidisciplinarni tym, ktery zaangaZzuje
pacienty a jejich rodi¢e nebo pecovatele do procesu vzajemného
rozhodovani. Diskutovani o na¢asovani mlze byt v tomto pfipadé
obtizné. Casto aZ série diskuzi s riznymi kli¢ovymi zdravotnickymi
odborniky, podpurnymi skupinami a vrstevniky se stejnymi
obtizemi nebo rodi¢i déti se stejnym stavem pomohou
konsolidovat sdileny proces rozhodovani.
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Tento proces podporuje podporovani vybéru pokracujicim
posuzovanim potfeb, zlepSovanim kvality a rozsahu nabizenych
informaci a otevienymi diskuzemi o klicovych bodech v trajektorii
této nemoci. Umoznéni mladym lidem délat rozhodnuti tykajici se
jejich budouci péce a chranéni téch, které nejsou schopny to
udélat, musi tvofit zaklad rozhodovaciho procesu ve skupinach se
stargimi détmi.?** %

Pfedem planovana péce je dobrovolny proces zahrnujici
diskutovani a posuzovani s cilem pomoci pfedvidat, jak mize
jedince v budoucnu ovlivnit jeho sou€asny stav. Pokud si to
pacient nebo jeho rodi¢/opatrovnik pfeje, jsou v pfedem
pfipravenych planech péce zaznamenany volby péce, [éCby, popf.
predem ucinéné rozhodnuti odmitnout za uréitych okolnosti [é€bu.
Pfedem pfipraveny plan péce neni pravni dokument ani pokyn
Jnerescitujte®. Pfedem pfipraveny plan péce se bude
pravdépodobné ménit s progresi onemocnéni. V pediatrické praxi
obvykle pfedem pfipraveny plan obsahuje pfani tykajici
pohotovostni péce (uvedeny nékdy jako Pohotovostni plan
zdravotni péce) a zajistuje, ze pisemné informace tykajici se
budouciho  klinického vedeni jsou prodiskutovany a
dokumentovany a k dispozici, pokud nastane naléhava situace.
Neustalé nabidky zakrokl na pozadi postupného odchodu mohou
vylouc&it moznost, aby si pacient a jeho rodi¢e nebo pelovatelé
naplanovali plan péce na konci Zivota a ddstojné umrti bez
symptoma.

Diikazy

Chatwin a kol.* popisuji pfedem pfipravené plany u série kojenct
se SMA 1. typu jako pomoc pfi predb&zném rozhodovani tykajicim
se zvySovani ventiladni podpory. Erby a kol.”" uvadgji, Zze ani
jeden z 18 oslovenych rodi¢d chlapci s DMD (ve véku nad 7 let)
nepotvrdil jednoznacné vedeny rozhovor o pfedem pfipravenych
planech péce s jejich rodinami nebo syny &i Iékafi. Rodi€e neméli
aktivni védomosti o koncepci pfedem planované péce a cely
proces pfisoudili k gokynfjm Lheresuscitujte”.

Wiener a kol.”® diskutovali pfedem pfipravené plany péce se
skupinou 20 dospivajicich s Zzivot zkracujicim onemocnénim a
zjistili, ze 95 % povazovalo tento dokument za ,uziteCny“ nebo
Lvelmi uzite€ny“ pro sebe nebo pro ostatni. Nikdo z pacientl
nepovazoval mluveni na toto téma za stresujici, ale vice je
zajimala diskuze o tom, jak by chtéli byt zapamatovani, nez délani
Iékafskych rozhodnuti.

Neplanovany pfijem na jednotku intenzivni péée muze byt
spoustécim faktorem pro diskuzi; Yates a kol.>® Zjistili, Ze 36 %
(10 z 28) déti s nervosvalovym onemocnénim po pfijmu na
jednotku intenzivni péce zemrelo a 70 % bylo v zavazné funkéni
skupiné. Dvé pipadoveé série®®? %%’ uvadsji kladné zkugenosti déti
a mladych dospélych s DMD pfi formulovani Zivotnich plant bez
ohledu na rozhodnuti o dlouhodobé ventilaéni podpofe. Pfipadova
studie chlapce s DMD, provedena Pennerem a kol. %8 popisuje
etiku prozrazeni a emocionalné zatizené dotazy souvisejici s
predem pfipravenymi plany péce.

Shrnuti dukaz
Plany péce a podobné pfistupy mohou byt uzite€né pro déti a
mladé dospélé s progredujicim nervosvalovym onemocnénim tim,
Ze jim pomohou pfedvidat potfeby a branit krizovym FeSenim a
rozhodnutim na posledni chvili (Grover dikazu 3).

Doporuéeni
» Planovani péce s predstihem by mélo byt nedilnou souc€asti

aktivni péCe o déti a mladé lidi s nervosvalovymi poruchami.

Predem stanovené plany péce Ize pouzit jako prostfedek pro

vyménu informaci a uvazené rozhodovani. [D]
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» Pacienti a rodiny musi mit plan péce k dispozici a musi byt
pouceni o jeho pouzivani. [D]
Hledisko spravné praxe
» Predem stanovené plany péce by mély byt pravidelné
posuzovany multidisciplinarnim tymem. [\]

Uloha paliativni péce
Principy pediatrické paliativni péce jsou pfimo pouZitelné v
souvislosti s nervosvalovym onemocnénim, protoze se soustfedu;ji
na ,preziti“ a dlouhodobou multidimenzionalni podporu zacilenou
na udrzeni kvality Zivota. V 1éEbé& nervosvalového onemocnéni
byla vytvofena jakasi kostra, ve které je integrovan
multidimenzionalni pfistup paliativni péle s 1é€ebnymi zakroky;
pozornost je zaméfena na to, co Ize nabidnout, misto toho, co
nelze udélat. Aktivni paliativni pé€e v tomto kontextu predpoklada
zasadni milniky, které mohou zhorsit zranitelnost pacienta, a
nabizi flexibilni pfehodnoceni cilt péce v souladu s prognézou.
Détské hospicy v UK si vybudovaly dllezitou roli s ohledem na
déti a mladé lidi s nervosvalovym onemocnénim a nabizeji Siroké
spektrum podpurnych sluzeb, které nejsou jinde dostupné.
Mnozstvi odbornych posudkl uvadi dilezZitost integrace sluzeb
paliativni péce do hlavniho programu péce o déti a mladé lidi s
nervosvalovym onemocnénim; jsou ale zapotfebi objektivnéjsi
studie, které potvrdi pfinosy tohoto pfistupu.

Duikazy
Starsi studie uvadéji, Ze model paliativni péce mé hodné co
nabidnout jedincim s progresivnim nervosvalovym onemocnénim
a jejich rodinam. Déti a mladi lidé s nervosvalovym onemocnénim,
predevS§im s DMD, tvofi velky podil pfipadl, o néz se staraji
hospicy v UK. %! Vétsinou se jedna o multidimenzionalni podporu.
Planované pobyty umozriuji pfistup k podpofe ze strany osob se
stejnym stavem a spoleCenské aktivity, které jsou pro né v Sirsi
spole¢nosti omezeny v dlsledku invalidity. Pfedavani pacientli s
DMD vrcholi v obdobi dospivani, v dobé&, kdy pacienti s DMD
ztraceji schopnost chlize a maji ¢asto vétsi fyzické a emocionalni
potfeby.
Doporuceni
» Rodiny musi mit pfistup ke zkuSenym odbornikiim pro podporu
multidimenzionalni  koordinované paliativni péce, ktefi
pravidelné posoudi jejich potfeby v riznych stadiich jejich
stavu. [D]
Hledisko spravné praxe
» Dovednosti vSeobecné paliativni péCe lze postupné pridélit
dal$im profesionalim, ktefi zajiStuji sluzby pacientim s
nervosvalovym onemocné&nim. [v]
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ZVLASTNI POKYNY
Tato kratka podkapitola se zabyva otazkami,
jednoduse zaradit do jinych ¢asti téchto pokyn(.

které nelze

Nacvik resuscitace

Hledisko spravné praxe

» Pecovatelé a rodiCe déti se zavaznou formou NMW, vcéetné
déti s NIV a déti s tracheostomii, by méli absolvovat zakladni
kurz prvni pomoci pro udrzeni Zivotnich funkci. []

Pisemné plany vedeni Ié¢by

Hledisko spravné praxe

» Jsou doporuCeny pisemné plany pro zvladani akutniho
zhorSeni, které obsahuji informace o u&innych metodach
uvolnéni dychacich cest a podle potfeby nastaveni ventilatoru
a kontaktni udaje pfisludnych zdravotnickych odbornikd. [V]
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Vrozené myastenické syndromy

Vrozené myastenické syndromy se li§i od vétSiny jinych pficin
NMW v tom, Ze ¢asto pusobi proménlivou slabost, ktera se mize
ménit od relativné mirné slabosti u chodiciho ditéte k respiracnimu
selhani v pribéhu nékolika hodin, nebo vzacnéji nékolika minut, a
kterou Casto zhorSi jinak banalni virova infekce. Posuzovani
respiracniho stavu v dobé, kdy jsou tyto déti relativné v pofadku,
muze byt faleSné pfiznivé. Neni k dispozici Zzadny soubor dikazd,
ktery po podpofil pokyny pro pécéi o dechové funkce u déti s
vrozenymi myastenickymi syndromy. Pokyny pro vedeni péce o
dechové funkce u téchto stavd byly navrzeny na jednom
workshopu konaném v roce 2009.% Hiavni body téchto pokynt
jsou tyto:

Kazdé dité s vrozenymi myastenickymi syndromy by mélo mit
rychly pfistup k mistnimu pediatrickému zafizeni pro pfipad
nemoci nebo jiné naléhavé situace.

Déti s vysokym rizikem respiracnich komplikaci, danych bud
genotypem nebo anamnézou respiracniho onemocnéni nebo
bulbarni nedostateénosti, by mély byt pfedany do péce
mistniho pediatrického zafizeni pro respiracéni péci kvali
posouzeni, véetné spankové polygrafie a kvali vytvofeni planu
respiracni péce.

PecCovatelé o vSechny déti s vrozenymi myastenickymi
syndromy by méli absolvovat kurz resuscitace, vcetné
zvladnuti situace, kdy se dité nécim zalkne. U déti s vysokym
rizikem nahlého respiracniho selhani by mél nacvik zahrnovat
také pouZziti vybaveni dychaciho vaku s maskou.

Déti, které mély vice epizod respiracniho selhani, mohou
pfipadné vyZadovat domaci neinvazivni ventilaci pro pouZziti v
naléhavych situacich.

Stiet zajma. Neni.

Odborné posouzeni: Nezadano. Provedeno interni odborné posouzeni.
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PRILOHA 2 ) L
NERVOSVALOVE STAVY OBSAZENE V

TECHTO POKYNECH

Nervosvalové stavy jsou poruchy ,motorické jednotky*, které zahrnuji pfedni roh
misni, periferni nerv, nervosvalové spojeni a sval. Hlavnim rysem téchto stavd
je svalova slabost. Se zavaznou svalovou slabosti obvykle souvisi kosterni
deformita.

Vétsina déti s nervosvalovym onemocnénim ma genetickou zatéz. V
minulych dvou desetiletich nastal velky pokrok v objasnéni genetické a
molekularni patologie nervosvalovych poruch. Ackoli se v souasné dobé
provadéji hodnoceni IéEby modifikujici genetické onemocnéni u DMD, jsou v
soucasnosti jedinou pouzivanou nemoc modifikujici 1é€bou u nervosvalovych
poruch steroidy u DMD a lé¢ba nahradou enzymu u Pompeho choroby. Nékteré
vrozené myastenické syndromy reaguji na symptomatickou lécbu Iéky, které
maiji u¢inek na nervosvalovy prenos. Nékteré déti maji ziskané nervosvalové
onemocnéni, napf. zanétlivou neuropatii, zanétlivou myopatii nebo myastenii
gravis, které jsou vSechny potencialné 1écitelné, ale v dobé slabosti se mohou
objevit respirac¢ni komplikace.

Zapojeni respiracnich, bulbarnich svall a svalu bfi$ni stény do téchto stavl
vyvolava fadu respiracnich komplikaci. Sekundarni kosterni abnormality, napf.
skoliéza, nebo spindlni ztuhlost maji také vliv na respiracni systém. Rozdilné
zapojeni téchto svald do rGznych nervosvalovych poruch vytvafi razny
charakter respiracnich komplikaci v raznych stavech. Respiracni komplikace
jsou u zavaznych progresivnich nervosvalovych poruch nevyhnutelné a maji
tendenci doprovazet pokroCilou slabost. U nékterych stavlil jsou respiracni
komplikace méné predvidatelné a napf. u vrozenych myastenickych syndromt
mohou byt pferuSované, nebo se objevuji u pacientt s Pompeho chorobou, ktefi
jsou dosud chodici nebo u nékterych vrozenych myopatii. Respiracni
komplikace vedou k vyznamné zatéZzi v podob& morbidity u déti s
nervosvalovymi poruchami a jsou obvykle Zivot limitujicim aspektem téchto
stavd. Tyto komplikace jsou do znaéné miry predvidatelné a znalost
jednotlivych stavu a jejich vliv na respiraéni systém muze usnadnit 1é¢bu.

Zavazné respiracni naruseni se mGze objevit uz v novorozeneckém obdobi.
Stavy, které jsou obzvlast pravdépodobné pfitomny pfi respiracnim selhani v
novorozeneckém obdobi jsou vrozené myopatie, pfedevSim myotubularni
myopatie a nemalinovd myopatie, vrozena svalova dystrofie a vrozené
myastenické syndromy.

Spinalni svalova atrofie

Nejbéznéjsi typ spinalni svalové atrofie (SMA) je spojen s homozygotni deleci 7.
a 8. exonu genu SMN1 nebo jinym pfeskupenim tohoto genu. Déti s timto
stavem maji normalni poznavaci schopnosti a nemaji obliejovou slabost
(alespon pred obdobim, nez se objevi respiracni selhani). Je pfitomna slabost
kongetin, kterad ovliviiuje paze>nohy a proximalni>distalni svaly. MeziZzeberni
svaly jsou postiZzeny, zatimco branice je relativné uSetfena.
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Bulbarni svaly jsou postizeny. Rozdéleni na 1., 2. a 3. typ zavisi na nejvétSim
dosazeném motorickém uspéchu; 1. typ nikdy samostatné nesedi, 2. typ sedi
samostatné, ale samostatné nestoji, 3. typ dosahne samostatné chize.
Spektrum zavaznosti se ale vyznaluje kontinuitou, ktera vedla Victora
Dubowitze k navrZeni desetinné stupnice pro kazdy typ (napf. typ 1,0-1,9)."
Stupen respiracniho zapojeni je do zna¢né miry paralelni s motorickym
zapojenim. Kvili vyrazné slabosti bulbarnich a mezizebernich svali je béznym
jevem pneumonie, bud aspira¢ni nebo infekéni kvali omezenému uvolfiovani
sekretu.

1. typ: v minulosti naprosta vétSina téchto déti umirala pfed dosazenim 2 let,
hlavné kvuli respiracnim komplikacim. loos a kol. rozliSuji mezi détmi, u nichz se
nemoc objevi v prvnich 3 mésicich Zivota a jejichz prognéza je horsi nez u déti s
nastupem nemoci mezi 3. a 6. mésicem véku.

2. typ: u podstatné Casti se respiracni komplikace objevi béhem détstvi; i zde
mohou byt ovlivnény zavaznosti. Zerres a kol. uvedli v kohorté 168 pacientl
pneumonii v prvnich 5 letech u 28 % pacientd, ktefi dosahli pouze schopnosti
sedét a u 24 % pacientd, ktefi se naucili stat, a potize s dychanim v prvnich 5
letech u 12 % pacientt, ktefi se naucili pouze sedét a 0 % u déti, které se
naudily stat.® loos a kol. uvedli potfebu no&ni neinvazivni ventilace u 38 % a
tracheostomie u 15 % v kohort& 100 pacientt s typem Il SMA.2

3. typ: pacienti maji zachovanou respiraéni funkci do dospivani, pak nasleduje
pokles vitalni kapacity, ale v détstvi se neobjevuji vyznamné respiracni
komplikace.?

SMA s respiracni tisni

SMA s respiracni tisni (SMARD) je geneticky heterogenni stav s respiracnim
selhanim kvuli slabosti branice. SMARD1 je autosomalné recesivni a
zpusobena mutacemi genu IGHMBP2. Tento stav se obvykle vyskytuje s
respiratnim selhanim mezi 6. tydny a 6. mésici véku, ¢asto s vyhfeznutim
branice.* Oproti SMA je zde vyrazna slabost branice. Nasledné se vyviji slabost
kongetin, ktera postihuje vice distalni nez proximalni svaly a vice paze nez
nohy.

Duchennova/Beckerova svalova dystrofie

Duchennova svalova dystrofie (DMD) a Beckerova svalova dystrofie (BMD) jsou
X-vdzané poruchy, zpusobené mutacemi v genu pro dystrofin. Dystrofin je
slozka sarkolemy svalu, jehoz funkci je nejspiS omezeni stahem indukovaného
poskozeni svalovych bunék. DMD a BMD pfedstavuji riizné stupné zavaznosti, i
kdyz v rdmci kazdé existuje urcité rozmezi zavaznosti. U DMD to je Uplna ztrata
funkce dystrofinu s ¢asnéjSim vékem nastupu, rychlejsi progresi a ztratou
samostatné chlze do 13 let véku. U BMD existuje urcité zachovani funkce
dystrofinu, vék nastupu je pozdéjsi, progrese je pomalejsi a samostatna chlize
je mozna i po 16. roce.

DMD je nejbéznéjsi nervosvalové onemocnéni v pediatrické praxi. Nemoc
vypukne do 5 let, motoricky vyvoj je obvykle, ale ne vzdy opozdén, celkové
opozdéni vyvoje je bézné. Je zde progredujici symetricka proximalni slabost
ovlivilujici vice nohy nez paze. Pfitomna je pseudohypertrofie, predevsim
lytkovych svalll, ale mohou byt zasaZeny i svaly temporalis a masseter a svaly
predlokti. Bézné je postiZzeni intelektu, ale jen obas je zavazné a neni
progresivni. Kardiomyopatie se u DMD obvykle objevuje pfi pokrocilé slabosti
kosternich svalli, ale miize se objevit i dfive a u BMD se mUze objevit uz pfi
mirné svalové slabosti; u nékterych mutaci dystrofinu se kardiomyopatie mize
objevit i bez slabosti kosterniho svalstva. Délka Zivota se od 60. let dekadu po
dekadé prodiuZuje a stfedni oéekavana délka Zivota nyni presahuje 25 let.® U
DMD klesa vitalni kapacita rychle mezi 10. a 20. rokem a rychlost poklesu se po
20. roce zpomali. V jedné kohortni studii byl primérny vék, kdy se zacalo s
mechanickou ventilaci, 20 let (rozmezi 14-31 Iet).6 Respiracni problémy se v
détském véku u BMD neocekavaji. Nositelky mutaci dystrofinu se mohou
projevovat svalovou slabosti, ktera v détském véku obvykle nebyva zavazna.
Zavazny DMD podobny fenotyp se mize zfidka vyskytnout a je obvykle spojen
s chromozomalni translokaci.

Ucinek steroidd u DMD

Cochranovo posouzeni hodnoceni pouZziti kortikosteroidd doSlo k zavéru, ze
steroidy zlepSuji silu a funkci svald béhem 6 mésicl a stabilizuji silu svalu a jeho
funkci a2 2 roky.” Vitalni kapacita byla mé&fena ve étyfech studiich a ukazala
primérné zlepSeni za 6 mésict o 0,14-0,17 litrd.” Nerandomizované studie
uvadéji dlouhodoby pfinos pro respiracni funkce. Biggar a kol. uvadéji
vyznamny rozdil ve vitalni kapacité mezi chlapci |é€enymi deflazacortem a
neléCenymi chlapciv 10, 15 a 18 letech, ktery se s Casem zvétSuje. V 18 letech
potfebovalo 46 % z neléené skupiny no¢ni neinvazivni ventilaci, kdezto z
lé&ené skupiny nikdo.®

Svalova dystrofie pletence konéetiny

Jedna se o skupinu geneticky heterogennich stavu. Klasifikace je geneticka.
Deset procent jsou autosomalné dominantni, pro které jsou v sou€asnosti tfi
znamé geny (LGMD 1A-C); 90 % jsou autosomalné recesivni, pro které je v
souCasnosti 15 znamych genll (LGMD2A-O). VsSechny maji spektrum
zavaznosti a nastup nemoci v détstvi nebo v dospélosti. Svalova dystrofie
pletence koncetin s nastupem v détstvi neni bézna a pokud se objevi, ma
podobny fenotyp jako DMD/BMD. Dychaci problémy se objevuji po ztraté
chlze, kdy pfichazi pokrocila svalova slabost.
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Facioskapulohumeralni svalova dystrofie
Fascioskapulohumeralni (FSH) svalova dystrofie je autosomalné dominantni
porucha spojena s deleci v fadé D4Z4 na chromozomu 4q. Vék vypuknuti
choroby se li§i a rozdilnost mize byt i intrafamiliarni. Nejprve se objevuje
ochablost obli¢eje a slabost periskapularnich svall, kterd zpudsobuje Spatnou
fixaci lopatky a jeji odstavani. Nasledné se objevuje slabost proximalni ¢ast
paze a dorzalni flexe kotniku a pozdéji slabost panevniho pletence.

2-5 % vSech pripadl FSH svalové dystrofie ma zavaznou formu s nastupem
v kojeneckém véku, vyznacuje se oblicejovou ochablosti a vyraznou bederni
lordézou spojenou se senzorineuralni nedoslychavosti a Coatovou chorobou
(retindlni  vaskulopatii). Respiracni nedostate¢nost vyzadujici ventilaéni
podporu je u FSH svalové dystrofie velmi vzacna (cca 1 % pacientu); u vétsiny
subjektt vyzadujicich podporu vypukne nemoc pred 20. rokem. Tito pacienti
jsou zavisli na voziku a maji vyraznou deformitu patefe.® Respiradni komplikace
u FSH svalové dystrofie jsou proto v détstvi malo bézné a nejspis se vyskytnou
u jedinc, u nichZ se nemoc objevila uz kojeneckém véku.

Emery-Dreifussova svalova dystrofie

Emery-Dreifussova svalova dystrofie (EDMD) je geneticky heterogenni stav.
EDMD1 je X-vazana kvuli mutacim v emerin genu; EDMD2 a EDMD3 jsou
autosomalné dominantni a recesivni stavy zpdsobené mutacemi v lamin A/C
genu. Jiné formy (EDMD4, 5 a 6) jsou zpusobeny mutacemi v jinych genech
(SYNE1, SYNE2 a FHL1). Objevit se mlze v kazdém véku, nej¢astgji ke konci
détstvi nebo v rané dospélosti. Pfed vyznamnou slabosti se nejprve objevi
pfed€asné kontraktury v loktech a Achillovych Slachach. DalSim rysem je
ztuhlost patefe (spinalni rigidita - omezena flexe trupu a krku). Svalova slabost
se objevuje ve skapulohumeroperonedlni oblasti a projevuje se odstavanim
lopatky, ochablosti bicepsu a tricepst a ochablosti dorzaini flexe kotniku. U
mutace emerin genu se muze vyskytnout kardiomyopatie s poruchami vedeni a
atrialnimi arytmiemi, zatimco ventrikularni fibrilace a dilatacni kardiomyopatie
Siroké rozmezi zavaznosti a zavazné pfipady maji chorobu vrozenou a jsou v
détstvi nachylné k respiradnim problémum.°

Vrozené svalové dystrofie

U této skupiny poruch se nemoc projevi pfi narozeni nebo v raném détstvi a
vyznaCuje se hypotonii, ochablosti a kontrakturami. Tyto stavy jsou statické
nebo maji pomalou progresi. Kreatin kindza mlze byt normaini nebo mirné
zvy$ena, zatimco biopsie svalu ukaze dystrofické zmény. S mnozstvim téchto
stav( souvisi strukturni abnormality mozku a o€ni abnormality.

Z téchto stavl je nejbéznéjsi merosin deficientni vrozena svalova dystrofie
(CMD1A). Jedna se o recesivni stav zplsobeny mutacemi v lamin A2 genu,
ktery vede k deficienci alminimu A2 (merosinu) v extracelularni matrici svalu.
Existuje celé spektrum zavaznosti, ale mirné postizeni jedinci jsou méné bézni
nez pacienti se zavaznou ochablosti oblieje, trupu a koncetin uz od narozeni.
BéZné jsou potiZze s krmenim a dychanim. Na MRI snimku mozku jsou viditelné
zmény bilé hmoty. Poznavaci schopnosti jsou obvykle normalni. V 30 %
pfipadll se vyskytuje epilepsie.

Dal$i skupina vrozenych svalovych dystrofii se zplsobena poruchami
glykosylace a-dystroglykanu, které vedou k tvorbé abnormaini laminy v mozku,
svalech a oku. Tyto typy vrozenych svalovych dystrofii jsou spojeny s kortikakni
dystrofii a oCnimi abnormalitami. Patfi sem Fukuyamova vrozena svalova
dystrofie, onemocnéni svall, o¢i a mozku, a Walker-Warburgtiv syndrom. Tyto
stavy jsou obecné spojeny s poruchami uceni, které mohou byt tak vazné, ze
vyrazna hypotonie a nedostatky v pohybu mohou byt pfisuzovany mozkoveé
poru$e a uloha svalti mize byt pfehlédnuta.

Ullrichova vrozena svalova dystrofie je porucha kolagenu VI, stejné jako
Bethlemova myopatie, coZ je mirnéjsi porucha. Ullrichova vrozena svalova
dystrofie se vyznacuje svalovou slabosti s proximalnimi kontrakturami a distalni
laxitou kloubll. Mohou se také objevit ortopedické problémy, dysplazie kycle,
tortikolitida a skoliéza. Bulbarni svaly nejsou vétSinou vaznéji zasazeny. Vitalni
kapacita klesa od poloviny prvni dekady a okolo 70 % pacientl vyZaduje v
adolescenci neinvazivni ventilaci.™

Syndrom ztuhlé patefe a spindlni rigidita se svalovou
dystrofii

Syndrom ztuhlé patefe se vyznacuje ranou ztuhlosti patefe zpusobenou
kontrakturami axialnich svall a je popisovana u nékolika nervosvalovych
poruch, véetné EDMD, myopatie s minicore a kolagen VI myopatie. Kvuli
ankyléze kostovertebralnich kloubnich spojeni a pomérmné ¢astému ranému
zasazeni branice se u téchto stavl €asto vyskytuje respiraéni nedostatecnost, i
kdyz slabost kon€etin mGze byt jen mirna.

Jedna forma spinalni rigidity se svalovou dystrofii je zptisobena mutaci v
genu selenoproteinu N1 (SEPN1). Mutace v tomto genu mohou €asto vyvolat
myopatie s minicore, myopatie souvisejici s desminem a vrozené disproporce
typu vlaken. Zda se, Ze jedinci s myopatii souvisezjl'cf se SEPN1 jsou obzvlast
vystaveni riziku brzké respiraéni nedostategnosti.*
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Vrozené myopatie

Jedna se o skupinu svalovych poruch s ranym nastupem hypotonie a slabosti.
Maji tendenci byt stabilni nebo pomalu progredujici. Rizné typy vrozené
myopatie jsou definovany nalezy na biopsii svalu.

Choroba centralnich jader svalovych vlaken (CCD)

Typickym projevem je hypotonie od kojeneckého véku, opozdény motoricky
vyvoj a ochablost obliceje a proximalnich koncetin. Bézné jsou kosterni
deformity, vrozena dislokace kycle, skolioza a deformity chodidel. Na biopsii
jsou vidét jadra, centralni oblasti poruseni sarkomerd s absenci oxidacni aktivity
enzymd. U vétSiny pacientu jsou zjiStény mutace genu receptoru ryanodinu
(RYRT1). Mutace RYR1 jsou také spojeny s maligni hypertermii, takZe u pacientt
s chorobou centralnich jader je tfeba brat v potaz riziko této anestetické
komplikace. Dédi€nost je obvykle autosomalné dominantni, ale vzacné mize
byt i recesivni. Kardiomyopatie a respiracni nedostate¢nost jsou vzacné.

Onemocnéni minicore

Pfi tomto stavu ukazuje svalova biopsie viceCetné malé oblasti bez oxidaéni
aktivity enzymU. Projevuje se hypotonie, opozdény motoricky vyvoj a slabost,
predevSim proximalni a axialni. Brzy se objevuji kontraktury paraspinalnich
svalll se spinalni ztuhlosti a skoliézou. Brzy se také pfipojuje zasazZeni branice s
rizikem vyvinuti respirac¢ni nedostatecnosti, pficemz samostatna chlize zUstava
zachovana.

Nemalinova myopatie

Pro tento stav je typicky nalez na svalové biopsii - mnohocetna téliska podobna
ty€inkam derivovanym z myofibril Z Je geneticky heterogenni se soucasné
uvadénymi mutacemi v Sesti genech. Dédi¢nost mize byt recesivni nebo
dominantni.

Existuje zavazna neonatdini forma s respiracni nedostate¢nosti, vyraznou
hypotonii a slabosti a bulbarni nedostateénosti. Postizené déti mohou byt uz od
narozeni zavislé na ventilatoru nebo maji rané respiracni komplikace. Mirnégjsi
formy s méné zavaznou svalovou ochablosti mohou zahrnovat selektivné
postizenou branici a ranou respira¢ni nedostate¢nost.

Myotubularni myopatie (centronuklearni myopatie)
Typickym nalezem na biopsii svalu je viceCetné centralni jadro obklopené
projasnénou zénou. Existuje zavazna neonatdlni forma, které je X-vazana a
zpusobena mutacemi v genu MTM1. Téhotenstvi s postizenym plodem je
obvykle komplikovano polyhydramnionem a snizenymi pohyby plodu. Postizeni
novorozenci jsou hypotonicti s ptézou a oftalmoplegii a vyraznou slabosti a
okolo 85 % jich vyzaduje podporu dychani. Mezinarodni dotaznikova studie
zjistovala 116 postizenych jedinct, z nichz 63 zemfelo (stfedni vék pfi umrti 2,5
mésica). Z prezivSich déti (stfedni veék 4,5 let) potfebovalo 70 % déti plnou
podporu dychani, 15 % potfebovalo podporu <12 hod denné a 15 % dosahlo
respiraéni samostatnosti.’>. U nékterych rodin je klinicky genotyp méné
zavazny. Mirngjsi formy maji autosomalné recesivni nebo dominantni
dédicnost.

Vrozena myopatie s disproporci typu viaken

U tohoto stavu ukazuje biopsie svalu svalova vidkna 1. typu s mensim
prdmérem nez maji vlidkna 2. typu. Nastup choroby je vétSinou vrozeny nebo v
détstvi a zavaznost se pohybuje od mirné po zavaznou. Slabost zasahuje
oblicej a vice proximalni nez distalni koncetiny; bulbarni slabost a slabost
dychaciho svalstva se objevuje u cca 30 % postizenych déti. Je zde geneticka
heterogenita; k dneSnimu dni byly mutace popsany u tfi gent (ACTA1, SEPN1,
TPM3), z nichz vSechny tfi jsou spojeny s vrozenymi myopatiemi. Mutace v
alfa-aktin genu (ACTAL) jsou spojeny s rychlou progresi a ranym respiracnim
selhanim, mutace v genu SEPN1 jsou spojeny se spinalni ztuhlosti, relativnim
zachovanim sily koncCetin a respiracnim selhanim v dospivani nebo v rané
dospélosti.

Myotonicka dystrofie

Myotonicka dystrofie 1. typu

Myotonicka dystrofie 1 je autosomalné dominantni stav, zplsobeny expanzi
rizného poctu opakovani CTG s DMPK genem na chromozomu 19q.
Zavaznosti je odvisla od délky prodlouzeni CTG (normalné 5-37, postizeni >50,
vrozené 2000). NarGst velikosti prodlouZeni ma tendenci se objevovat u
dédi¢nosti po matce. Jednd se o multisysttmovou poruchu zpusobujici
svalovou slabost a myotonii. Slabost selektivné ovliviiuje obli¢ej, ptézu, bulbarni
svaly, flexi krku, trup a distalni kongetiny a proximalni slabost se objevuje
pozdéji v prabéhu nemoci.
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DalSi typickeé rysy jsou Sedy zakal, diabetes, hypogonadismus a kognitivni
postizeni. Vrozena forma je €asto spojena s respiracni nedostatecnosti a
potizemi s krmenim v novorozeneckém obdobi, které se mohou zlepSovat.
VSechny déti maji potize s u€enim.

Myotonicka dystrofie 2 (proximalni myotonicka myopatie)
Tato forma byva méné zavazna nez myotonicka dystrofie 1. typu. Svalova
slabost je spiSe proximalni nez distalni. Vazné postizené vrozené pfipady se
nevyskytuji.

Vrozené myastenické syndromy

Vrozené myastenické syndromy jsou genetické poruchy nervosvalového
spojeni, pfi kterych je naruSen nervosvalovy pfenos Mutace Ize nalézt v genech
pro mnohé slozky aparatu G€astniciho se nervosvalového pfenosu, ale podil
pfipadu zUstava zatim geneticky nedefinovany. Tyto stavy se liSi od myastenie
gravis, coz je ziskana imunologicky zprostfedkovana porucha nervosvalového
spojeni. Symptomy se ¢asto objevuji v novorozeneckém véku a zahrnuji
hypotonii, potize s krmenim, kontraktury a respiraéni nedostate&nost.® U
nékterych téchto stavl se objevuje ptéza a oftalmoplegie. U mutaci Dok7 se
muZe objevit vrozeny stridor, nékdy kv(li bilateralni paréze hlasivek, vyZadujici
intubaci. U téchto stavll je slabost zhor§ena béhem vracejicich se nemoci. U
mutaci genud pro rapsyn (RAPSN) a cholinacetyltransferazu (CHAT) je typicka
nachylnost k epizodickym apnoe, pfedevsim pfi vracejici se nemoci.

Mitochondrialni myopatie

Poruchy oxidaéni fosforylace jsou asto multisystémové poruchy a ty, které se
objevuji v raném détstvi, jsou obvykle progresivni a zpUsobuji brzké umrti.
Izolovana myopatie nebo neuropatie neni bézna. Existuji dva stavy, u nichz jsou
selektivné postizeny kosterni svaly, coz mize v détstvi vést k respiraénimu
selhani. Mutace v genu pro tymidinkindzu 2 (TK2) zpUsobuji syndrom deplece
mitochondrialni DNA, ktery maze byt klinicky riznorody. Nékteré mutace mohou
zpUsobit rychle progredujici myopatii s respiradnim selhanim v détském véku.*®
Je také popsana neobvyklda a benigni myopatie s deficienci cytochrom C
oxidazy. Tyto déti maji vyraznou hypotonii a slabost spojené s potizemi pfi
krmeni a dychani (a mohou vyzadovat podporu mechanickou ventilaci) v
prvnich dnech nebo tydnech Zivota, s mnoha rysy jinych progresivnich
mitochondrialnich poruch (zvySeny plazmaticky laktat, biopsie svalu ukazujici
potrhana €ervena vlakna a ultrastrukturné abnormalini mitochondrie). Tento stav
je unikatné spojen se spontannim zlepSovanim, ke kterému dochazi v 5 az 20
mésicich véku a vétdina déti se plné uzdravi do 2 az 3 let.® Pro toto
onemocnéni jsou dostupné genetické testy.

Choroba Charcot Marie Tooth

Genetické neuropatie jsou klinicky a geneticky heterogenni. Choroba
Charcot-Marie-Tooth (CMT) je rozdélena na CMT1, ktera je demyelinizaéni, a
CMT2, ktera je axonalni. Obé jsou geneticky heterogenni. Pro vazné postizené
kojence se pouzivaly nazvy kongenitalni hypomyeliniza¢ni neuropatie a
Djerine-Sotasova neuropatie; tyto mohou byt zplisobeny recesivnimi nebo de
novo dominantnimi mutacemi. CMT4 oznacuje recesivni neuropatie. Vétsinou
jsou pomalu progredujici a zpUsobuji distalni slabost a deformitu chodidel s
malym nebo Zzadnym postizenim respiratniho systému. U jedincd vazné
postizenych v kojeneckém véku nebo utlém détstvi se mulze rozvinout
respiracni selhani. Mutace v genu GDAP1 zpusobuji neuropatie, které mohou
byt bud' axonalni nebo demyelinizaéni, dominantni nebo recesivni.'” Recesivni
mutace v GDAP1 jsou predevSim spojeny s parézou hlasivek a slabosti
branice.'®

Pompeho nemoc

Pompeho nemoc je porucha metabolismu glykogenu, zpUsobena deficienci
lysozomalni kyselé alfa-glukosidazy. Choroba ma celé spektrum zavaznosti v
zavislosti na drovni aktivity zbyvajiciho enzymu. Nyni je dostupna enzymova
substituéni Ié€ba. Pro nastup nemoci v novorozeneckém obdobi je typicka
kardiomyopatie, makroglosie a zavazna slabost respiraéniho a kosterniho
svalstva s méné nez 10% prezitim bez ventilatoru v 18 mésicich véku predtim,
nez byla k dispozici lé¢ba.’® Nedavna studie kojencli légenych enzymovou
substituéni terapii Zjistila celkové pFeziti bez ventilatoru 35 % a u déti zavislych
na ventilatoru 30 %.%° Juvenilni a pozdéj§i nastup nemoci zptisobuje progresivni
slabost koncetin a respira¢ni nedostate¢nost, z nichZ se jedna nebo druha muze
objevit jako prvni. DFivéj$i nastup je spojen s rychlej$i progresi. Projevem muze
byt syndrom ztuhlé patefe. Zda se, Ze enzymova substituéni 1é€ba tuto nemoc
stabilizuje.?
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