Zlaty standard pece

o pacienty s DMD/BMD

PARENT |{ PROJECT
svalova dystrofie
Vyzkum Lécba Nadéje

vice informaci na
www.parentproject.cz

Vydalo obCanské sdruzeni Parent Project

Sidlo sdruZeni: Parent Project, obanské sdruzeni, Vétrna 262, 550 01 Broumov
Korespondencni adresa: Parent Project, obfanské sdruzeni, Husova 245, 417 04 Hrob







Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD

© Parent Project, obcanské sdruzeni, Ceskéa republika, 2007
VSechna prava vyhrazena

PARENT PROJECT, obCanské sdruzeni

Sidlo sdruzeni: Vétrna 262, 550 01 Broumov, Ceska republika
Korespondencni adresa: Husova 245, 417 04, Hrob, Ceska republika
tel: 776 001 206, 776 001 207

e-mail: parentproject@parentproject.cz

web: www.parentproject.cz

C. UCtu: 1338146001/5500 (Reiffeisenbank)

ISBN: 978-80-254-0433-1

Zadna Cast této publikace nesmi byt publikovana a sifena zadnym zpUsobem bez
pisemného svoleni vydavatele.

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 1



Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 2



Zlaty standard péce
o pacienty s DMD/BMD

Vénovani
Tato kniha je vénovana viem lidem, ktefi neztratili nadéiji.
Podékovani

Dékujeme viem, bez nichz by tato publikace nemohla vzniknout. Podékovani patfi viem
obornikOm i rodicUm, ktefi nezistné pomahaji détem se svalovou dystrofi Duchen-
ne/Becker. Konkrétné pani doc. MUDr. Milusi Havlové, CSc. za jeji celoZivotni odbornou
péci o dystrofické pacient, MUDr. Petru Vondrackovi, ktery mél odvahu odborné zastitit
Parent Project. Za cenné konzultace dékujeme MGr. Helené Chladové, klinické psycho-
loZzce, ktera se vénuje détem s cystickou fibrézou. Dékujeme zakladatelce hnuti Parent
Project pani Patricii Furlong za to, Ze svUj boj nikdy nevzdala. Kniha by nemohla vzniknout
bez dobrovolné prace rodicU ze sdruzeni Parent Project.

Publikace byla vydana diky dotaci Ministerstva zdravotnictvi v ramci
Programu podpory verejné ucelnych aktivit ob€anskych sdruzeni.

DUvodem k napsani a vydani této odborné publikace bylo predani dUlezitych informaci
rodicum a viéem, ktefi o déti s DMD/BMD pecuji. Diky nékolikaleté spolupraci rodicl a od-
bornik® z CR i zahrani&i se podarilo ziskat tolik potfebné informace.

Svalova dystrofie Duchenne/Becker je genetické onemocnéni , které svoji pricinou i proje-
vy zasahuje do vice obor0 mediciny. Ovliviiuje nejen fyzickou ale i psychickou stranku Zzi-
vota. Z tohoto divodu je také cela publikace rozdélena do kapitol, ve kterych se na
DMD/BMD nahlizi z pohledu mnoha specialistO — neurologU, genetikd, fyzioterapeutd, Kli-
nickych psychologU a v neposledni fadé i rodict samotnych.

Vérfime , Ze nové poznatky z oblasti specializované pécCe a vyzkumu nejen zkvalitni Zivot
pacientU ale pfinesou i tolik potfebnou nadéji do zivota déti i rodicU.

fulic

Ing. Pavlina Petraskova
predseda sdruzeni
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1. Pohled neurologu

1.1. Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD
MUDr. Petr Vondracek, Ph.D.

Uvod

Neuromuskularni choroby jsou vysoce zavazna onemocnéni predstavujici nejen problém
medicinsky, ale i spoleCensky a eticky. Odhaduje se, Ze kazdy ftritisici Clovék je postizen
vaznou formou nékteré z té&chto nemoci, ktera ve svych dUsledcich vede k invalidizaci
postizeného jedince a predCasnému umrti. Do osmdesatych let nebylo znamo témér nic o
jejich patogenezi. Postupné byly identifikovany jednotlivé geny, jejichz abnormalni expre-
se v dusledku genové mutace je zodpovédna za rozvoj onemocnéni. LéCba téchto ne-
moci nadale zUstava hudbou budoucnosti, velké nadéje jsou vkladany zejména do terapii
genovych a bunécnych.

Duchenneova a Beckerova svalova dystrofie (DMD/BMD) jsou na X chromozom vazana
recesivné dédicnd onemocnéni zpUsobend mutacemi v genu, ktery koduje protein
dystrofin. Incidence téchto onemocnéni je vysoka (u DMD 1 pfipad na 3500 narozenych
chlapcU, u BMD 1 pfipad na 17000 narozenych chlapc(). Onemocnéni se klinicky mani-
festuje u chlapcU, zatimco divky mohou figurovat jako asymptomatické prenasecky, které
obvykle nemaji vibec zadné, nebo jen minimalni potize.

Duchenneova svalova dystrofie (DMD) je tézka progredujici
choroba, poprvé popsana Duchennem v roce 1868 (obr.1),
charakterizovana destrukci svalovych viaken vedouci k
invalidité a predcCasnému umrti. Klinické projevy onemocnéni
se obvykle objevuji kolem tretiho aZz Ctvrtého roku Zivota. Jako
prvni se zpravidla projevi poruchy chlUze, akcentované
zejména pii chUzi do schodU, dale problémy pfi vstavani z
podlahy, neschopnost skakat Ci abnormalni béh. Chuize je
nestabilni, kolébava, s bederni hyperlord6zou a s tendenci na-
Slapovat na $piCky pfi kontrakture Achillovy Slachy. Dominuje
proximalni svalova slabost panevniho svalstva a kvadricepsuy.
Napadna je pseudohypertrofie lytek zpUsobena nahradou
aktivni svalové hmoty tukovym vazivem (obr.2). Po nékolikale-
tém obdobi relativni stabilizace dochazi obvykle po 10. roce
véku k dekompenzaci a svalova slabost se rozsifuje i na horni
koncCetiny, Sijové a dychaci svaly. Priblizné ve tfinacti letech
jsou postizeni chlapci upoutani na invalidni vozik. Pozdéji jsou
zcela upoutani na lI0Zko a Casto také atakovani respiracnimi

Obréazek 1. : . I -y . . o
Guillaume-Benjamin Duchenne infekty v dusledku postizeni interkostalnich dychacich svalu.
de Boulogne, 1868 Hlavnim problémem v pozdé&jsim stadiu choroby je progredujici

dechova nedostatecnost s nutnosti umélé plicni ventilace.

Pacienti se v priméru dozivaji pétadvaceti az tiiceti let véku. Diky kvalitni multioborové
|ékarské péci a umélé plicni ventilaci prezivaji dnes DMD pacienti v prdméru o 10 let déle
nez tomu bylo v minulosti, kdy obvykle umirali pred 20. rokem Zivota.
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Beckerova svalova dystrofie (BMD) je mirn€jsi alelickou formou tohoto onemocnéni s po-
malej$im pribéhem a delsim preZitim pacientd. Fenotyp zahrnuje velice Siroké spektrum
postizeni od velmi mirného, kdy jsou pacienti cely Zivot oSetfovani pouze ambulantné, az
po postizeni s pribéhem podobnym DMD. Klinické pfiznaky u BMD pacienty se zpravidla
objevuji az po patém roce véku a pacienti jsou ambulantné osetfovani v priméru do 16
let. Postizeni srdecniho svalu je Castéjsi u pacientd s BMD @. Nejmirnéjsi formy BMD jsou
charakterizovany pouze svalovymi bolestmi, kieCemi, pfipadné pouze myoglobinurii po
svalové praci®.

Prehled problematiky

Prestoze Ucinna terapie DMD/BMD ani ostatnich svalovych dystrofii zatim neexistuje, potvr-
zeni diagn6zy na molekularné genetické Urovni ma pro pacienta a jeho rodinu nékolik
dulezitych konsekvenci:

1) Pacient je usetfen zbytecné medikace, kterd ho nékdy mUze i poskodit.

2) Stanoveni pravdépodobné progndzy vyvoje klinického stavu do budoucna.

3) Genetické poradenstvi pro celou rodinu v€etné prenatalni a pripadné i pre-
implantacni genetické diagnostiky.

4) Eliminace rizika maligni hypertermie prfi operacich v celkové anestezii.

5) Zasadni predpoklad pro farmakologickou i genovou terapii v blizké budouc-
nosti — na tu je zaméren obrovsky vyzkumny potencial zejména v USA, Japon-
sku a zapadoevropskych centrech.

Od doby, kdy byla objasnéna funkce dystrofinu ve svalu a identifikovan geneticky defekt,
vedouci k jeji poruse, bylo na celém svété vynaloZzeno enormni Usili s cilem najit feSeni to-
hoto problému. Terapie DMD/BMD je obrovskou vyzvou pro genetiky, molekularni biology,
fyziology, farmakology, pediatry a neurology. Medicinské a socioekonomické dUsledky
tohoto Castého a devastujiciho onemocnéni jsou natolik zavazné, ze snaha vyvinout ucin-
nou léCbu, kterou by bylo moZzno v praxi aplikovat pacientovi jesté pred vyraznéjsi klinic-
kou manifestaci svalového postizeni, musi byt jednoznacnou prioritou pro odbornou verej-
nost i celou spolecnost.

Hlavnim problémem je obrovska velikost dystrofinového genu — nejvétsiho ze vsech 30 000
genU, které koduiji tvorbu bilkovin v lidském organizmu, ktery je tak Casto zasazen rdznymi
typy mutaci v mnoha moznych lokalizacich. Tyto mutace potom vedou k poruse tvorby
dystrofinu — bilkoviny nezbytné pro vytvoreni stabilni struktury svalového viakna. Velikost a
komplexni struktura dystrofinového genu, stejné jako sloZité procesy, ktera vedou k jeho
expresi do genového produktu dystrofinu, predstavuji zatim problém pro dnesni moleku-
larné genetické technologie.

| pfes mimoradné intenzivni vyzkum v mnoha 3pickovych svétovych centrech a vynaloze-
né obrovské financni prostredky, neni v tuto chvili nikde na svété k dispozici ucinna tera-
peutickd metoda, ktera by byla prakticky aplikovatelnd u pacienta a prokazatelné zna-
menala reSeni tohoto problému. Svétovy vyzkum vsak jiz presto dosahnul skvélych parcial-
nich GspéchU a vytyCil fadu cest, po kterych se soubéiné postupuje dale a postupné se
odstranuji problémy technického charakteru, které zatim neumoznuji praktickou aplikaci u
Clovéka. Aktualné probiha fada studii na zvifecich modelech i u lidskych pacientd a $an-
ce na zavedeni ucinné |éCebné metody do klinické praxe v horizontu 5-10 let je velmi re-
alna. Nadim spolecnym cilem je, aby metody konvencni i genové terapie byly k dispozici v
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Klinické praxi do té doby, nez se u nasich pacientU, ktefi jsou dnes v kojeneckém nebo
batolecim véku, rozvine vyraznéjsi svalové postizeni.

Dosazeni tohoto cile je slozity proces, ktery ma tfi faze:

1) Faze symptomatické terapie, ve které se nachazime nyni, kdy nemizeme
chorobu Iécit, ale mUzeme udélat fadu praktickych krokU pro zpomaleni jeji-
ho prObéhu a prevenci situaci, které by mohly vést k akutnimu poskozeni sva-
IO na terénu chronicky probihajiciho onemocnéni. Praktickym ,,manualem*
pro péci o pacienty s DMD/BMD v tomto obdobi, by mél byt ,,Zlaty standard*,
ktery bude podrobné definovan v dalsich kapitolach.

2) Faze modifikujici terapie, ktera sice také neresi pficinu onemocnéni, ale mUze
ho vyznamné zpomalit, stabilizovat a preklenout tak obdobi do zavedeni
kauzalni terapie. Tyto preparaty vykazuji t€innost v experimentalnich studiich,
nejsou vsak zatim k dispozici pro klinické pouziti u DMD/BMD pacienty. Jedna
se zejména o preparaty na bazi upregulace utrophinu, inhibice myostatinu,
ovlivnéni posttranskripcnich kontrolnich mechanizm0 u bodovych mutaci
(PTC124), ristové faktory (IGF-1) a dalsi. V této fazi bude ziejmé jiz také mozno
vyuzit nékteré molekularné genetické postupy, zejména exon-skipping indu-
kovany antisense oligonukleotidy (,,preskoceni* nékterych kritickych Usek(
dystrofinového genu, nesoucich vadnou genetickou informaci, umoznujici
tvorbu alespon Castecné funkcniho dystrofinu a tim zmirnéni tézkého klinické-
ho postizeni DMD na Groven odpovidajici lehCi Beckerové formé).

3) Faze kauzalni terapie, eliminujici skutecnou pricinu onemocnéni — mutaci v
dystrofinovém genu. Nejperspektivnéjsi se jevi metoda prenosu funkcnich mini
a mikro dystrofin prostfednictvim rekombinantnich adeno-asociovanych vi-
rovych vektord (rAAV). Dalsimi moznostmi jsou plazmidové vektory a chime-
rické oligonukleotidy. Tyto metody by mély vést k tvorbé pIné funkcniho
dystrofinu a tim teoreticky k Uplnému uzdraveni pacienta. Kromé uvedenych
genovych manipulaci jsou ve hre jest€é metody bunécné terapie, zejména
transplantace myoblast0 (kultivovanych zarodecnych svalovych bunék) a
dale transplantace geneticky modifikovanych kmenovych bunék. Podrobné
informace o vyvoji téchto modernich technologii presahuji ramec tohoto sdé-
leni a zdjemci je najdou v odbornych publikacich a na webovych strankach
prislusnych vyzkumnych instituci.

; " "~ Uvzacnéjsich onemocnéni jako je DMD/BMD ma velky
vyznam vytvoreni klinickych registrd fungujicich v za-

r bezpeceném internetovém prostredi podobné jako
napr. internetové bankovnictvi. Tyto registry obsahujici

, fenotypovy a genotypovy profil jednotlivych pacientd

( jsou podminkou pro mezinarodni multicentrické klinic-
“ ké studie, zamérené na vyzkum a vyvoj novych IéCiv a
' léCebnych strategii na tato zavaina geneticky
podminéna onemocnéni. Zarazeni DMD/BMD pacien-

Obrazek 2. L , ta do registru ma pro néj vyznam a vyhodu v tom, Ze
Postizeni dolnich koncetin u pacienta s DMD. .. | , ¥ ti 16¢h bud ti bud

Atrofie stehennich svald kontrastuje p'n r]a;eze_nl moznvo§| ,ec yy u .OUCI’].OSI u e, spe-
s pseudohypertrofiemi lytek. cialistum ihned zrejmé ktery pacient je vhodny pro

konkrétni léCebnou metodu.
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Nasi databazi je moZno nalézt na webové adrese: http://dystrofie.registry.cz a dalsi infor-
mace vcetné pokynU pro zafazeni pacienta do registru na webovych strankach ceského
sdruzeni Parent Projectu: http://www.parentproject.cz

A Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD

Definice

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD je soubor praktickych doporuceni pro paci-
enty, jejich pribuzné i odetrujici I€kare. Zahrnuje celkovy management specifické péce o
pacienta s touto diagnoézou, ktery je vysledkem mezinarodniho konsenzu odbornikd na
uvedenou problematiku, tak jak byl publikovan v odbornych publikacich a prezentovan
na odbornych kongresech a serioznich webovych strankach. Je jasné, Zze tento material
nemUzZe byt zcela vyCerpavajici a nemusi byt v souladu s nazory véech odborniky, ktefi se
problematikou svalovych dystrofii zabyvaji. Jedna se pouze o nezavazna doporuceni, kte-
r& maji pacientim a lidem, ktefi se o né staraji, usnadnit orientaci v zaplavé informaci o
DMD/BMD. Autor nenese pravni odpoveédnost za pripadné skody, vzniklé vyuzitim téchto
informaci a doporuceni.

Farmakoterapie

V racionalni symptomatické medikamentozni terapii DMD/BMD je moZno pouZit dvé sku-
piny preparaty:

Kortikosteroidy — hormony kiry nadledvin, které maiji siiné protizanétlivé Gcinky (prednison,
prednisolon, deflazacort — v n&kterych zemich véetné CR neni deflazacort registrovan).
Tlumi sekundarni projevy zanétu v postizenych svalech a mohou stabilizovat bunécné
membrany svalovych viaken. Pfesny mechanizmus Gcinku kortikoidd u pacientd s DMD
viak neni zndm. Rozsahla meta-analyza publikovanych studii ®, prokazuje kratkodoby
efekt steroidni medikace na zlepseni svalové sily pacientl s DMD v ¢asovém horizontu 6
mésicU aZ 2 let. Neni viak zcela jisté zda ma také vliv na dlouhodoby pribéh a celkovou
progndzu onemochnéni.

Dlouhodobéjsi medikace navic mUze vyvolat zavainé nezadouci Ucinky (narUst télesné
hmotnosti, snizeni pfirozené imunity, zhorsené hojeni ran, poruchy r0stu a tvorby Kkosti s rizi-
kem patologickych zlomenin a opozdéni télesného rUstu, rozvoj diabetu, katarakty - Se-
dého zakalu o¢ni Cocky, zalidecni problémy az viedova choroba Zaludku a dvanactniku
s rizikem krvaceni do gastrointestinalnino aparatu, psychické zmény a dalsi). Kortikosteroi-
dy navic zpUsobuiji charakteristickou redistribuci podkozniho tuku zejména v oblasti oblice-
je a Sije, coz zpUsobuje typicky mésickovity oblicej. Spektrum moznych nezadoucich ucin-
kU se mirné lig u jednotlivych preparatd, napr. deflazacort (neni registrovan v CR) zpUsobu-
je mensi narlst télesné hmotnosti, ale vyssi riziko vzniku katarakty. Nejvhodnéjsi davka
prednisonu se jevi 0, 75 mg/kg/den. Je nutno si uvédomit, Ze kortikosteroidy mohou byt u
nékterych DMD pacientU zcela bez efektu. U pacientU s BMD by tyto preparaty byly zfej-
mé nevyznamnym pfinosem.

Zasady racionalni medikace kortikosteroidy u DMD byly definovany na 124. workshopu
European Neuromuscular Centre (ENMC) v nizozemském Naardenu v dubnu 2004 ®. Bylo
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zde konstatovano, e medikaci kortikosteroidy je moZzno povazovat za soucast ,zlatého
standardu“ péce o pacienty s DMD. Chlapci |éCeni kortikosteroidy budou pravdépodob-
né déle chodit, budou mit lepsi funkci plic a mensi dechové obtize, mohou se spiSe vy-
hnout nutnosti operace patere a mohou mit lepsi funkci srdce. To vie oviem za cenu vyse
uvedenych potencialné zavazinych nezadoucich Uc¢ink0, které je ale moino Castecné
eliminovat upravou davkovaciho schématu a pohybového rezimu. Byl vypracovan jed-
notny protokol sledovani nezadoucich Gcinky steroidni medikace. Workshop konstatoval
také nutnost mezinarodnich multicentrickych studii, srovnavajicich podle jednotnych pro-
tokolU efektivitu a nezadouci Gcinky rdznych davkovacich rezim0 ©.

Praktick& doporuc¢eni pro kortikosteroidni medikaci:

e Nasazeni kortikosteroidU neni mozno doporucit pausalné. U kazdého pacienta
je nutno individualné zvazit pomér mozného prinosu a rizik! To stejné plati také o
volbé vhodné davky a davkovaciho schématu. Medikaci indikuje specialista —
détsky neurolog.

¢ Kdy uvaZovat o nasazeni medikace?

» KdyZz uz pacient jevi urCité znamky svalové slabosti, ale pritom je jesté
schopen samostatné bezproblémové chlze. Tento stav obvykle nastava
kolem 6. aZ 9. roku véku. V pozdéjsim obdobi, kdy dochazi k vyraznéjsi
manifestaci svalové slabosti, nebo je pacient jiz imobilizovan, Ilze oCekavat
mensi efekt, ale jesté dostatecny napr. pro zlep$eni funkcni kapacity plic.

e Kdy uvaZovat o preruseni nebo ukonceni medikace?

» V pripadé vaznéjsiho infekcniho onemocnéni (oslabeni imunity). Napriklad
plané nestovice mohou mit u pacienta na steroidni medikaci tézky prU-
béh - je vhodné konzultovat se specialistou na détské infekCni choroby.

» V piipadé rozvoje vyraznéjsich nezadoucich ucink0, popsanych vyse, na-
priklad Zaludecnich problémU, bolesti biicha, pfitomnosti krve ve stolici
apod.

» Pokud se bude svalova slabost jasné zhorSovat i pfi medikaci kortikosteroi-
dy.

e Pro nékteré pacienty muze byt medikace kortikosteroidy pfinosem jesté mnoho
let po ztraté jejich samostatné pohyblivosti.

Které preparaty jsou k dispozici v Ceské republice?

e Prednison 5 mg a 20 mg tbl.
e Medrol (methylprednisolon) 4 mg, 16 mg, 32 mg, 100 mg tbl.

Jaka je vhodna davka a davkovaci schéma?

e Doporucena davka prednisonu je 0, 75 mg/kg/den (= 0, 9 mg deflazaco-
tu)

e Ucinek 5 mg prednisonu = 4 mg methylprednisolonu

¢ To znamena napr. u 40 kg vaziciho pacienta 30 mg prednisonu nebo 24
mg methylprednisolonu (Medrolu) v 1 ranni davce.
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e KaZdy den v 1 ranni davce (nejucinngjsi schéma, ale nejvice nezadoucich
Gcink0). Jiné alternativy jsou napriklad:

e Kazdy 2.den v 1 ranni davce (doporuCovano pro méné nezadoucich
acinky, ale efekt mize byt nizsi).

¢ 10 dni medikace a dalsich 10 dni vysazeni medikace.

e V3Sedni dny medikace a na sobotu a nedéli vysazeni medikace.

Jaka jsou nutna dalsi opatreni?

e Pacienti uzivajici kortikosteroidy by méli uzivat soucasné (ve dnech, kdy
uZivaji Prednison nebo Medrol) chlorid draselny (kalium chloratum), napri-
klad KCI 1 tbl. Rano. Jedna se o suplementaci drasliku, jehoZ zvysené vylu-
Covani ledvinami kortikosteroidy zpUsobuji. Dale by méli v téchto dnech
uzivat preparat ze skupiny H2 blokatorU, ktery chrani zaludecni sliznici pred
poskozenim. Jedna se napriklad o Ranisan (nebo jiny podobny preparat)
v davce % az 1 tbl vecer.

e Pacienti na steroidni medikaci by neméli soucasné uzivat jiné preparaty,
které mohou rovnéz? iritovat zaludecni sliznici, zejména nesteroidni analge-
tika antiflogistika (NSA), jako je kyselina acetylsalicylova (Aspirin, Acylpy-
rin), ibuprofen (Brufen, Nurofen, lbalgin) a dalsi. Pri horeCnatych stavech
jsou vhodné&jsi preparaty na bazi paracetamolu (Paralen, Panadol).

e Dlouhodoba medikace kortikosteroidy nesmi byt ukoncena nahle, ale po-
stupnym snizovanim davek v prdbéhu nékolika tydn’ az mésicU.

e Doporucuje se, aby pacienti na steroidni medikaci nebo jejich opatrovni-
ci, nosili se svymi osobnimi doklady karticku oznamuijici tuto skuteCnost, tak
aby napriklad pfi nehodé v terénu, byl zasahujici |ékar na toto upozornén
(obr. 3).

e Dlouhodoba steroidni medikace vyzaduje sledovani nékterych laborator-
nich parametrd pro v€asné odhaleni moznych nezadoucich Gcinkd. Pri-
blizné kazdé 3 mésice by mély byt provedeny krevni testy — krevni obraz a
zakladni biochemie, zejména hladiny glukézy a iontU. 1x rocné je doporu-
covano také ocni a psychologické vysetreni, rtg kosti event. kostni denzi-
tometrie pro zjisténi pripadné osteoporoézy. V pripadée patologické fraktury
obratll u pacientd na steroidni medikaci je indikovana intravendézni apli-
kace bifosfonatd pod dohledem specialisty na kostni metabolizmus @D,

UPOZORNENI PRO LEKARE h
Svalova dystrofie Duchenne/Becker
Mozné nezadouci reakce na léky:
Inhalaéni anestetika (HALOTAN, SUCCINYLCHOLIN)
2Zvysené riziko - Maligni Hypertermie, Maligni Dysrytmie,
Hyperkalemie, Rabdomyolysa, Renalni ‘selhavani a smrt

Mozna steroidni zavislost

Riziko je zvySené pri uZivani lékd napr. Kardiak (Dlgoxln AC Inhibrtory}
MEDICAL ALERT = :
Buchenne/Becker Muscular Dystrophy i

Potential Adverse Medication Reactions:

Inhalation Anesthetics (e.g. HALOTHANE, SUCCINYLCHOLINE)

Increase risk - Malignant Hyperihermia, Malignant Dysrhythmias
Hyperkalemia, Rhabdomyolysis, Renal Failure and Death

Passible Steroid Dependence.

May be on medications including cardiac, (e.g. Ace Inhibitors, Digoxin)

Obrazek 3. Vzor kartiCky pro pacienty s DMD/BMD
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Potravinové doplnky

Doplnky pfirozené stravy, které mohou zlepsit svalovy metabolismus a vyu?iti energetic-
kych zdroj0 svalovymi burikami:

e L-karnitin - prirozeny metabolit aminokyselin je potravinovy doplnék, ktery zlep-
Suje energeticky metabolizmus svalovych bunék a zvlasté jejich regeneraci po
intenzivni fyzické zatézi. Karnitin zvysuje vyuzitelnost mastnych kyselin jako ener-
getického zdroje a tim muUze zlepsit intenzitu a vytrvalost svalové kontrakce. Po-
zitivni efekt u pacientd s DMD/BMD je mozny. Vzhledem k minimalnim neza-
doucim acinkdm je mozno jej pacientim doporucit. Pfedavkovani karnitinem je
malo pravdépodobné a projevovalo by se zapachem stolice po rybiné.

e L-arginin - aminokyselina zvysujici expresi utrofinu, ktery v dystrofickych svalech
mUze Castecné funkéné nahradit chybéjici dystrofin.

Obé tyto farmakologicky aktivni latky jsou na nasem trhu volné k dispozici v podobé pre-
paratu Carnitargin, co? je potravinovy doplinék, ktery neni hrazen z prostfedk( zdravotniho
pojisténi. Carnitargin Gold (1 baleni obsahuje 10 ampuli & 10 ml za cenu cca 260 K¢&). Do-
porucena davka je 1 amp. denng, nejlépe rano na lacno. Je mozno doporucit podavani
v mésicnich cyklech — 1 mésic uzivani a 1 mésic vysazeni. Neo Carnitargin 300 ml za cenu
cca 230 K& a 500 ml za cenu cca 350 KC. Doporuc¢ena denni davka je 2x 15 mg pro dité o
vaze cca 20 kg.

¢ Kreatin monohydrat - substrat pro tvorbu kreatinfosfatu, nezbytného pro ener-
geticky metabolizmus svalové bunky. Urity pozitivni efekt u chlapcd s DMD byl
zaznamenan prfi davce 0, 1 gramu/kg/den ©®, kterou je mozno doporucit i pro
nasSe pacienty. V praxi se jedna priblizné o 4-5 g preparatu (1 Cajova lzicka)
denné. Kreatin monohydrat je volné prodejny potravinovy doplnék rovnéz ne-
hrazeny zdravotnimi pojisfovnami. Baleni 500 g stoji cca 400 K¢, baleni 1000 g
cca 780 K¢&. Je moZno poutzit cyklické davkovaci schéma podobné jako u Car-
nitarginu.

e Koenzym Q10 (ubichinon) - Pfirozeny katalyzator energetického metabolismu
svalové buriky na Urovni mitochondrii. Pfedpoklada se, e u pacientd s
DMD/BMD, mUze snizovat postizeni myokardu a tim riziko srdecnich arytmii a sr-
decniho selhani. V terapeutickych davkach nebyly zaznamenany nezadouci
ucCinky. Doporucené davkovani je 100 mg denné. Preparat je jako potravinovy
doplInék volné dostupny v Iékarnach pod riznymi komercnimi nazvy.

Je nutno dUrazné upozornit, Zze anabolické steroidy a koncentraty bilkovin, pouzivané kul-
turisty a dalsimi sportovci k urychleni narstu svalové hmoty nemaji u pacientd se svalo-
vymi dystrofiemi Zadny efekt!

Ortopedicka lécba

Z ortopedického hlediska a pro pripadné operacni feseni je mozno v Zivoté DMD pacienta
rozliSovat nékolik obdobi, ktera maji svoje specifika:

e Vék 3-8 let: V tomto véku obvykle dochazi k prvni vyrazné&jsi manifestaci svalo-
vé slabosti, vedouci k postupnému rozvoji flekcnich slachovych kontraktur v ob-
lasti kyCli, kolen a Achillovych $lach s nutnosti protahovacich cvik(. Rozviji se
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ekvinovardzni postaveni nohy, které je nékdy mozno resit fixaci nohy pres noc
plastovou kotnikovou ortézou (ankle-foot orthosis —AFQO).

e Vék 8-13 let: V tomto obdobi pacient ztraci schopnost samostatné chize. Pro
zajisténi stability kolen a kompenzaci slabosti kadricepsU se pouZivaji ortézy KA-
FO (knee-ankle-foot orthosis) a dalsi vertikalizacni pomUcky. Pokud vyrazné
flekcni kontraktury kolen, nebo ekvinovarézni deformita nohy brani pohodiné a
efektivni fixaci KAFO, zvaZuje se operacni korekce kontraktur. Spravné nacaso-
vani operacniho uvolnéni kontraktury a prodlouzeni Achillovy Slachy je velmi
duilezité a je nutno jej zvazovat u kazdého pacienta individualné, protoze poo-
peracni imobilizace vidy aspon docasné zhorsi svalovou slabost pacienta.
Obecné je doporucovano operaci odloZit dokud je pacient jesté schopen
chlze a provést ji potom béhem nékolika malo tydnd po ztraté schopnosti sa-
mostatné chize, kdy je je$té moino pooperacni rehabilitaci pacienta znovu
vertikalizovat. Prestoze efekt operacniho reseni je doCasny, spravné nacasova-
ny zakrok mUze u motivovaného pacienta prodlouzZit obdobi s moZnosti chlze
0 2-3 roky.

e Vék 13-15 let: V tomto obdobi je jiz pacient obvykle nezvratné upoutan na in-
validni vozik a ohrozen rozvojem skolidzy (zakfiveni patere). Skoliéza je kompli-
kaci u 75-90% nechodicich DMD pacient? @9, Je zpUsobena omezenou mobili-
tou pacienta, poruchou tvorby kosti a oslabenim svalového korzetu patere. Or-
topedické operacni feseni je obvykle doporucovano u pacientU s kiivkou pre-
sahujici 25-30 stupnU. Nebezpedi skolidzy spociva zejména v deformité hrudniho
koSe s progredujicim snizovanim funkcni kapacity plic a rozvojem respiracni in-
suficience. VCasné operacni reSeni, drive nez dojde k manifestaci dechovych
obtizi, m&a nejvétsi Sanci na Uspéch. Operacni zakrok koriguje zakfiveny usek pa-
tere fUzi obratll ve fyziologické pozici pomoci kovového chirurgického materia-
lu, ktery zabranuje recidivé deformity.

Rehabilitaéni a fyzikalni terapie

Kombinace rehabilitacnich metod, fyzikalni terapie a mechanickych vertikalizacnich po-
muUcek hraje dUleZitou roli pro zachovani schopnosti vertikalizace, udrzeni mobility a flexibi-
lity kloubU u chlapcU s DMD. Protahovaci cviky jsou dUlezité pro oddaleni nebo zcela za-
branéni vzniku kontraktur Slach a tim omezeni rozsahu pohyblivosti kloubU. Jedna se
zejména o kontraktury Achillovych Slach, flexord kolene (hamstring®) a flexord kycle. Je
dulezité, aby instruktaz téchto cviceni zajisfovali kvalifikovani fyzioterapeuti, protoze laické
provadéni mUze zpUsobit vice skody nez uZitku. Pokud presto dojde ke vzniku kontraktur, je
obvykle nutné jejich operacni feseni a pouzZivani ortopedickych pomUcek, zabranujicich
jejich recidive.

Podrobnou instruktaz fyzioterapie véetné protahovacich cvikU, ur€¢enou pro rodiny paci-
enty s DMD/BMD, dopinénou o nakresy nebo fotografie, je mozno nalézt v publikaci ,,Ma-
nagement fyzioterapie svalové dystrofie*, vydané Parent Projectem (), nebo na webo-
vych strankach ®©. Praktickou realizaci cviceni je vSak vidy nutno zahajit pod dozorem
kvalifikovaného fyzioterapeuta.

Soucasti rehabilitace jsou i dechova cviceni a také ergoterapie s nacvikem specifickych
cinnosti, jako je oblékani, udrzovani hygieny, prace na pocitaci a dalsi bézné kazdodenni
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aktivity. Spektrum rehabilitacni a fyzikalni terapie doplnuji lazenské pobyty, hippoterapie,
hydroterapie a dalsi metody.

Specifické poruchy uéeni

Porucha tvorby dystrofinu ziejmé nepostihuje pouze svaly, ale v mensi mire také mozek. U
Casti DMD pacientU je proto mozno zjistit mirné postizeni intelektu a zejména specifické
poruchy uceni. Tyto problémy by mély byt reSeny ve spolupraci s détskym psychologem a
specialnim pedagogem.

Pohybovy a stravovaci rezim

Pacienti s DMD jsou ohroZeni ubytkem svalové hmoty, ktera je nahrazovana vazivem a
tukem. Snizena fyzicka aktivita m0ze kromé svalovych atrofii vést k obezité a osteopordze
(fidnuti kosti) s rizikem patologickych zlomenin a rozvoje deformit patere (skolioza) a hrud-
niku, které snizuji funkcni kapacitu plic a tim zpUsobuji progredujici dechovou nedostatec-
nost. Tendence k obezité a osteoporoze jsou navic akcentovany pri medikaci kortikostero-
idy.

Prioritou je u pacientd s DMD maximalné prodlouzit dobu, kdy jsou pacienti schopni sa-
mostatné chlze a vykonavani béznych Zivotnich aktivit. Toto obdobi u nékterych pacien-
t0 mize trvat az do 14 nebo 15 let véku. V pozdéjsim obdobi, kdy jsou upoutani na inva-
lidni vozik, jde zejména o oddaleni doby, ve které se zacCnou manifestovat dechové a
kardialni obtize. Je proto vhodné pacienty maximalné motivovat napr. formou her, aby se
co nejvice pohybovali. Obavy, Ze by fyzické aktivity (samozfejmé s vyjimkou jednostran-
ného pretézovani patere nebo nékterych svalovych skupin) mohly jejich onemocnéni
zhorsit, jsou zcela neodUvodnéné.

Riziko nadvahy a osteoporozy je nutno snizovat racionalni dietou s omezenim cukr¥ a zi-
vocisnych tukU, naopak je nutno zajistit dostatecny prisun kalcia a vitaminu D v pfirozené
formé (mlécné vyrobky, morské ryby), i ve formé potravinovych doplnkd. Pacienti by méli
jist vicekrat denné mensi mnozstvi potravy, tak aby organizmus nepocitoval nutnost tvorby
energetickych rezerv. Ke tvorbé aktivniho vitaminu D, nezbytného pro kostni metaboli-
zmus, je vhodné prirozené slunéni v rozumné mire. Pfi medikaci kortikosteroidy vSak slunec-
ni zareni mUzZe zpUsobit koZni hyperpigmentace.

Vitaminy, mineraly a stopové prvky jsou dUlezité pro celkovou odolnost organizmu proti
infekcim, které u DMD pacient0 mohou mit t&zsi prdbéh. Pro lepsi biologickou vyuzitelnost
je vhodné kombinovat polyvitaminové preparaty s prirozenymi zdroji, které obsahuiji vita-
miny a mineralni latky v Iépe vstrebatelnych organickych komplexech. Nema smys| pre-
hanét davky polyvitaminovych preparatU, které mohou vést k predavkovani vitaminy roz-
pustnymi v tucich (A, D, E, K).

Pokud se u pacient0 s DMD zacnou projevovat polykaci problémy s rizikem aspirace
(vdechnuti) potravy a dostateCny prisun stravy neni mozno zajistit peroralné ani mletou
nebo kasovitou stravou, potom je velmi doporuCovano provedeni perkutanni gastrosto-
mie (PEG). Jedna se o bezpecnou a efektivni metodu jak pacientovi dlouhodobé zajistit
dostatecCny prisun potravy pomoci sondy, zavedené pres brisni stenu prfimo do Zaludku.

Specialni opatreni

Oc¢kovani - Pro pacienty s nervosvalovymi chorobami, mezi které patfii DMD/BMD, je do-
porucovano Setrngjsi oCkovani rekombinantnimi vakcinami a nezivou inaktivovanou vak-
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cinou proti poliomyelitidé IMOVAX POLIO. Vzhledem k riziku komplikovaného pribéhu re-
spiracnich infekci je doporucovano ockovani proti chfipce a pneumokokové infekci. U
pacientU na steroidni medikaci je vhodné zjistit miru imunity proti varicelle (planym nesto-
vicim).

Kardiologické sledovani - Srdecni sval (myokard) mUze byt u DMD pacient( postizen po-
dobné jako kosterni svalstvo. U BMD pacientU jsou obvykle kardialni problémy jesté castéjsi
a zavaznéjsi a vzhledem k zachovalé mobilit¢ mohou byt u téchto pacientl dominuijici
obtizi. Jedna se zejména o kardiomyopatii (strukturalni a funkcni postizeni myokardu) a
poruchy srdecniho rytmu. Kazdy pacient s DMD/BMD by mél priblizné od 6 let véku 1x rocC-
né absolvovat kardiologické vysetreni vCetné echokardiografie (ultrazvukové vysetreni
anatomie a funkce srdce) a pripadné znamky kardialni dysfunkce by mély byt ihned me-
dikamentdézné feSeny specialistou (inhibitory angiotenzin konvertujiciho enzymu - ACE,
beta blokatory, diuretika apod). VSichni pacienti s DMD/BMD by méli byt dUkladné vyset-
feni kardiologem a pneumologem pred jakymkoliv planovanym operacnim zakrokem.

Ventilaéni podpora - Pacienti s DMD jsou ohrozZeni progredujicim snizovanim funkcni ka-
pacity plic v dUsledku slabosti dychaciho svalstva a rozvoje skoliézy, vedoucim k rozvoji
respiracni insuficience. Tento proces mize postupovat pozvolna a nenapadné, zpocatku
zejména ve spanku, kdy klesa prirozena dechova aktivita. Prvnimi projevy mohou byt po-
ruchy spanku, zvysena unavnost, denni spavost, ranni bolesti hlavy a nevolnosti. Nasleduji
obtize s vykaslavanim hlenu a komplikovany pribéh infekci hornich a dolnich dychacich
cest, které vedou k akutni dekompenzaci pozvolna se rozvijejicich dechovych problémd. Z
uvedenych divodU je dilezité, aby pacienti s DMD byli v dlouhodobé péci specialisty —
détského pneumologa. Kazdé vysetfreni by mélo zahrnovat zhodnoceni spirometrickych
parametr(, saturaci oxyhemoglobinu pulzni oximetrii, krevni obraz, hodnoty acidobazické
rovnovahy a rtg hrudniku.

Vstupni vySetreni respiracnich funkci by méli pacienti absolvovat ve véku priblizné 4-6 let.
Od doby, kdy jiz nejsou schopni samostatné chlze potom piiblizné 2x rocné. Specialista
by mél v pripadé rozvijejici se dechové nedostatecnosti indikovat pouziti specialnich po-
stupU a pristoj0 na usnadnéni odkaslavani a asistovanou plicni ventilaci. Zpocatku je ob-
vykle dostatecna neinvazivni nocni ventilace s intermitentnim pretlakem v dychacich
cestach (NIPPV) pomoci oblicejové masky. V pozdéjSich stadiich onemocnéni byva nutna
trvala 24 hodinova ventilacni podpora ©.

V pripadé nutnosti provedeni tracheostomie a dlouhodobé umeélé plicni ventilace je ne-
zbytné nutné, aby osetfujici I€kari (neurolog, pneumolog, anesteziolog) pacienta s DMD a
jeho blizké pribuzné s dostatecnym Casovym predstihem informovali o této situaci vcetné
moznosti, Ze se pacienta iz nepodari odpojit od ventilatoru. Tento postup je nutno s paci-
entem a jeho zakonnymi zastupci konzultovat, respektovat jejich vUli a spolecnou dohodu
pisemné zaznamenat do zdravotni dokumentace pacienta.

Syndrom maligni hypertermie - Pacienti se svalovymi onemocnénimi, mezi které patfi i
DMD/BMD, jsou ohrozeni zvysenym rizikem rozvoje syndromu maligni hypertermie. Jedna
se o tézké akutni postizeni s rozpadem svalU, vyvolané pUsobenim nékterych farmakolo-
gickych latek, které se pouZivaji v anesteziologii pri operacnich zakrocich v celkové
anestezii. Je to zejména halothan a depolarizujici svalova relaxancia, ktera mohou na te-
rénu geneticky podminéné svalové poruchy, vyvolat prudky rozpad svalové hmoty, pre-
hrati organizmu, selhani ledvin a srdce.
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Z tohoto dUvodu je nezbytné nutné, aby kazdy pacient s prokazanym svalovym onemoc-
nénim (véetné pacientl s DMD, BMD i zdravych prenasecek), ale i jenom s podezienim na
svalové onemocnéni v dUsledku pozitivni rodinné anamnézy, nebo zvysené hodnoty krea-
tinkinazy v séru, byl povazovan za rizikového z hlediska moznosti rozvoje tohoto syndromu.
Pfed kazdym planovanym operacnim zakrokem musi byt informovan anesteziolog a ope-
race provedena v tzv. ,beztriggerové anestezii“. KartiCka kterou by mél mit pacient stale
u sebe pro pripad nahlé nepredvidatelné udalosti by také méla upozornovat na moznost
maligni hypertermie a dalsich rizik celkové anestezie u pacienta s DMD/BMD (obr.3).

Stejn& opatieni plati u véech pacient(, zejména malych chlapcU, dlouhodobé sledova-
nych pediatry pro ,,nejasné onemocnéni jater”, které se projevuje dlouhodobym zvysenim
hodnot jaternich enzym( ALT, AST. Casto se stava, ze ve skutecCnosti jde o pacienty s
DMD/BMD (nebo jinymi formami svalové dystrofie) v presymptomatickém stadiu a eleva-
ce zminénych enzymU neni zpUsobena poskozenim jater ale svall. Toto podezieni je po-
tvrzeno nalezem vysoce zvysené hodnoty kreatinkinazy v séru, elektromyografii, svalovou
biopsii a molekularné genetickym vysetfenim. Do doby ne? je stanovena presna diagnoéza,
by mély byt planované operacni zakroky odloZzeny, nebo provedeny v beztriggerové
anestezii.

MUDr. Petr Vondracek, Ph.D.

Klinika détské neurologie

Ambulance pro nervosvalova onemocnéni
Fakultni nemocnice Brno

Cernopolni 9, 625 00 Brno

e-mail: pvondracek@fnbrno.cz
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1.2 Jak udrzet déti s progresivni svalovou dystrofii DMD/BMD co nejdé-
le v optimalnim stavu - rady ovérené dlouholetou praxi.

Doc. MUDr. Miluse Havlova CSc.

Vhodna symptomaticka terapie spolu s denni cilenou rehabilitaci u déti s DMD/BMD vy-
znamné zpomaluje progresi nemoci, prodluzuje délku Zivota a zlepsuje i jeho kvalitu.

Hlavnim cilem musi byt co nejdelsi udrzeni hybnosti a vertikalizace nemocného, pozdégji i
za pomoci podpurnych ortéz, stavéciho stolu nebo dynamického parapodia, které se
nam v poslednich letech velmi osvédcuje. Vertikalizace (chUze, stoj) je také nejlepsi obra-
nou proti rozvoji skolidzy a osteoporozy! A zaroven i prevenci moznych budoucich dycha-
cich a zazivacich obtizi nebo zlomenin koncetin pfi padech na zem.

Oviem zakladni predpoklad pro udrzeni schopnosti stoje i chUze jsou dolni koncetiny bez
tézsich akralnich deformit!

Dulezité je dbat také na udrzeni optimalni télesné hmotnosti, nebot kazda nadvaha vede
k omezeni pohybovych schopnosti.

Prvnim zasadnim cilem je prevence narUstajicich svalovych kon-
traktur v oblasti Achillovych slach, flexord kolen a kycli véetné na-
slednych akralnich deformit nohou (pedes equinovari). Je proto
zapotrebi pri rehabilitaci i kazdodenni ru¢ni protahovani a poloho-
vani koncetin, nejlépe po predchozim prohrati, napr. parafinem
nebo aspon v teplé vodé, a dle lokality (kolena, zadecek) i za po-
moci rizné vazicich pytld s piskem. Pomaha také Casté lezeni na
brise !

Dulezité je zaroven i v€asné pouzivani vhodnych podkolennich or-
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téz na noc, které brani rozvoji kontraktur ,,achilovek* a koriguji pocinajici varosni drzeni
nohou.

Vedle toho je samozfejmé trvale nutna pevna kotni€kova (Iépe i vyssi) obuv. Dnes jiz neni
problém i na |éto sehnat ve specializovanych Zdravotnickych potfebach (nebo pfimo ve
Zliné) pékné, oteviené a pritom pevné boty s individualné na zakazku upravitelnou vloz-
kou.

Pokud pacient chodi stale vice po $piCkach, je zapotrebi vCas zvazit ortopedickou opera-
ci s prodlouzenim Achillovych Slach. Podle zahranicnich statistik Ize touto cestou prodlou-
Zit schopnost chlze az o 2 roky. Operaci je véak nutno indikovat jen na zakladé peclivého
neurofyziologického rozboru a praveé relativnhé brzy, kdy jesté neni vyraznéji zménén pohy-
bovy stereotyp. Jinak bychom ditéti prili§ nepomohli, a naopak stav zhorsili zménou jeho
dosavadniho chizového vzorce, vcetné stabilizujici hyperlordosy. Také je nutno vidy mys-
let po operaci na co nejkratsi imobilizaci! Misto tézké sadry volit co nejdrive ortézy a brzy
zacit s celkovym cvicenim vCetné posazovani, pretaceni se, lezeni po Ctyfech apod. Na-
vic je pri vSech operacich u nervosvalovych chorob nezbytné myslet na vhodnou narkézu,
vzdy s vylouCenim centralnich myorelaxancii (Succinylcholin) a inhalacnich anestetik (ha-
lotan apod.)

U sediciho pacienta je zapotrebi myslet v€as na prevenci skoliosy a deformity hrudniku.
Vedle pravidelné rehabilitace a dechové gymnastiky (u déti nejlépe formou hry — zpév,
nafukovani balonkd, poufovych frkacek, bublifukd, hrani na flétnu Ci foukaci harmoniku,
apod), je prvni zasadni véci pevna a spravné tvarovana zadova opérka i sedacka, a to
jak u zidle, tak zejména u voziku, na coz se velmi Casto vibec nemysli.

Tézka skoliosa a zeSikmena panev vylucuji na voziku vzprfimeny sed a narusuji i celkové
udrzovani rovnovahy ditéte. Casto ji provéazi také deformita hrudniku, utlacujici mnohdy i
srdce a omezujici dychani, co? zvysuje riziko opakujicich se respiracnich obtizi. Velikost
Cobbova thlu 20 stupri0 na RTG patefe je indikaci pro elastickou trupovou ortézu s kosti-
cemi, pozdé€ji event. vzadu s pevnou skorfepinou. Zpocatku je nutné, aby dité nebylo v
korsetu cely den, ale pouze v dobé€, kdy dlouho sedi, tedy predevsim ve $kole! Pozdéji to
zavisi na jeho celkovém stavu. Stabilizace trupu pevnou ortézou nebyva u nasich pacien-
t0 vzhledem k nadmérnému omezeni jejich zbytkové hybnosti a nebezpeci vzniku daldich
svalovych atrofii prili§ vhodna, ale je nutno samoziejmé vidy volit individualni postup.
Mnohdy vsak béhem rUstu dochazi i navzdory korsetu k progresi skoliosy.

Proto je v posledni dobé&, zejména v zahranicii u myopat( doporucovano operaéni reseni
se zpevnénim patere, coz pomuUze predejit mnoha pozdéjsim dychacim a kardiologickym
komplikacim. Optimalni vék pro operaci je kolem 10 - 12 let, kdy uz dité dosahlo dostatec-
ného rUstu. Pfili§ dlouhé odkladani operace nelze doporucit, ale vidy je nutno jeji indikaci
individualné a velice peclivé tymem odbornik( zvazit, a to ze viech konkrétnich hledisek.

K usnadnéni zivota s DMD/BMD slouZi dnes cetné protetické pomUcky jako je polohovaci
a zdvihaci postel, hydraulicky se zdvihajici Zzidle nebo i mechanicky vozik, zvedak, a pre-
devsim pak elektricky vozik, ktery umoznuje pacientovi relativné velikou miru samostatné-
ho pohybu i psychické nezavislosti s moznosti studovat, eventuelné pracovat, a zacastno-
vat se i riznych kulturnich a spolecenskych akci. Elektricky vozik schvaluji pojistovny u déti
od 10 let.

Doporucujeme viak vybirat protetické pomUcky vidy ve spolupraci se zkusenym lékarem,
nejlépe pak se vzdélanym ergoterapeutem, ktery mUze provést cilené ergodiagnostické
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Setreni i v domacich podminkach pacienta nebo v jeho zaméstnani, coz prinasi optimalni
vysledky. PomUcky je nutné vidy predem ( pred napsanim konkrétniho poukazu i pred
konecnym prevzetim!) dobfe vyzkouset, nebot jinak zahy zUstanou lezet nékde ve skfini
nebo stat v kouté. A je to pak nenahraditelna ztrata jak ze zdravotniho, tak i ekonomické-
ho hlediska.

Dychaci obtize u pacientt s DMD/BMD

Jednou z vaznych a Castych komplikaci nékterych nervosvalovych onemocnéni je respi-
racni insuficience, ktera mize byt az pficinou smrti. Na hrozici respiracni insuficienci nas
upozorni zapojovani pomocnych dychacich svald (mm. scaleni a m. sternocleidomastoi-
deus) a paradoxni dychani. Pri paradoxnim dychani pfi vdechu dochazi ke zvedani hrud-
niku a vtahovani bricha, ve vydechu je pohyb opacny. Oba tyto pfiznaky vyrazné zvysuji
namahu vynakladanou na dychani a hrozi riziko hypoventilace (nedostateCné, snizené
dychani). Dalsimi priznaky jsou namahova dusnost, obtizné dychani (dyspnoe) vleze,
zrychlené dychani (tachypnoe), poceni, cyanosa (modroseda barva obliCeje, zejména
rt0 a pak i nehtd na HK) a obtiznéjsi zpomalené miuveni. Aviak obvykle jiz dlouho predtim
se objevuji poruchy spanku, zvysena ranni inava, bolesti hlavy, zrychleny puls (tachykar-
die), poruchy koncentrace, nadmérna denni spavost, chrapani, zazivaci obtize, kterych je
nutno vcas si viimat!

Pacient je tedy ohroZen pozvolnym plizivym selhavanim, ale mnohdy mUze i neCekané
dojit k nahlému zhorseni v souvislosti s akutnim infektem hornich i dolnich cest dychacich.

U progresivnich svalovych atrofii se obvykle jedna o kombinaci restriktivni poruchy a ob-
struk&ni kongestivni poruchy. U restriktivni poruchy plicni dochazi typicky ke snizovani vital-
ni kapacity plic, coz je dano insuficienci dychaciho svalstva a morfologickymi zménami
hrudniku se skoliosou patefe. Casto se restriktivni porucha zmensi po operacnim feseni sko-
liosy. Druh& porucha je broncho-pulmonalni kongestivni s obstrukci. Jeji vznik se vysvétiuje
nedostatkem efektivniho kasle (odkaslavani hlenl) v souvislosti se svalovym oslabenim.

Proto je nezbytné u pacientd s DMD po 10.-12. roce, nékdy i dfive, zacit s pravidelnymi
kardiologickymi kontrolami a prubézné sledovat dychaci funkce (spirometrické vysetieni,
CPGS) a v€as myslet na event. zahajeni neinvazivni (nasalni) domaci podpurné plicni
ventilace!
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Podle zahranicCnich statistik diky jejimu v€asnému nasazeni dochazi ke zpomaleni progrese
nemoci a prodlouzeni Zivota aZ o 7 let.

Indikaci pro nocni podpUrnou plicni ventilaci jsou predevsim znamky respiracni insufici-
ence zjisténé pri celonoéni spankové polysomnografii (CPGS). U pacientd s DMD/BMD se
totiz narUstajici slabost inspiracnich dychacich svall v€etné branice projevuje predevsim v
horizontalni poloze a ve spanku. Proto CPGS je optimalni neinvazivni vySetfovaci metoda,
ktera umozni monitorovat na pocitaci vSechna spankova stadia vCetné probouzecich
reakci za pomoci EEG, EMG ze svalU na bradé a na nohach, dale sledovat EKG, frekvenci
dechu, tepu a za pomoci pulzni oxymetrie i saturaci krve kyslikem (norma je 95-98%!).

Vyznamné pro pacienty s DMD/BMD pak je vyhodnoceni narUstajiciho pocltu apnoi za
hodinu (stav®, kdy pacient kratce nedycha vUbec), hypopnoi ( stavy, kdy dycha nedo-
statecné) a desaturaci, tj. poCtu poklesU okysliceni béhem celého noc¢niho sledovani.

V soucCasné dobé se nejlépe osvédcuji malé ventilaéni pristroje zajistujici dvoudrovriovy
pretlak v dychacich cestach - Bilevel Positive Airway Pressure (= BIPAP) se zvihcovacem a
gelovou nosni maskou, cozZ vyborné toleruji i malé déti. Rozméroveé se to vie dnes vejde na
maly nocni stolek.

PodpUrna nocni ventilace vede k Gstupu vétsiny pfiznak( chronické hypoxie (nedostatec-
né okysliceni) organizmu i k poklesu casto se opakujicich infektd hornich a dolnich cest
dychacich, coz vyrazné zlepsuje kvalitu Zivota téchto pacientU a je hlavné prevenci pred
akutni respirac¢ni insuficienci s nutnosti invazivni plicni ventilace s trachostomii.

Doc. MUDr. Miluse Havlova CSc.
Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN
Katerinska 30, 128 21 Praha 2
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2. Fyzioterapie a DMD/BMD

2. 1. Uvod do fyzioterapie

(materialy Parent Project USA, Australie, Velka Britanie)

S fyzioterapii je treba zacit uz v raném véku. Pravidelné kazdodenni protahovani mize za-
branit vzniku kontraktur a omezeni hybnosti kloub(. DUleZitym aspektem pravidelného cvi-
ceni je i spravné dychani, které mUze vyrazné pomoci détem v pfipadé nachlazeni a in-

fekci hornich cest dychacich.

Fyzioterapeuti by méli navrhnout vhodné formy cviCeni a aktivit, které jsou bezpecné a
maiji pozitivni vliv na udrzeni svalové sily. Posilovani se nedoporucuje, naopak vhodné jsou
aktivity s Castymi prestavkami na odpocinek.

Soucasti fyzioterapie by mélo byt také pravidelné pla-
vani a hydroterapie vibec. Cviceni ve vodé je obzvias-
té& prospésné. Starsim chlapcUm, ktefi jiz jsou odkazani
na invalidni vozik po cely den, umozni hydroterapie
snadny pohyb, Ulevu a moznost ziskat a navazat nova
pratelstvi s ostatnimi détmi. Pri aktivnim pohybu ve vodé
dité procvicuje viechny svaly téla a to bez zatézovani
kloubU. Naucte dité plavat pod vodou, je to dUlezité
pro posileni dychani. Déti by nemély plavat ve vodé,
ktera je prili§ studena. Pro vSechny dystrofické pacienty
je chlad velkym nebezpecim.

|.
_——

Pokud chlapci dokazou jeSté sami stat a
chodit mizou aktivné protahovat achilovky.

Fyzioterapeut musi pr0bézné sledovat drzeni téla pri sezeni, aby
nedochazelo k zakfiveni patefe u chlapcU na voziku. Skoliéza je
Castou komplikaci, ktera DMD provazi. Pravdépodobnost vzniku
skoliozy mUze byt redukovana poskytnutim dobré podpory pfi
sezeni. Také sklapéci mechanismus na elektrickém voziku je
dulezity pro polohovani a odpocivani pii velké tinavé.

Soucasti fyzioterapie by mélo byt také pravidelné
plavani a hydroterapie vibec.

Pro mensi déti je vhodna jizda na kole nebo riznych vozit-
kach. DoporucCuje se, aby se chlapci prili§ neunavovali,
proto na delsi vzdalenosti pouzivejte koCarky. Nikdy by déti
nemély sami sebe vozit na mechanickém voziku, pouze ob-
Cas doma nebo ve 3kole.

Kazdodenni protahovani je nezbytné proto, aby klouby i
Slachy zUstaly co nejdéle volné bez kontraktur. Néktefi
chlapci cvici doma, nékteri ve S$kole pod specialnim
dohledem fyzioterapeuta. Vétsina chlapcl pouzZiva ortézy
nebo dlahy na den nebo na noc, aby se zabranilo
zkracovani Slach.

. . . o . Kotnikova ortéza na noc dokaze
Chlapci s DMD maji velikou radost, pokud se muzou zapojit do  predejit zkraceni achillovy 3lachy.

spolecnych aktivit a zabavy se svymi prateli. Casto se stava, 7e
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chlapci sami nebo jejich pratelé vymysli zpUsob, jak se t&sit ze spolecnych aktivit.

Kazdodenni protahovani achilovek, podkolenni slachy a oblasti kyCli prodlou?i je dUlezité
hlavné proto, ze mUze vasemu ditéti prodlouzit obdobi, kdy bude schopno chodit. Je na
roding, jaky plan vytvori ve spolupraci se svym fyzioterapeutem, aby bylo mozné rezim
zvladnout a nebyt ve stresu. Achillova Slacha se zacCina zkracovat jako prvni. To ma za na-
sledek chuzi po $pickach. Tim, jak nemoc postupuije, dité travi vice Casu v sedé a zkracuje
se podkolenni Slacha. Proto je dUlezité protahovat tuto partii, abychom prodlouzili schop-
nost pohybu a zajistili vétsi komfort ditéte. VSimnéte si, Ze kdyz vase dité sedi, ma pokrcené
nohy a kolena od sebe. To ukazuje na zkraceni ohybacui kycelniho kloubu, které také zaijis-
tuji chuzi.

Cviceni pomaha détem s DMD budovat kosterni svalstvo, udrzet télo déle vzprimené a byt
vice v pohodé. Ale dbejte na to, aby jste své dit& neprepinali. MUzete mu vice ubliZit nez
pomoci. Dité s DMD by nikdy nemélo cvicit az do vyCerpani. Poradte se svym |ékarem
pred zaCatkem kazdé terapie.

Navod, jak protahovat vCetné nazornych fotografii je uvedeno v kapitole 2.2.
Rady pro rodice:

e pfi zaCatcich rehabilitace vidy kontaktujte fyzioterapeuta, ktery vam odborné
poradi a odstrani pripadné chyby ve cviCeni. CviCeni musi byt pravidelné a
efektivni, ujistéte se, Ze cviky provadite spravnée

e cviCte pravidelné kazdy den doma, zadna pojisfovna vam nezaplati kazdo-
denni rehabilitaci

e cviCte pokud mozno vidy ve stejnou dobu, spojte cviceni s nécim prijemnym,
muzZete poslouchat hudbu nebo pohadku, mUzete do cviceni zaradit rdzné
pomuUcky a metody (rehabilitacni mice, miCkovani, masaze)

e cviceni by dité nemélo vnimat jako neprijemnou povinnost spojenou s kiikem a
vytkami

e vysvétlujte ditéti, proc fyzioterapii potfebuje

e budte duUsledni, po né&jaké dobé si déti na cviceni zvyknou a zacnou jej samy
vyzadovat

e chvalte dité, Ze cviCeni dobre zvlada, je to pro né€j tou nejlepsi motivaci

e zakazy a vyhruzky nejsou spravnou motivaci, lepsi je dité nalakat na odménu v
podobé slibeni oblibené Cinnosti

e pri fyzioterapii by méli pomahat vsichni z rodiny, v pfipadé nemoci jednoho z
rodicy, je mozno jej pii cviceni zastoupit

e pro pacienta s DMD je cviceni dUlezitou soucasti Zivota, oddaluje vznik kontrak-
tur a priznivé pUsobi i na psychiku ditéte — dité vnima, Ze se rodiCe snazi zlepsit
jeho stav
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2.2. Obrazkova cast - strecink
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PROTAHOVANI LYTKOVEHO SVALU VE STOJI (GASTROCNEMIUS)

Pozice:

dité stoji celem ke zdi

zanoZi protahovanou nohu

chodidlajsou na zemi, Spicky sméfuji vied
kolena nevybocuji do stran

z&da drzi vzprimaamirné naklonéné vpred

Protahovani:

e dit¢ se opirad o zed’, dokud neuciti napéti v lytku zadni nohy
e vydrZ v této pozici
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AKTIVNI PROTAHOVANI LYTKOVEHO SVALU

Pozice:
o dit¢ stoji celem ke zdi v mirném podiepu

e z&dajsou v predklonu vzprimena
e protahujeme zadni nohu

Pr otahovani:

e dité se opirav piedklonu o zed’
e Sna’Zi sesniZit teZiste
e napéti citi v lytkovém svalu protahované nohy
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PASIVNi PROTAHOVANI ACHILLOVY SLACHY VE STOJI

Pozice:
o dit¢ stoji na Sikme podlozce zady ke zdi

e chodidlajsou na podloZce, palce smeiuji rovné vpired nebo jsou mirné sto-
¢ené do stiedu

Pr otahovani:

dité se snazi dostat paty co nejnize angblize ke zdi
kolena jsou propnuta

paty na podlozce

protahujeme obé nohy soucasné
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RUCNI PROTAHOVANI ACHILLOVY SLACHY

Pozice:

o dit¢ lezi na zé&dech na podlozce

e uchopime patu protahované nohy a chodilo opteme o své predlokti
e druhou rukou stabilizujeme koleno, aby noha byla napnuta

Protahovani:

e drZime pevné patu a pomalu zvedame nohu
e protahujeme lytkovy sval

Specialni pokyny:

e pokud citite, Ze se koleno ohyba, povolte kotnik a opét stabilizujte koleno

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 29



PASIVNIi PROTAHOVANI KOLENNI SLACHY V SEDE

Pozice:

e posad’te dité do pozice jako nafotografii

e koleno protahované nohy natahnéte, jak jen to ptjde a nohu vytoéte mirné
do strany

e spodni ¢ast zad je vzprimena

e Kkycle seopirgji o podlozku

Protahovani:

e protahnuti kolene se zvysi v piedklonu
e nataZzeni je citit i na predni stran¢ stehen
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PASIVNi PROTAHOVANI KOLENNI SLACHY

Pozice:

o dit¢ lezi na zé&dech napi. mezi dvermi
e jednanohajerovné nazemi, protahovana je opiena o zed’ nebo podpéru

Pr otahovani:

e dité se snaZi protdhnout zvednutou nohu, dokud neuciti tlak ve spodni stra-
n¢ stehen a pod kolenem
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AKTIVNI PROTAHOVANI KOLENNI SLACHY

Pozice:
o dité lezi na zadech

e opretes protahovanou nohu o rameno jako na obrazku
e koleno druhé nohy drzte rukou v napnuté poloze

Protahovani:

e snaZte se svym télem, pohybem vpred, protahnout zvednutou nohu
e napéti je citit na spodni stran¢ stehen
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PROTAHOVANI KYCELNIHO KLOUBU

(A ILIOTIBIALNICH SVAL )

Pozice:

dité lezi na btiSe na podlozZce

uchopte ohnuté koleno protahované nohy
kotnik si oprete o prediokti nebo pazi
druhou rukou tlacte k podlozce

Pr otahovani:

zvedejte koleno smérem nahoru a soucasné tlacte druhou rukou zadecek k
podlozce

protazeni dité citi v tiislech a okolo ky¢elniho kloubu

protahujeme ob¢ nohy

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 33



OBLAST ILIOTIBIALNICH SVALU

(RUCNIi PROTAHOVANI V POZICI NA BRI SE)

Pozice:

e dité leZi na podloZce nabiise
¢ uchopte nataZzenou nohu v kolené, druhou rukou stabilizujte panev a zada

Protahovani:

zvedejte nohu nahoru

zvednutou nohu se snazte piekiiZit pres nohu na podloZce
tlacte zé&da i panev k podlozce

napéti citi dit¢ navngjsi stran¢ stehen
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OBLAST ILIOTIBIALNICH SVALU

(RUCNi PROTAHOVANI V LEZE NA BOKU)

Pozice:
e diteé lezi naboku, spodni noha je pokréena

¢ vrchni nohaje natazend, koleno propnuté
e jednou rukou stabilizujeme koleno, druhou panev

Pr otahovani:

e zanoZujte natazenou nohu ditéte
e zabranujte ohnuti v kolen¢
e protaZeni je citit navnéjsi stran¢ stehen

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 35



PROTAHOVANI KYCELNIHO KLOUBU

V LEZE NA BOKU

Pozice:

dité lezi na boku, spodni noha je pokréena
protahovanou nohu uchopte jako na obrazku
koleno uchopte zespodu rukou

druhou rukou vyvijejte tlak nakycel
stabilizujte panev a koleno

Protahovani:

e zanozujte nohu dokud dité neuciti napéti ve slabinach
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PROTAHOVANI KYCELNIHO KLOUBU

V POLOZE NA ZADECH

Pozice:

o dit¢ lezi nazadech
e pridrzuje se stolu aby byla stabilizovana bederni ¢ast patere

Protahovani:

e stlacujte jednu nohu dolu a koleno druhé nohy drzte jako na fotografii
e k protaZeni dochazi ve slabinach
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PROTAHOVANI LOKTE

Pozice:

e dité lezi na zadech nebo sedi na zidli

e dlan protahované ruky sméruje nahoru

¢ jednou rukou uchopte zespoda protahovanou ruku nad |oktem
e druhou rukou uchopte za zapésti

Pr otahovani:

e natahnéte loket, dokud neuciti dité napéti na piedni strané lokte

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 38



>

PROTAHOVANIi PREDLOKTi (PRONATORUY)

Pozice:

e uchopte ruku ditéte jako na obrazku
o stabilizujte zapesti aloket

Protahovani:

e pomalu oté&ejte dlani nahoru, dokud neuciti dité napéti v predlokti
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PROTAHOVANi DLOUHYCH FLEXORU PRSTU

Pozice:

loket narovnejte jak jen to bude mozné

podepiete prsty détskou dlan a snazte se udrzet prsty natazené
palec smétuje ven

podpirejte zapésti

Protahovani:

e pomalu ohybejte zapésti, dokud dité neuciti napéti v zapésti i prstech ruky
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3. Psychologické aspekty DMD/BMD

3.1. Psychologické aspekty — svalova dystrofie Duchenne/Becker
Mgr. Helena Chladova, Ing. Pavlina Petraskova

Svalova dystrofie Duchenne/Becker (DMD/BMD) predstavuje vyznamnou psychoso-
cialni zatéz a to jak z hlediska nemocného, tak z pohledu celé rodiny.

Odhaleni diagndzy u déti do tii let véku byva ve vétsiné piipad¥ otazkou nahody. V
tomto véku jesté nejsou z pohledu rodicy viditelné pfiznaky nemoci. Mozna rodice tusi, ze
néco neni v poradku, dité se zd& byt lin€jsi nez ostatni ale jinak vcelku prospiva normalné.
Rodice si mUZou viimnout Castéjsich padu ditéte. Také chize do schodU a vstavani ze
zemé muUze byt problematické.

Pokud je diagndza potvrzena a to ve vétsing pripad? diky genetické analyze DNA,
je sdélena rodicm. Mnohdy velice tvrdé a nekompromisné. | pfes nepfiznivost zpravy o
tézkém onemocnéni ditéte je treba hovorit o tom, Ze vyzkum této nemoci ucinil za nékolik
malo poslednich let neuvéiitelné pokroky a e dnesni generace narozenych pacientU s
touto diagnézou ma velikou Sanci na moznou |éCbu. | kdyZ zatim nelze definitivhé
DMD/BMD vwylécit, je tfeba rodicUm predat informace o tom, Ze vyzkum léku probiha v
mnoha vyzkumnych centrech na svété. Je tfeba je informovat o nutnosti fyzioterapie a
uzivani vitaminQ a vyzivovych dopliku.

Je znamo, Ze velké mnoistvi informaci, zde navic vesmés nepriznivych, nemUze byt
jednorazové rodici vsttebano, proto se osvedcuje dat zakladni udaje k dispozici ve formé
brozury nebo letaku. V pribéhu pohovoru je dobré rodice opakované vybizet k dotazim,
ujisfovat je o tom, Ze se mohou kdykoli dodatecné na tym obracet v pfipadé pochyb Ci
nejasnosti. Je vhodné jim doporucit, aby si vSe, co je napadne v souvislosti s pécCi o ne-
mocné dité doma zapisovali a nestydéli se napsané prinést s sebou na nejbliz§i navstévu
|ékare.

Faktu, Ze onemocnéni je genetického pUvodu, byva vénovana velka pozornost. Je
zdUraznovana nahodnost a neovlivnitelnost dané odchylky. To ma veliky vyznam z hledis-
ka nasledného vyrovnavani se s vinou rodicU za postizeni ditéte. Vyrovnavani se ma dlou-
hodoby charakter a v souvislosti s vyskytem nejr0znéjsich tézkosti v prObéhu Zivota ditéte a
celé rodiny se pocity viny mohou opakované aktualizovat. Geneticka povaha onemoc-
néni néjakym zpUsobem zasahuje nejen piitomnost, ale také minulost a budoucnost rodi-
ny. Tyka se jak prarodicU, tak jesté nenarozenych potomkU viastnich déti.

Faze vyrovnavani se s postizenim ditéte

V souvislosti se sdélenim diagnézy prodélavaji rodiCe a nejblizsi pribuzni fazi Soku. In-
formace sdélené odborniky teprve postupné “prfichazi k sob&” a iniciuji radikalni zménu v
predstavach o ditéti jako o zdravém a neporuchové fungujicim jedinci. Casto v této sou-
vislosti mUzZe doijit k naslednému popreni diagnézy a k hledani jinych rfeseni IéCby (alterna-
tivni IéCba).
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Smutek, zlost, Uzkost a akutni pocity viny, hledani viny u druhych (zejména zdravotni-
k), agresivni jednani, sebelitost, to vie nasleduje zpravidla poté, kdy je treba nezvratny
fakt nepriznivé diagnézy prijmout a zabudovat jej i do predstavy o budoucnosti ditéte.

s v

hloubeny neopatrnymi poznamkami zdravotnikd.

Faze popreni diagndézy a nasledného pocitu smutku, zlosti Uzkosti a projekci viny se
dostavuji s urCitym Casovym odstupem, je proto treba pocitat s tim, Ze se praveé s nécim
takovym s velkou pravdépodobnosti setkavaji obvodni pediatfi nebo prakticti [€kari. S tim
je vidy nutno pocitat pfi kontaktu s rodici, je potfeba umét si poradit s prudkymi emocnimi
reakcemi i stavy hlubokého smutku a beznadé&je. V obou pripadech je velmi uzitecné (i
kdyz v dnesni uspéchané dobé jisté obtizné) trpelivé naslouchani, emocni podpora a
empatické vyjadreni uCasti s nabidkou konkrétni pomoci.

Toto v$e nasledné prispiva k nastoleni rovnovahy, pfijeti situace a k podpore iniciativy
rodic0 v péci o nemocné dité. Dané obdobi trva mésice, adaptace viak ani v nejlepsich
prfipadech vétsinou nebyva uplna. S adaptaci souvisi tzv. stadium reorganizace - situace
je rodiCi akceptovana, jsou hledany optimalni cesty k jejimu reseni. RodiCe se domlouvaiji
na vzajemné spolupraci, dochazi také Casto ke zménam hodnotové orientace a ke kva-
litnéjsimu socialnimu porozuméni a vciténi. Stava se ale i to, Zze v predchozich obdobich
krize, kdy je rodinna rovnovaha silné rozkolisana dochazi ke vzajemnému rozchodu rodi-
¢0.Tohoto posledniho stadia zdaleka nedosahuji vsichni rodice.

Dlouhodobé pretrvavajici ambivalentni vztah k ditéti syceny smutkem, obavami o
jeho Zivot a trvalou uzkosti velmi Casto trva léta.

Dobra a ve vSech smérech funkcni adaptace rodiny na onemocnéni ditéte predpo-
klada takové usporadani Zivota rodiny, které dovoluje zarazeni i jinych, pro provoz a re-
kreaci rodiny zadoucich aktivit, nez aktivit zamérenych pouze na pécCi o nemocné dité.
Aktivni Zivot rodiny navic mUze pozitivné prispét k odbourani socialni izolace ditéte.

Mezi neadaptabilni zpUsoby zvliadani situace patfi hyperprotektivita, spojena zpravi-
dla se zanedbavanim péce o zdravé sourozence, odmitani nemocného ditéte a nepfimé-
fené ambice ve vztahu k nemocnému ditéti (napf. vyzadovani vybornych vysledk( v uce-
ni). V jednotlivych vékovych obdobich mUze byt v popredi problematika tykajici se r0z-
nych oblasti Zivota ditéte i celé rodiny.

Velmi zaleZi na tom, v jakém poradi sourozencl se nemocné dité narodi. Situace je
zavaznéjsi, pokud se jedna o prvniho potomka mladych rodicU, navic jesté prvniho vnou-
Cete prarodicU. U rodicU byvaji velké obavy z opozdovani psychomotorického vyvoje di-
téte. Maminky uzkostlive srovnavaji déti se stejné starymi détmi svych znamych a kamara-
dek a velmi tézce nesou skutecnost, Ze jejich dité zdaleka neumi tolik co jiné déti. Diky
nejnovejsim vyzkumOm je potvrzeno, ze onemocnéni mUze postihovat i oblast mentalnich
schopnosti.

V predskolnim obdobi se zacCinaji projevovat fyzické a v nékterych pripadech i psy-
chické priznaky nemoci. Dité potfebuje péciv pribéhu celého dne, hrozi nebezpeci padu
z nadmérné unavy.

Déti s DMD/BMD ve vétdiné piipad’ navitévuji MS. Z ddvodd moznych pado a vétsi
Unavy ditéte je vitdna pritomnost asistenta.
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Pro vytvoreni socidlnich vazeb i pro dal3i vyvoj ditéte je pobyt ditéte v MS velice dU-
leZity. Je dobré, pokud vrstevnici ditéte z MS pfechazi i na zakladni 3kolu. Vazby ditéte jsou
jiz vytvoreny a dité tak |Iépe zvlada prechod na novy rezim a s nim spojené povinnosti. Pro-
stfednictvim pospolité hry se rozviji kognitivni funkce, fantazie, i porozuméni svétu kolem
sebe a fungovani svého vlastniho téla. Jiz v tomto véku si dité uvédomuje, Ze nezvlada to,
co ostatni. Nékdy jsou tyto situace spojeny s projevy vzteku a vzdoru, dité si nedovede vy-
svétlit, pro¢ nezvladne to, co ostatni déti v jeho véku. Pta se rodicU: Pro¢ nemuizu skakat?
Pro¢ nemUzZu béhat jako ostatni? Je tfeba jiz v tomto véku ditéti fici, Ze je nemocné. For-
ma, jakou ditéti sdélite tuto nepriznivou zpravu musi odpovidat jeho mentalnimu vyvaoiji.

Néktefi chlapci jsou jiz ve véku 7 let odkazani na invalidni vozik. To predstavuje velké
problémy se socialni izolaci ditéte.

Toto obdobi predstavuje z hlediska rodice, ktery se rozhodl zUstat doma a pecovat o
dité enormni psychickou i fyzickou zatéz. Chlapci, ktefi jsou jiz v tomto véku na voziku, po-
trebuji péci 24 hodin denné. Jedinou radou, jak byt dobrym rodiCcem a oporou pro ne-
mocné dité je: obrnite se trpélivosti. S postupnym uvédomovanim si sebe samého, dité
premysli o tom, pro¢ pravé ono ma tuto nemoc, jak se to stalo, kdo za to mUze. Opét je
treba détem vysvétlit, Ze za jejich onemocnéni nikdo nemUze, Ze je kolem nas spousta ji-
nych, i mnohem horSich onemocnéni, ktera postihuji i déti. Je dobré, pokud se déti v tom-
to véku maji moznost stykat se stejné nemocnymi chlapci, aby nadli jisty pocit Ulevy, Ze
nejsou sami, kdo musi s touto nemoci zit. Chlapci, ktefi se stejn€ nemocnymi détmi setka-
vaji pak daleko Iépe prekonavaji prekazky, které s sebou jejich nemoc prinasi.

V rodinach, kde je tradovano po generace tzv. patriarchalni usporadani rodinného
systému (otec pracujici a matka pecujici o rodinu) nebo nové v rodinach, kde se otec
vénuje podnikani hrozi akutni nebezpeci dysfunkce rodinného systému. Jednostranné pre-
tiZeni a trvala unava matky mohou vést k poruché&m v partnerském soufiti, socialni izolace
a nedostatek novych podnétd z ostatnich kontaktd s okolim (napr. ze zaméstnani) zpUso-
buji vyraznou komunikacni bariéru mezi manzeli nebo partnery.

Na zakladni 3kole je vétsinou piitomnost asistenta nutnosti. Skola by méla byt
podrobné informovana o povaze onemocnéni ditéte a to nejen Ustni, ale i pisemnou for-
mou. V piipadé, 7e je dUvod, mélo by byt dité vysetfeno i ve specialnim pedagogickém
centru (SPC). Je velice Casté, ze chlapci s DMD/BMD byvaji v psychickém vyvoji opozdéni.
Ve spolupraci s SPC je treba podstoupit i specialni pedagogické vysetreni a vypracovat
individualni vzdélavaci plan ve spolupraci se Skolou. Kazda $kola, kam dité s DMD/BMD
dochazi a ktera se ucastni tzv. programu integrace ve $kolstvi, by méla z fond minister-
stva Skolstvi dostavat na takto zdravotné postizené dité urCitou financni Castku, jejiz vyuziti
muUzZe byt napf. na ucebnice, které dité nemusi prenaset ze $koly domuU, bezbariérové
Gpravy, specialni pomdcky pro vyuku.

DMD je zavazné, zivot omezujici a posléze i zkracujici onemocnéni. To, co se nazyva
kvalitou Zivota, mUze mit a také miva odlisné podoby v zavislosti na nejriznéjsich fakto-
rech.

Zabyvame-li se ditétem nemocnym s DMD je treba vidy mit na paméti, Zze zaroven
Cinime také néco s celym rodinnym systémem, jehoz je dité soucasti.

Literatura:

- P. Ri¢an, D. Krej&ifovéa a kolektiv - D&tska klinicka psychologie (Grada Publishing, Praha 1995, vydani |.)
- Materialy Parent Project USA
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3.2. Poruchy ué€eni a chovani u déti s DMD

Learning and Behaviour toolkit for Duchenne Muscular Dystrophy
Parent Project UK, Parent Project USA

DMD a mozek - uvod

Materska skolka byla tvrdou zkuSenosti pro malého Wyatta, ktery trpi DMD a to i presto,
Ze se u néj jeste prilis neprojevovaly fyzické priznaky nemoci. Jak fika jeho matka, problé-
my nebyly po fyzické strance ale v psychice. ,,Vypadalo to, jako by Wyatt nerozumél. Do
tfi let nemluvil, a nerozumél slovim, ktera slysel. ,,Ve $kolce mél opravdu tézké Casy, byla
to pohroma. V predskolni tfidé bylo 15 déti, Wyat vydaval zvuky podobné kdakani, scho-
vaval se pod lavice a nechtél na nic odpovidat o niCem mluvit. Nékdo mu néco fikal a on
mluvil o néCem upIné jiném!“, fika jeho matka. ,,Jeho socialni vazby témér neexistovaly.
Misto toho, aby si hral s détmi nebo si s nékym povidal, chtél nékoho povalit a valet se na
zemi. VUbec si neuvédomoval, Ze si mUze ublizit. Nedokazal odhadnout, co se mUze stat“.
Podobné zkuSenosti maiji i dalsi rodice.

Odbornici se snazi najit priciny téchto poruch chovani a uc¢eni u chlapcd s DMD.

Asi jedna tfetina chlapcU s DMD ma snizeny intelekt. Néktefi odbornici se domnivaji, ze
nizsi IQ je odrazem emocionalni Gzkosti ditéte a jeho rodiny, zhorS§enou pohyblivosti a ne-
dostatkem Zivotnich zkusenosti. MoZna je ovliviiuje i postoj nékterych rodict a ucitel, ktefi
si mysli, Ze vzdélani neni pro chlapce s DMD dUlezité, protoze pravdépodobné nikdy ne-
budou schopni v dospélosti pracovat.

Dnes jsou jiz I€kari presvedceni, Zze chybéjici dystrofin v mozku je pric¢inou mnoha po-
ruch chapani a chovani.Prestoze se nejedna o dusevni opozdéni, mUZou tyto deficity vy-
volavat problémy s u¢enim. Nepiitomnost dystrofinu ve tfech dUlezitych oblastech mozku
mUze byt pricinou problémud s u¢enim a chovanim. Vime, ze ve zdravém mozku se dystro-
fin nachazi ve trech oblastech:

CORTEX

- Cortex
- Cerebellum
- Hippocampus

CERERELLUM

Cortex je u Clovéka nejvyssim rfidicim a integracnim centrem.

Cerebellum (Mozecek) zajistuje koordinaci pohybU (jemnych, presnych, rychlych) a
udrzovani rovnovahy. Jeho Cinnost je podvédoma. Podili se na:
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= fizeni svalového napéti;
= udrZzovani vzpfimené polohy téla;
= koordinaci tmysinych pohybU

Hippocampus — mozkové centrum pro uceni a pameét (kratkodoba i dlouhodoba pa-
mef).

Logicky vzato, pokud je pfitomnost dystrofinu nutna v téchto oblastech mozku, pak je-
ho nedostatek mUze zpUsobit vainé problémy. Mentalni zaostalost u déti s DMD zdanlivé
nesouvisi s fyzickymi projevy nemoci a neni progresivniho charakteru.

Problémy s uc¢enim u chlapct s DMD brani jejich schopnostem pfijimat informace, za-
pamatovat si je a zpracovavat je. Problémy se tykaiji tfi zakladnich oblasti:

1. udrzeni pozornosti
2. zpracovani slovnich pfikaz - fe€, éteni chapani a pamét

3. emoc¢ni oblast

1. Udrzeni pozornosti

v v

déti s DMD. Tento typ poruchy udrzeni pozornosti vede k potizim se soustredénim. Déti s
touto poruchou nedokazi prizpUsobovat nebo usmérovat svoji pozornost. Hyperaktivita
neni soucasti tohoto problému.

2. Reé

Nékteri chlapci maji problémy s fonetickym kédem reci - fonematicka porucha. Nor-
malné pokud slysite slovo, mozek je zpracovava a uklada ve formé kodu, "soust zvuky"
nebo slabik a pozdéji je stejnym zpUsobem pred vyslovenim opét sestavi do slov. V pripa-
dé DMD mozek nékdy informaci ulozenou v paméti ziskanou slovné nespravné zpracuje.To
zpUsobuje chlapcim s DMD problémy se ctenim, porozuménim mluvenému jazyku a za-
pamatovanim si cteného nebo mluveného slova. Déti, které maji deficit ve fonologickém
kodu, potrebuji pomoc specialniho pedagoga, ktery jim pomuize naijit jiné formy uceni,
cviceni paméti a zpracovani reci. Individualni vzdélavaci plan pro dité s DMD, které ma
poruchy uceni, by mél obsahovat cile a techniky zamérené na poruchy sluchového vni-
mani, napriklad je dobré fici uciteli, aby ditéti davali instrukce i vizualné soucasné s mluve-
nym slovem. Problémy s kratkodobou paméti ucitel nebo asistent mize ditéti pomoci fesit
tim, Ze povede denik s tkoly a poznamkami o probirané latce. Stalé opakovani je dilezi-
te.
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3. Emoce

Nepfitomnost dystrofinu v mozku mUze také zpUsobit potize v emocionalni oblasti, s na-
vazovanim kontaktU s ostatnimi lidmi. Néktefi rodiCe hovoii o tom, Ze je dité "nezralé" nebo
prosté ,,jiné* a tézko Ize definovat, ¢im se odliSuje. Nastésti tyto problémy nejsou ojedinélé
pouze u DMD a tak specialni pedagogové a psychologoveé jsou s podobnym druhem po-
ruch obeznameni a maji dobré strategie, jak je prekonat. Déti s ostatnimi typy poruch
uceni a chovani mUzou velice obohatit Zivot ditéte s DMD. Pokud ma Vas syn ve 3kole
problémy, mluvte s jeho uCitelem o moZzném specialnim vzdélavanim. Tento material by
mél byt voditkem pro pedagogy, kteri budou s ditétem pracovat. Pokud se domnivate, ze
vas syn trpi néjakym druhem poruch uceni, obrafte se na détského psychologa a special-
niho pedagoga, ktery navrhne mozné feSeni pro specialni vzdélavani (IVP - individualni
vzdélavaci plan)). Specialni pedagog pomuze vybrat vhodné techniky uceni, které mu-
Zou vyrazné zlepsit deficity v uceni ditéte. DUlezité je v maximalni mozné mife rozvijet silné
stranky ditéte a neprehlizet problémy s ucenim.

Néktefi chlapci maji nemalé potize s ucenim, i kdyz vétsina z nich dosahuje prdmérné
inteligence. Mnoho chlapcl ma specifické obtize, které doposud nebyly diagnostikovany.

Dale je pro jedince s DMD charakteristické urcité chovani zahrnujici omezeni socialnich
dovednosti, nedostatek pozornosti a deprese. Nékteré piipady chovani jsou zpUsobeny
zakladni etologii, zatimco jiné mohou byt pouze reakci na dany stav.

DMD neovliviiuje pouze postizenou osobu. Diagnéza zpUsobuje nemalé zmény v rodi-
nach a rolich jednotlivych ¢lend rodin. DMD sebou nese fyzicka, citova i financni zatizeni.

Dité s diagn6zou DMD bude potfebovat mnohostrannou pomoc na rdznych Grovnich,
a potreby ditéte se boudou s Casem ménit. Cilem tohoto dokumentu proto je poucit rodi-
ny, odborniky a $koly o problémech, kterym jsou déti s DMD nuceny celit.

A Poruchy uceni a chovani u déti s DMD

Tuto kapitolu Ctete pravdépodobné proto, protoze se zajimate o chovani a vzdélavani
svého syna, nebo jste se setkali s chlapcem, ktery touto chorobou trpi. PfiruCka Learning
and Behaviour toolkit for Duchenne Muscular Dystrophy, byla editovana Nickem Catlinem
a Janet Hoskinsovou z PPUK, narodni charitativni organizaci v UK, ktera zprostredkovala
tento informacni zdroj, stejnou mérou se na ni podilela i Veronica J. Hinton, védecka pra-
covnice, jejiz prace je zamérena na pochopeni poznavacich a psychosocialnich znak{
DMD a chovani pacientl s DMD.

Nasledujici informace nejsou ,,bibli“, ale pouze navodem, jak posuzovat potreby
chlapcl s DMD. Kazdy Clovék je jiny a proto je velmi dilezité ziskat v€asny plnohodnotny
posudek a ujistit se, Ze potreby kazdého ditéte byly jasné a spravné urCeny.

Diagnéza DMD neni spojena pouze s ubyvanim fyzickych sil ale jeji projevy zahrnuiji i
rozné poruchy uceni a chovani. Nasledujici poznatky se podarilo ziskat predevsim diky
psycholoZce V. Hinton, kterd se na psychologické aspekty DMD specializuje. Z divodu
mnoha odli$nosti mezi jazyky a systémem vzdé&lavani v UK a CR, uvadime pouze Cast pU-
vodniho textu. Informace v ném obsazené by mély pomoci predevsim dité spravné dia-
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gnostikovat a nabidnout alternativni metody uceni. Tato kapitola je vénovana predevsim
rodicUm, specialnim pedagogim, psychologim a asistentim déti s DMD.

Nespravné posouzeni poruch uceni a chovani chlapct s DMD muUze vést k nelspé-
chUm ve skole a k prefazeni téchto déti do specialnich kol Ci zafizeni. Nasim cilem je po-
skytnout détem s DMD nejlepsi zpUsob vzdélavani a to diky individualnimu studijnimu planu
a pomoci skolenych odbornikd. Bohaty ucebni plan a socialni zazemi vrstevnik0 nabizi
chlapcUm optimalni prostfedi k uceni a rozvijeni pratelstvi na cely Zivot.

A Otazky a odpovédi - Veronica Hinton a Shana Cyrulnik

1. Maji chlapci s DMD/BMD problémy s chapanim?

Ano. Celkové jako skupina maji o néco nizsi 1Q neiZ-li béZnéd populace. Vétiina déti s
DMD/BMD se pohybuje v normalnim rozmezi, ale vice déti s DMD ma niz§i intelektualni
schopnosti nez déti, které DMD netrpi. Dale, déti s DMD/BMD jsou horsi v testech proveéruii-
cich slovni dovednosti.

2. Pro€ je nemoc svalu spojovana s poruchami uéeni?

Nazyva se sice svalova dystrofie, ale nejde pouze o onemocnéni svall. Nemoc je zpUso-
bena genetickou vadou, ktera ovliviiuje rozvoj svald a také mozku. Déti s DMD/BMD po-
stradaji protein nazyvany dystrofin, a to jak ve svalech tak i v mozku. Bez dystrofinu nékteré
oblasti mozku (napf. mozkova kira - cerebral cortex nebo mozecek - cerebellum) nefun-
guji dobre a to pravdépodobné zapriCinuje problémy s ucenim, které déti s DMD/BMD
maj.

V mozku je pravdépodobné dystrofin potfebny k synaptickym funkcim. Pokud se mozek
vyviji bez dystrofinu, je mozné, ze neprenasi informace takovou mérou jako mozek nor-
malné vyvijejiciho se Clovéka. Tento nedostatek mozna brzdi koordinaci porozuméni in-
formacim. Tyto déti maji urCité obtize se zpracovavanim informaci v rychlém sledu, néco,
CoO je pro jiné déti naprosto prfirozené. Proto déti s DMD mohou mit problémy, pokud se
snazi zpracovat informaci, ktera vyzaduje koordinaci velkého mnozstvi Casti této informa-
ce. Napriklad, zpracovani mnoha instrukci najednou, nebo odposlouchavani slova s mno-
ha slabikami.

3. Existuje specificky neuropsychologicky profil DMD/BMD?

Ano. Vsichni chlapci s DMD/BMD maji podobnou schopnost porozuméni bez ohledu na
celkovy stupen intelektualnich funkci nebo fyzického postizeni.

To v8ak neznamena, Ze vsichni chlapci s DMD/BMD jsou postiZzeni. Pfesto existuje spolecny
vzorec jejich slabych a silnych stranek.
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4. Jaky je tento psychologicky profil?

Chlapci s DMD/BMD jsou celkové slabi v udrzeni pozornosti a porozuméni ucelené slovni
informaci. Proto mnoho déti nedokaze zvladnout pochopit komplikované fetézce slovni
informace.

Priklad ze Zivota:

Reknete ditéti: ,,jdi nahoru, vycisti si zuby, oblékni si pyzamo a jdi spat.“ Pak se jdete podi-
vat nahoru a zjistite, Ze syn pouze polozil pyZamo na postel. MoZzna se budete citit frustro-
vané, Ze neudélal, co jste mu rekli, ale on bude presvédcen, Ze vSe udélal presné tak, jak
jste chtéli, protoze zvladl pojmout pouze cast toho, co bylo receno. Védél, Zze to ma co
délat s pyzamem a posteli. Porozumi jednotlivym castem informace, ale vSechny najed-
nou jsou jiz prilis slozité.

Navic chlapci s DMD/BMD maji potize s rozliSovanim mluvenych zvukd, nebo fonologickym
zpracovanim. Malé déti mohou nahrazovat r0zné zvuky jingmi ve své feci, maji problém
opakovat mluvené slovo presné a pozdéji, kdyz se uci Cist, mUze pro né byt problematické
rozlisSit podobné znéjici slova.

5. Existuji néjaké dovednosti, ve kterych vynikaji?

Ano. Chlapci s DMD/BMD maiji spoustu prednosti. Jsou dobfi v uCeni nazpamét a maji vy-
bornou mechanickou paméf. Maji dobré vizualni posttehovou pamét (tzn. uméji rozlisit
vizualni vzory, rozpoznat neupiné obrazky, skladat skladacky). Maji dobrou slovni zasobu.
Dobre fesi problémy a maji dobré abstraktni mysleni.

AZ budete premyslet o zpUsobech, jak détem pomoci ve $kole, je dUlezité mit tyto schop-
nosti na zfeteli. Pokud budete stavét na téchto prednostech, mdzZete eliminovat mnoho
jinych frustraci spojenych s ucenim, které tyto déti budou mit.

6. Budou se problémy u€eni zhorSovat s postupem nemoci?

Ne, na rozdil od fyzického postizeni, zhorSovani schopnosti porozuméni a vnimani neni
progresivni.

Jazykové obtize, se kterymi se malé déti potykaji, mohou byt ve véku 3 - 4 let velmi ome-
zujici. Ve véku 5 - 6 let déti mohou mit problémy s pozornosti a porozumeénim slovni infor-
maci, na rozdil od svych vrstevnikl, coz mUze vést k problémUm v chovani. Mohou také
bojovat s problémy pri Cteni. V 7 — 8 letech jiz chapou slovni informace mnohem Iépe. A
mezi 9. — 10. rokem tyto problémy témer zanikaiji.

Problém s porozumeénim Uplné slovni informaci se jevi spiSe jako opozdény, nez jako defi-
citni, takZze chlapci v pribéhu let mohou vie dohnat.

Obecné, chlapci s DMD/BMD se zdaji byt opozdéni az o dva roky v téchto dovednostech,
nicméné s rostoucim vékem se ve vétsiné slovnich dovednostech vyrovnaji vrstevnikOm.
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Nezapominejte, ze déti, které nedokazi piirazovat zvuky k jednotlivym pismen0m, kdyz se
uci Cist, se mohou vyrazné ve Skole zhorsit, zatimco Skola ocekava zlepseni. Zopakovanim
celého procesu Cteni o néco pozdéji a vysvétlenim uciteli, aby se snazil tento problém
identifikovat, se Ize t&chto problémU vyvarovat.

7. Jaké je obecné chovani déti s DMD/BMD?

Rodice si stézuji, Ze chlapci s DMD/BMD jsou méné vyspéli a maji vice socializaCnich pro-
blému, ne? jejich sourozenci.

Pro nékteré déti s DMD/BMD jsou tyto problémy tak vazné, ze se u nich mohou objevit pri-
znaky autismu ovliviujici jak jejich jazyk, tak i vzajemné socializacni schopnosti.

Autistickymi poruchami trpi vice déti s DMD/BMD, nez-li je tomu v béZzné populaci, vetsina
ma dokonce tak mirné priznaky, Ze nelze stanovit patficnou diagnézu. Nékteri védci pfi-
poustéji, ze déti s DMD maiji vice problémU s udrzenim pozornosti nez jejich vrstevnici. Né-
ktefi také tvrdi, Ze tito chlapci jsou vice zatéZovani depresivnimi stavy, zatimco, jak z ne-
davnych prizkumi vyplynulo, chlapci s DM/BMD sami sebe nehodnoti jako depresivnéjsi
nez-li své sourozence.

8. Pokud existuje néjaka porucha v koordinaci porozuméni informaci, jak tato porucha
ovlivauje chovani a vykony ve Skole?

Jazykové dovednosti se mohou rozvijet pomaleji. Sami rodiCe uvadéji, ze chlapci s
DMD/BMD jsou v feCi opozdéni v porovnani s jejich zdravymi sourozenci.

Predevsim ve slovnich testech maji chlapci s DMD/BMD vétsi problémy a nedosahuji dob-
rych vysledkU. Provedené studie ukazuji na nizsi verbalni IQ nez neverbalni IQ. Naproti to-
mu porozuméni jednotlivym slovim je v poradku.

Testy, které déti s DMD/BMD nezviadly s dobrymi vysledky, vyzadovaly pochopeni dlou-
hych opakujicich se vét a informaci. RodiCe hodnoti své déti jako ,,nezralé” nebo majici
»problémy s pozornosti“. Mozna jsou tyto déti nezralé v tom smyslu, Zze nedokazi chapat
tolik jako zdravé déti jejich véku. A jejich nepozornost je v neschopnosti sledovat sloZité

pokyny.

Skolni instrukce obecné& spoléhaji na schopnost slySet a chapat ucelené pokyny, takze
pomalé nebo $patné porozuméni pokynim muUze ovlivnit vysledky ve skole.

Chlapci s DMD/BMD jsou lepsi, pokud vidi text pred sebou, nez pokud musi ctené zadani
nebo text jen odposlouchat. ,,Odposlouchavani“ vyzaduje mnoho krok0 — pfiradit zvuk k
urCitému pismenu a dale sestavit jednotlivé zvuky dohromady tak, aby vzniklo slovo. Moz-
na dovednosti potfebné pro tento proces jsou stejné jako ty, které jsou potfebné k poro-
zuméni ucelenych pokynu.
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9. Jak muzeme pomoci?

Uvédomte si, ze vysledky prizkumU jsou zalozeny na tom, co vime o détech s DMD/BMD
jako skupiné. Abychom urcili specifické schopnosti porozuméni u kazdého ditéte a napla-
novali nejlepsi postup, je treba provést individualni hodnoceni.

Vzdélavaci a neuropsychologicky posudek je zaloZzen na systému 1:1, tuzka a papir, otaz-
ka a odpovéd. Kvalifikovany pracovnik projde, oznamkuje a zhodnoti test. Dité s
DMD/BMD bude mit relativhé slabé vysledky v testech typu Ciselna posloupnost, opako-
vani vét, neslovni opakovani, zapamatovani si pribéhu, promichani zvuk( s vykony v tes-
tech typu vyznam slov, uceni se seznamUm, informacim a vzoreCkUm a v testech abs-
traktniho mysleni.

10. Existuje néjaké schéma, jak vSe zapada dohromady?

Ano, myslime si, Zze vSe funguje takto:

e U DMD/BMD je gen na X chromozomu zmutovany. Normalni gen je nositelem pro-
teinu zvaného dystrofin.

e Zmutovany gen nedovoluje vyrabét dystrofin.

e Postizené déti se vyvijeji bez dystrofinu — ten chybi v jejich svalech a mozku.

e Nasledkem je svalova ochablost, cozZ je zcela zjevné postizeni. Méné zjevné je
ovlivnéni mozku a vysledkem je zpomaleni metabolismu v nékterych castech moz-
ku jako je kUra mozkova a mozecek. To se poji s poruchou schopnosti naslouchat a
vykonavat slovni pokyny. Déti s DMD/BMD si pamatuji méné Cisel a kratsi véty nez-li
jejich zdravi sourozenci.

e Mali chlapci s DMD/BMD si pomaleji osvojuji jazykové dovednosti nez jejich vrstevni-
ci a mohou mit slabsi vyjadfovaci schopnost.

e Pokud sijiZz jednou svoji komunikativni reC osvoji, zpomaleny vyvoj jiz neni tak patrny.
Takze chlapec s DMD/BMD muUze mit srovnatelnou schopnost porozuméni jako dité
0 2 roky mladsi. Takze acCkoli postizeny chlapec snad umi ziskat fakta, ma slovni za-
sobu a umi fesit tlohy stejné dobre jako jeho vrstevnici, mUZe mit vice problémU ve
sledovani slovnich pokyn0.

e Pokud u déti s DMD/BMD neprobih&a vyuka stejné dobre jako u jejich spoluzaku, je
mozné Ze budou mit i vétdi obtize s uCenim se zakladnim znalostem. Dale mohou
mit zvl&stni obtize s uCenim se Cist a rozpoznat zvuky odpovidajici jednotlivym pis-
menUm. To mUze byt velmi frustrujici.

e Predevsim déti s DMD/BMD nemaiji tak siiné znalosti jako jejich spoluzaci. MUze se na
tom podilet mnoho faktord jako GUnava, nalada, psychicky stav. Nase studie ukaza-
la, Ze snizena schopnost porozuméni slovnim informacim ovliviuje stupen znalosti a
ucebni vysledky nejvice.

Pamatujte, 7e diagnéza DMD/BMD nepredstavuje pouze ubyvani svald. Vaseho syna bu-
de také ovliviovat pfi uCeni a pravdépodobné i jeho chovani. Ale nebude progresivni a s
fadnou profesionalni podporou bude vas syn schopen délat pokroky.

Diky stale se zlepsujici péci se mladi muzi s DMD/BMD doZivaji vy3siho véku a tim se zvysuje i
pocCet téch, kteri ziskavaji vyssi vzdélani v€etné univerzitniho. Pro Clovéka, ktery si bude
razit vlastni cestu zZivotem s psychickym i fyzickym hendikepem, je moznost se vzdélavat
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velmi dUlezita. Vzdélani umozriuje nejen vénovat se urCité Cinnosti a zaméstnani a ziskat
nové Zivotni zkusenosti ale také udrzi u mladych muzU pozitivni pohled na Zivot.

Nedostatek dystrofinu v mozku je pravdépodobné to, co ovliviuje Uroven znalosti. Pro vét-
Sinu chlapcU to bude znamenat pouze drobnou zménu v jejich celkovych schopnostech,
ale pro nékteré to mUze znamenat vice prace prii uCeni a také mozné problémy s chova-

nim.

Pozorujete u vaseho ditéte:

Problémy, kdyZ se uci mluvit

Nerozumi slovnim pokynim

Slaby nebo tékavy zrakovy kontakt

Zaostava za vrstevniky ve Cteni

Obtizné se vyrovnava se zménami v dennim programu

Vybuchy hnévu a agresivniho chovani

Pasivni chovani, obtizna komunikace s druhymi, obtizné se sziva s kolektivem, tézko
navazuje noveé vztahy

Co délat ?

Obrafte se na svého oSetrujiciho Iékare, pediatra nebo specialniho pedagoga ve
Skole. Lékar nebo pedagog doporuci potifebna vysetfeni ve Specialnim pedago-
gickém centru, popripadé i logopedické vysetreni. To je mozné udélat i pred na-
stupem ditéte do prvni tridy.

Predejte kazdému, kdo se podili na vzdélavani a péci o vaseho syna potrebné in-
formace o DMD/BMD a ujistéte se, Ze presné rozumi tomu, Ze tato choroba je nevy-
léCitelna.

Specialisté ze Specialniho pedagogického centra provedou psychologické i pe-
dagogicko-psychologické vysetreni. Kontrolni psychologicky posudek spolecné se
zpravou z pedagogicko-psychologického vysetfeni jsou dilezité podklady pro dalsi
vzdélavani i vychovu ditéte. Jsou dulezité jak pro rodiCe tak pro $kolu. Specialni
pedagog vytvori na zakladé vysetreni doporuceni pro napravu poruch uceni. Ty
jsou dulezité nejen pro rodice ale také pro pedagoga a asistenta, ktery bude s dité-
tem pracovat.

Skola ve spolupréaci s rodici a SPC navrhne v piipadé& potieby individualni vzdéla-
vaci plan, ve kterém jsou zohlednény nejen psychologické aspekty ale i fyzicka
omezeni ditéte.

Ujistete se, Zze stanovisko ke vzdélavani nezahrnuje pouze pozadavky na vzdélavani
a chovani, ale také na fyzické potfeby ditéte. Stanovisko mUze byt pouzito také ja-
ko spoustéci mechanismus k ziskani dalsi pomoci pro vase dité. Zejména pomoci
osobni asistence Ci pedagogického asistenta. Mate moznost se zeptat, které psy-
chologicko vzdélavaci testy byly vasemu ditéti udélany a proc byly vybrany.

Na zakladé tohoto stanoviska bude vasemu ditéti poskytovana specialni podpora
napr. tzv. ndprava, doucovani (dyslexie nebo specialni poruchy uceni, podpora
chovani, poradce pro autismus, psychoterapie, tridni podpora a zvlastni hodiny).
Doporucujeme, aby tfidni podpora zahrnovala alespon 50% rozvrhu zavisejiciho na
urcenych potiebach. Vas syn také bude potfebovat sezeni ucitel - Zzak mimo nor-
malni vyucovani, zejména pri vyuce Cteni a pravopisu.

Kazdy rok ma Skola povinnost sestavit individualni vzdélavaci plan. Mé&li byste po-
skytnout své stanovisko ke kazdému hodnoceni zahrnuijici vas pohled na dosazené
vysledky a pretrvavajici obtize. Pokud kdykoli jindy mate pocit, Zze synovy vysledky
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neodpovidaji hodnoceni, mizete pozadovat novou schizku. Vidy si délejte po-
znamky.

e Ujistéte se, Zze ucitelé a vychovné vzdélavaci poradci jsou seznameni s potrebami
vaseho syna a Ze je jeho vzdélavani idealné nastaveno.

e Seznamte se s vzdélavacim planem a ujistéte se, Ze cile jsou realné a dosazitelné.
ujistete se, ze vysledky a pokroky vaseho syna jsou na konci kazdého pololeti vy-
hodnocovany specialnim pedagogem.

A Specializovana vysetreni - Nick Catlin a Janet Hoskin

Vrele doporuCujeme, aby jakékoliv odborné posudky a ucebni programy, programy pro
nacvik feci a jazyka nebo chovani byli realizovany s plnou pomoci rodicU a odbornikd. V
pripadé DMD, pro rodiny, které se snazi vyrovnat se sloZitou prognézou této vazné svalové
choroby, na kterou neexistuje zadny Iék, mUze byt velmi stresujici zjistit, Ze problémy se
mohou tykat i uceni a chovani. Spoluprace mezi odborniky a rodi¢i m0ze velice pomoci,
aby chlapcUm s DMD byla poskytnuta podpora a vzdélani, které potrebuiji.

Klicovou roli v posuzovani poruch uc¢eni a chovani chlapcd s DMD budou hrat psycholo-
gové, logopedi, klinicti psychologové, uclitelé pro specifické poruchy uceni a dyslexii,
specialisté v oblasti chovani a odbornici na autismus. Prfipoustime, Ze odbornici se budou
snazit preferovat své soustavy testU a nastroj0 hodnoceni. Doufame, Ze nasledujici navrhy
by mohly dodat nebo podporit takové nastroje pro vysetfeni zohlednuijici urCité problémy
s poruchami uceni a chovani chlapct s DMD. Skutecné doporucujeme: ,, Dyslexia? As-
sessing and reporting The Pattos Guide* editovanou Fillem Backhousem a Kath Morfia a
Hodder Murray- 2005 jako vyborného privodce pri testovani a posuzovani.

W Obecny prehled a posuzovani v ruznych stadiich - James Poysky

ZpUsoby chovani a chapani se mohou u déti s DMD velmi lisit. Vdeobecné, u chlapcU s
DMD jsou IQ a vzdélavaci uspéchy hodnoceny o néco nize nez-li u jejich nepostizenych
vrstevnikd. Pokud je jejich vykon porovnan s normativnimi hodnotami nepostizenych souro-
zencU nebo déti s jinou nervosvalovou dysfunkci, jako skupina, déti s DMD jsou hodnoceny
hire. Nicméné rozsah hodnoceni je Siroky. Vétsina je hodnocena v ,,normalnim* rozsahu,
ale 30-35% jsou hodnoceni jako ,,mentalné zaostali“. Verbalni uvazovani se zda byt vice
zasazené nez neverbalni. Nedochazi k progresivnimu zhorseni ale schopnost porozuméni a
verbalni IQ hodnoty se s vékem mohou zlepSovat.

Nedostatky v pouZivani a rozvijeni jazyka vCetné porozuméni, vyjadrovaci slovni zasoby,
vybavovani si pribéhu uz zminény byly.

Neni postizena dlouhodoba paméf a jeji parametry jsou v normalnim rozmezi. Na rozdil od
toho, deficity byly zaznamenany ve verbalni krdtkodobé paméti a pracovni paméti nebo
pri zpracovani mnozstvi informaci v jednom okamziku. Udrzeni celkové pozornosti a rychla
prace v hodiné mohou byt také problematické. Vyzkum vizualni kratkodobé paméti nezjis-
til prUkazné poznatky. Vizualné- viemové schopnosti se jevi jako obecné neporusené. Za-
klady Cteni, matematiky, pravopisu mohou byt deficitni, mohou souviset se slabou verbalni
pracovni pameéti.

AZ u 40% chlapcu s DMD muze byt diagnostikovana dyslexie spojena s problémy fonolo-
gického zpracovani.
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Emocionalni problémy a problémy v chovani, které souvisi s DMD jsou srovhatelné jako u
jinych neurovyvojovych dysfunkci. Nékteré potize s chovanim mohou byt zapfricinény vro-
zenou etologii, zatimco jiné mohou byt reakci na prdbéh nemoci. Vétsina nasledujicich
informaci byla ziskana z pozorovani rodicU. 34 — 40% z nich uvadi vyznamné socialni pro-
blémy v chovani a 4 — 19% z nich pozorovalo pfiznaky autismu. Existuje dUkaz, ze nékteré
priznaky autismu se s vékem zlepsuji, véetné zajmu o vztahy, sdileni zajmu s jingymi a emo-
cionalni a socialni vzajemnost. 12-24% rodicovskych zprav uvadi, ze jejich dité s DMD ma
moznou poruchu pozornosti nebo hyperaktivni dysfunkci (v originale: AD/HD - attention
deficit/hyperactivity disorder). Chlapci s DMD a diagnézou AD/HD maiji horsi psychosoci-
alni nastaveni nez chlapci s DMD bez této diagndzy. 8-50% déti mUze mit priznaky emoci-
onalni nouze, jako je deprese nebo Uzkost, toto vie mize byt spojeno s tim, jak se s nemo-
ci vyrovnavaji samotni rodice. To znamena, Ze ¢im lépe se rodi¢e s nemoci vyrovnaji, tim
je méné pravdépodobné, Ze se jejich dité bude jevit jako depresivni a frustrované.

Je extrémné dulezité si uvédomit, Ze v pripadé DMD je ovlivnéna cela rodina a obdobné i
emocionalni stav véech ¢lenU rodiny mUze vyvijet tlak na ostatni.

Nasledujici kapitoly poskytuji vieobecna doporuceni, ktera je dobré mit na zfeteli pri posu-
zovani chlapct a mladych muzd s DMD.

Seznam test0 a metod neni vyCerpavajici a mozna ne vidy bude plné odpovidajici, zavisi
vzdy na ditéti, klinickych urCenich a zajmu.

A Rozhovor rodi€d s psychologem a specialnim pedagogem

Rozhovor s rodiCi je vidy neocenitelnou pomoci pfi pochopeni ditéte a mUze odhalit
mnoho individualnich prednosti ale i slabosti ditéte. Rodice chlapcl s DMD si jsou védomi
od velmi Gtlého véku problému s feci a jazykem. Také se dennodenné musi vyporadavat s
rdznymi potizemi v chovani, pokud néjaké existuji. Rodice by méli na tyto obtize upozornit,
méli by si umét pfiznat, Ze jejich syn ma problémy s u¢enim a chovanim. Pohled rodicU z
hlediska posouzeni ditéte je zasadni.

Vék 0-5

AZ 35 % chlapcU s DMD potfebuje péci specialistd z oboru psychologie, specialni peda-
gogiky a logopedie. Odborna vysetreni by méla zahrnovat vyjadrovani a receptivni jazyk,
vizualné prostorové feseni problémuU, jemnou motoriku a dale i celkovou motoriku. Testy
poskytujici informace jednoduchym jazykem dovoluji opakovani piikaz0 a jsou zviasté
hodnotné pro zajisténi méreni urCité schopnosti, spise nez-li ty, které pouze zjistuji, zda je
dité schopné sledovat instrukce. Screening stupné autismu by mél byt proveden u viech
batolat s DMD, s vice ucelenym posouzeni autismu podle potreby.

Vyznamné priznaky impulsivnhosti spojované s AD/HD mohou byt béhem tohoto obdobi
problematické, stejné jako dalsi problémy jako opozi¢ni az negativistické chovani a agre-
se. Z dOvodu fyzického omezeni DMD, impulsivhost mUze previadat spise nez hyperaktivita
u déti s priznaky obou dysfunkci. Strnulé mysleni a problémy s prizpUsobivosti mohou v tom-
to véku vyznamné ovlivihovat chovani a byt na prekazku. Je vhodné ve véku 4-5 let zjistit
moznost dyslexie, fonologického povédomi a schopnost rychlého pojmenovani predmétd.
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Doporuc¢ené& méreni — testy

e Mullen Scales of Early Learning (Mulenova $kala prvotniho uceni — rozvojovy posu-
dek)

e Child Development Inventory (Détsky rozvojovy soupis — Skala méfici rozvoj)

e Parent’s Evaluation of Developmental Status (RodiCovské hodnoceni rozvojového
stavu - Skala mérici rozvoj)

e Wechsler Preschool and Primary Scale of Inteligence (Wechslerova predskolni a
Skolni Skala inteligence - 1Q)

e Preschool Comprehensive Evaluation of Language (Celkové predskolni hodnoceni
jazyka)

e Preschool Language Scale (Predskolni jazykova Skala - vyjadrovaci/receptivni ja-
zyk)

e Comprehensive Test of Phonological Processing (Uceleny test fonologického zpra-
covani — fonologické povedomi, rychlé pojmenovavani)

¢ Modified Checklist for Autism in Toddlers (Modifikovany seznam autismu u batolat —
provéreni autismu)

e Childhood Autism Rating Scale (Détska autisticka hodnotici skala)

e Social Communication Questionnaire (Socialné komunikacni dotaznik)

e Behaviour Assessment System for Children (Posuzovaci systém chovani pro déti - §i-
roce hodnotici skala chovani)

Vék 6 -11

Obtizné zvladnuti uCiva je béznym problémem na prvnim stupni zakladni skoly. UCebni
problémy mohou byt zpUsobeny specifickou a obecnou neschopnosti se ucit. IQ testy,
které maji verbalni oddvodnovani, neverbalni odivodrnovani, zvysuijici se rychlost a naroc-
nost, ukazatele pracovni paméti, mohou poskytnout hodnotné informace, ale zaroven pri
jejich kombinovani v takzvanych ,,pinych IQ testech ,,mUzZe dojit k chybné interpretaci sil-
nych a slabych stranek ditéte. Pouziti neverbalnich test(, které maji omezeny casovy limit
a pozadavky na motoriku, by se mélo zvazit. Toto plati zvlasteé v pripadech, kdy se za po-
moci odchylkového modelu urcCuje, zda dité splnuje kritéria pro urCitou schopnost uceni.
Pfi posuzovani Cteni jsou vSeobecné doporucovany testy, které zohlednuji rozpoznavani
slov a rychlost rozpoznani slova, ale oboji se ukazalo jako znacné problematické pro po-
souzeni déti s DMD. Verbalni pracovni pamét a pozornost mohou byt u chlapc( v tomto
veéku znacné snizeny, ale mohou byt prehlizeny rodici i uCiteli, protoze tyto obtize nejsou
prevazujici. Doporucuje se proto soucasné hodnoceni rodicU a uciteld objektivnimi méfit-
ky. Podobné by se mélo uvazovat i o posuzovani vykonnych funkci v€etné planovani, or-
ganizace, mentalni flexibility a iniciace.

S prohlubovanim védomi se mUze u chlapcU objevit i akutni emocni reakce v jejich cho-
vani vUCi okoli jako odpovéd na jejich poruchu. Tyto problémy se mohou objevit v jakém-
koli véku, ale roky predchazejici ztraté chize se jevi jako nejvice problematické. Proto jsou
chlapci ve véku 8 - 10 let nejvice vystaveni nebezpecdi slabsiho psychosocialniho nastave-
ni. Hodnoceni by mélo také monitorovat vytrvalostni chovani jako podruzné pri hodnoceni
mentalni flexibility. Mnohé fyzické, psychosocialni a rozpoznavaci faktory se mohou podi-
let na socialnich problémech a doporucuje se proto celkové hodnoceni. Posouzeni Urov-
né stresu rodicU a schopnosti poradit si s problémy mohou pomoci v ur¢eni odpovidajiciho
zakroku.

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 56



Doporuc¢end méreni — testy:

Wechsler Intelligence Scale for Children (Sirokié 1Q)

PHAB (Phonological Assessment Battery)

WRAT 4 (Wide Range Achievement Test)

WRIT (Wide Range Intelligence Test)

BPVS (British Picture Vocabulary Test)

Leiter International Performance Scale (neverbalni 1Q)

Raven’s Progressive Matrices (neverbalni IQ)

Woodcock-Johnson Tests of Academic Achievement (Siroké znalosti)
Test of Word Reading Efficiency (slovni a neslovni plynulost Cteni)
Gray Oral Reading Test (plynulost Cteni a porozumeéni)

Children’s Memory Scale (verbalni a vizualni uCeni a paméf)

Symbol Digit Modalities Test — Oral version (rychlost zpracovani/komplexni pozor-
nost)

Digit Span (verbalni pracovni paméf)

Token Test for Children

Behaviour Assessment System for Children (Siroké chovani)

Child Behaviour Checkilist (Siroké chovani)

Children’s Yale-Brown Obsessive-Compulsive Scale (posedlostni a impilzivni sym-
ptomy)

Behaviour Rating Inventory of Executive Functions (vykonné funkce)
e Children’s Depression Inventory (deprese)

¢ Multidimensional Anxiety Scale for Children (Gzkost)

12 a vice let

S vyssim vékem se od chlapcl s DMD ocekava vétsi odpovédnost. Piekazkou mUze byt
nedostatecnda verbalni pracovni paméf a to jak ve skole tak i mimo ni. Toto se mUze stat i
mladym muzUm, ktefi neméli Zadné problémy v téchto oblastech v predeslych letech.
Adolescence mUze byt obtiznym obdobim pro mladé muze s DMD po psychosocialni
strance. To mUzZe byt zpUsobeno jejich fyzickym omezenim, stejné jako rozkolem ve vyvo-
jovém cyklu, ktery je odpovédi na IéCeni (kratka stagnace nebo zpozdéni puberty mUze
byt vysledkem |éCby steroidy). Symptomy deprese a Uzkosti je nutné v tomto obdobi sle-
dovat. Uzkost spojenou s otazkami zavislosti a nezavislosti by méla byt posouzena. Rodiny
budou také potfebovat asistenci v pfiprave, jak postupovat v otazkach konce Zivota.

Doporucena méreni:

Mnoho jiz uvedenych testl je mozné poutzit i vtomto veéku.
Personality Inventory for Youth (psychologické a emotivni nastaveni)
Beck Depression Inventory (deprese)

Wechsler Memory Scale (verbalni a vizualni uCeni a paméf)

Delis Kaplan Executive Function System (vykonné funkce)

A Rady pro psychology - Gill Backhouse

Zpravy rodicuU spolecné s poznatky nejnoveéjsich vyzkumud ukazuji na skutecnost, Zze mnoho
- mozZna vétsina — chlapcl s DMD ma problémy s u¢enim, které by se mély posuzovat ne-
zavisle na jejich dalSich problémech rozvoje. Frili§ Casto jejich stav a progndza zastinuiji je-
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jich pokrok ve vzdélavani. Chlapci, ktefi nemohou drzet krok s jejich vrstevniky na hristi, pri
sportovnich aktivitach a podobnég, jsou vystaveni zniCujicimu tlaku projevujiciho se na je-
jich sebeucté a pocitech, obzvlasté pokud nedokazi udrzovat adekvatni pokrok ve tride.

Vzdélavaci psychologové maji velky podil na pochopeni a uvédomeéni si vzdélavacich
potfeb téchto chlapcU a dilezitosti posouzeni a efektivni podpory.

WhilstOv vyzkum je teprve na zacatku, ale jiz bylo zjisténo, Zze chlapci s DMD maji zejména
rozpoznavaci deficity v nasledujicich oblastech:

e verbalni pamét
e pracovni paméef
e fonologické zpracovani

Nasledné k témto obtizim se pridruzuji problémy s fonetikou a schopnosti Cist a hlaskovat.
Mnoho z téchto poruch tudiz bude prezentovano jako dyslexie.

UrCity rozsah potizi s porozuménim — af uz poslechem i ctenim - se také vyskytuje, ale je
nejasné v této chvili, zda je to dUsledek snizeni verbalni paméti nebo specificky jazykovy
problém. SLT posouzeni pomUze odhalit mozné spojeni téchto dvou faktorU.

Cteni

Dekddovani je s nejvétsi pravdépodobnosti problematické (z dUvodu slabého fonetického
zpracovani), také porozumeéni, které narusi pouzivani tzv. ,,top — down* zpracovani. Tudiz
pecliva analyza schopnosti Cist a strategie je velmi pfinosna.

Rychlost a presnost ¢teni jednotlivych slov - vidéna slova, rozliSovaci schopnost.

Test efektivity Cteni slov (TOWRE - Test of Word Reading Efficiency) je obzvlasté uziteCny.
Doucovani by mélo byt zaméreno na jakykoliv nepomér mezi rozliSovaci schopnosti a roz-
poznavanim slov.

Neslovni Cteci testy (nonword Reading Test), stupnovany Cteci test (Graded Reading Test)
nebo neslovni podtesty v PhAB je moZné pouZit k odhaleni dekédovaci schopnosti samot-
né.

Pokud je rozlisovaci schopnost slaba, bude extrémné duilezité vysvétlit ucitelskému sboru,
Ze rozkodovani hlaskované instrukce je mnohem uzitecnéjsim zpUsobem, jak pochopit, jak
jsou slova psana v kédu pismen.

Porozumeéni ¢tenému textu

Diagnosticka analyza Cteni (Diagnostic Reading Analysis) je uZiteCna, protoze obsahuje
poslechovou pasaZz a pak na zakladé tfi pasazi poskytuje ohodnoceni presnosti a plynulos-
ti stejné jako porozumeéni.

Analyzy omylu odhali chlapcovu strategii pfi Cteni prézy. UcCitelé a rodiCe nejlépe védi,
zda chlapec zaménuje podobné vypadajici slova nebo ¢te s porozuménim, ale casto si
nejsou jisti, jak poskytnout podporu, ktera by se zamérila na silné aspekty a eliminovala
slabé stranky.
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Cteni ve dvojici mize byt obecné pouzivano ke zlepseni slovni zasoby, plynulosti a poro-
zuméni. Jeho vyhoda je, Ze rodice a tridni asistenti mohou byt $koleni, aby zjistili, jaké
schopnosti se jiz zlepSily. Aviak, neni zacilené na fonetiku, hlaskovani nebo slovni schop-
nosti — véechny, které stale zUstavaji vyzvou.

Hlaskovani

Zakladem je peclivé posouzeni fonologickych schopnosti ditéte a doporuceni praktickych
rad tykajicich se soukromych hodin v hlaskovani. MUze byt i nezbytné zkontrolovat kore-
spondovani zvuku a symbolu ve Ctenii psani, v€Cetné ch, ou, au, dy, di.,, me mé...Ia, la, me
-mé.

e Chlapec si pomaha vytleskavanim nebo pocitanim hlasek a tim se uci, ze pfi hlas-
kovani, kazda slabika musi obsahovat samohlasku.

e aliterace a rymovani ve dvojicich s hlaskovanim ,,zacatek a rym (onset and rime)* -
opakovani shodnych hlasek na zacatku po sobé nasledujicich slov nebo vers? (pro
podobna slova, tento pristup zabere mnohem méné kapacity v pracovni paméti)

e MUzZe byt priipraven na pokrocilej$i fonetické zpracovani a byt schopen rozeznat
shluk na zacatku slova, stale vsak potfebuje procvicovat naslech poslednich dvou
zvukU ve shluku na konci slova.

Provéreni jeho pracovnich sesits brzy odhali, zda hlaskuje abecedné nebo ne, kdy? pise
véty Ci text, stejné jako jistotu Ci nejistotu pochopeni hlaskovacich vzorcu a pravidel.

Tridni asistenti Casto nechapou dulezitost multi-smyslovych uc¢ebnich metod, a tak se do-
porucuje pouzivat plastickych pismen, fix a bilé tabule apod. Rady tykajici se pouzivani
téchto pomUcek jsou zejména dulezité.

Navic, nutnost stanoveni postupné se zvysujicich cild a zaclenéni ve velké mife zesileni vy-
uky (pouzivanim her, vypocetni techniky atd.) by mély byt také zdUrazrnovany jako pod-
pora — zejména jsou-li radné strukturované - Casto jsou dodavany v prilis rychlém tempu,
které déti s dyslexii nejsou schopné zviadnout.

Poslechové dovednosti

Omezené rozpéti verbalni paméti povede k problémUm v celém studijnim planu, vyucuiji-
cim mohou byt pfinosem nasleduijici rady :

e Dospéli by méli mluvit v kratkych vétach a povzbuzovat dit€, aby opakovalo in-
strukce svymi vlastnimi slovy.

e Dospéli by méli peclivé uvadét instrukce ve sledu, v jakém maji byt provedeny.
Napr.: ,, Po tom co si uklidite své matematické ucebnice a penaly z lavic a vybere-
te pracovni sesity, mUzete si vybrat knihu, kterou budete Cist.“ je prili slozité. Ale vé-
ta: “ Nejdrive si uklidte matematické ucCebnice a penaly ze svych lavic. Za druhé
vyberte pracovni sesity. Pak si vyberte knihu, kterou budete Cist.”“ je mnohem jed-
nodussi.
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Asistenti pedagogl oceni praktické rady, které jsou jasné a obecné pouzitelné, ty pak
mUzZe sjednotit s viastnimi $kolnimi zdroji (specialni pomUcky a ucitelskym sborem) a rozsirit
o navrhy na domaci vyuku. Jasny plan roz¢lenény do prioritnich cild je predevsim vitan!
Chlapci s DMD jsou jiz na zakladé medicinskych podminek identifikovani. Jejich védo-
mostni zakladna tykajici se jejich chapani je omezena a z toho vyplyvaji uCebni obtize.

Testy

» Comprehensive Test of Phonological Processing (CTOPP); 1999; Wagner R., Torgeson J.
& Rashotte C.; Harcourt Assessment

» Diagnostic Reading Analysis; 2004; Crumpler, M. & Mc Carty, C.; Hodder & Stoughton

» Graded Nonword Reading Test; 1996; Showling, M, Stothard, S. & McLean, J.; Harcourt

= Assessment

» Nonword Reading Test; 2004; Crumpler, M. & Mc Caurty, C.; Hodder & Stoughton

» Phonological Abilities Test (PAT); 1997; Muter, V., Hulme, C. & Snowling, M. J.; Harcourt
Assessment

» Phonological Assessment Battery (PhAB); 1997; Fredrickson, N., Frith, U. & Reason, R;
NFER Nelson

» Sound Linkage; 2001; Hatcher, P.; Wiley

» Test of Word Reading Efficiency (TOWRE); 1999; Torgesen, J. K., Wagner, R. K. & Ra-
shotte, C. A.;

= Harcourt Assessment

A Hodnocenireci a jazyka - Annie Aloysius

Logopedi prfichazeji do styku s détmi s DMD ve $kolach nebo klinikach pouze nahodné
nebo jsou k nim chlapci odesilani k posouzeni jejich jazykovych a komunikacnich schop-
nosti. Pfi posuzovani téchto déti si musi byt logoped védom specifickych obtizi v porozu-
meéni a jazykovych obtizi, které mohou déti mit. Napriklad rozpéti slovni paméti a vypravée-
ni pfibéh0 mUzZe byt zhorseno natlakem na jejich schopnost dosahnout, co nejvyssiho po-
¢tu bodu.

Jak je uvedeno vyse, tim, Ze si logoped uvédomi potencialni slabosti chlapc( s DMD, mU-
Ze lépe zamérit screening a tim Iépe vyhodnotit schopnosti ditéte.

Screening

Token test pro déti (TTFC - The Rockem Test for Children) od Franka DiSimoniho je rychlym
screeningovym testem, ktery mérfi presné receptivni jazykové dysfunkce u déti v UK. Neni
obvykle pouZivan logopedy, ale je uziteCnym jazykovym nastrojem. Postupné navysuje
komplexnost informacnich vzpominek a sekvencni zvyraznéni obtizi, které tyto déti mohou
mit s udrZzenim si a vybavenim si vétsiho mnozstvi slovni informace.

Test je pro déti od tfi do patnacti let. Test trva pouhych 10 minut. Je to rychla, efektivni
zkouska, ktera dokaze najit presnou jazykovou poruchu u déti a urCit droven jazykovych
znalosti v zavislosti k véku ditéte.
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Specifické hodnoceni
Klinické hodnoceni jazykovych zakladU (CELF 3 — The Clinical Evaluation of LAnguage
Fundamentals) — pouZitelné podtesty:

o Koncepce ainstrukce
e Vybavovaci véty (véty k zapamatovani si)
e Poslech odstavcU

Tyto podtesty mohou zvyraznit zvysujici se obtize s jazykovym porozuménim a zapamato-
vanim si pfi zvySovani mnozstvi a celistvosti informace. Kontrastnim vykonem pfi té€chto tes-
tech a receptivnhim testem slovni zasoby, mohou vyniknout selektivni obtize pozorované
praveé u déti s DMD. Toto demonstruje spiSe obtize s mnozstvim informaci, které jsou po-
stupné navysSovany, nez specificky koncepcni problém v pochopeni. Vysledky mohou byt
na hor$im priméru vzhledem k véku nebo mohou ukazat asi dvouleté zpozdéni v této ob-
lasti. Testy spiSe ukazuji na urcCité opozdéni v téchto oblastech, nez na néjakou urcitou va-
du.

Logopedi by méli byt schopni zdUraznit tyto oblasti v prdbéhu cileného posouzeni. Dalsi
detailni posudek by mél byt pozadovan k dalsimu posouzeni specifického poskozeni
schopnosti porozuméni v souvislosti s jeho dUsledkem na cteni a fonologické povédomi.
aby byly jasné demonstrovany silné a slabé stranky.

K tomu, aby byly posouzeny schopnosti porozuméni detailnégji, je poZzadovano specialni
pedagogické vysetreni v SPC. Informace z tohoto viceucelového posouzeni budou vy-
hodnoceny a pouzity pro zformovani zaklad( programu napravy.

VCasny screening a logopedické posouzeni mize zajistit spravné mitena opatfeni, aby
bylo zabranéno jazykovym a numerickym problémUm a moznym nelspéchUm hned v
zaCatku vzdélavani. Povédomi ucitelského sboru o moznych problémech mUze umoznit
adaptaci na uCebni prostfedi a umoznit détem uspét ve zvlastnich aktivitach a ukolech.
Je zde vyssi pravdépodobnost poskozeni v autistickém spektru se specifickymi obtizemi ve
schopnosti identifikovat pocity a interpretovat vyrazy obliCeje.

To mUzZe vyustit ve spolecenské vzajemné pUsobici problémy a problémy v chovani. Je
proto také podstatné, aby tyto oblasti byly radné prosetfeny a byla zde poskytnuta pod-
pora a provedena naprava.

A Screening déti s DMD s ohledem na deficity spojené se ¢tenim -
Angela Fawcett

DMD je nemoc spojena s postupnym Ubytkem svalové hmoty, spolu s dalsSimi deficity v
poznavani. Diky kvalitnéjsi péci o DMD pacienty doslo k prodlouzeni délky Zivota pacientd.
Pro jejich celkovou kvalitu Zivota s ohledem na zmény v prognéze nemoci je lepsi pocho-
peni deficitu v oblasti poznavacich schopnosti rozhodné dilezité.

V obdobi rozvoje ¢teni prizkumy ukazaly, Zze nacasovani zasahu je zasadni a potvrdily, ze
Cim drive prijde tento zasah, tim efektivnéj§i bude naprava. Problém cCasto byva v tom, ze
rodice i ucitelé jsou ohromeni diagnézou DMD a kladou tak vétsi diraz na fyzickou stran-
ku, nez na problémy se schopnosti uceni.
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Zavéry nedavnych vyzkumu piinesly mozné propojeni mezi poznavacimi symptomy DMD a
priznaky vyvojové dyslexie.

Pokud budeme uvaZovat o téchto pfiznacich, u obou onemocnéni miUzeme charakteri-
zovat problémy s fonologickymi dovednostmi stejn€ jako problémy s verbalni paméti. Exis-
tuje hypotéza, ze pro obé poruchy muize hrat zasadni roli mozecek. Obé skupiny déti (s
DMD i s vyvojovou dyslexii) ukazuji na problémy s gramotnosti, zvlasté Ctenim, hlaskova-
nim, fonologickym zpracovanim a paméfovymi testy jako je napriklad Ciselna rada. Déti s
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rych ohledech jsou podobné détem se vSeobecnymi poruchami uceni.

Abychom se ujistili, Ze déti s DMD ziskaji nejlepsi moZnou podporu, byly navrzeny screenin-
gové testy, aby se prozkoumalo, zda profil déti s dyslexii se shoduje s profilem déti s DMD.

Tyto testy byly navrhovany tak, aby poskytly profil dovednosti déti ve véku 3, 5 roku a vyse,
Prvni screeningovy test pro dyslexii ( Dyslexia Early Screening Test - Fawcett a Nicolcon,
2003) pro déti ve veku 4, 5 - 6, 5, a Screeningovy test pro dyslexii, pro déti prvniho a dru-
hého stupné (Dyslexia Screening Test, Junior and Secondary - Fawcett a Nicolcon, 2005)
pro déti ve véku 6, 5 - 16, 5, jsou nejlépe nastaveny na vékovy rozsah, kam spada i DMD.
Tyto testy byly navrzeny tak, aby poskytly rychlou a jednoduchou metodu testovaného
vykonu v rozsahu dovednosti spojenych s problémy gramotnosti. Cely test nezabere vice
jak 30 minut a byl navrzen tyk, aby byl pro déti zabavny a zaroven jasny pro ucitele. Vy-
sledky mohou byt porovnany s normami déti stejného véku, aby byly stanoveny siiné a
slabé stranky. Vysledky dale mohou byt porovnavany s charakteristickym profilem dysle-
xie, aby byly identifikovany shodné a rozdilné oblasti.

Tyto testy kromé& poznavaci schopnosti zahrnuji také normy pro test motorickych schop-
nosti jako je naviékani koralkd a obtahovani.

Profesionalni rady terapeutd mohou byt potiebné k posouzeni, zda je nebo neni nutné
provést test laterarity u této skupiny.

Tyto testy byly navrzeny, aby poskytly hodnoceni vykonu a mnoZstvi schopnosti a vyZado-
valy pfi tom minimalni vytrvalost, coz je Cini pouzitelnymii pro déti s DMD.

Je nutné dodat, 7e zde existuje i Siroky rozsah dalsich test0, které posuzuji fonologické
schopnosti a gramotnost, napr. testy COPS zaloZzené na pocitacové bazi. Nékteré z nich
byly doporuceny logopedy a mohou byt pouZity ve spojeni se screeningovym testem, aby
poskytly informace o oblastech, které si zaslouzi dalsi Setreni.

Vyzbrojeni timto profilem potreb, je mozné vytvorit individualni vzdélavaci plan, ktery by
byl presné stanoveny pro potreby ditéte s DMD. Tento aspekt napravy by mél byt prodis-
kutovan se specialnim poradcem a vytvoreno stanovisko vzdélavacich potreb, kterému
by déti mély byt podrobeny.

Reference:

- Nicolson, R.l. and Fawcett, A.J (2003). The Dyslexia Early Screening Test. 2nd edition. The Psychological Cor-
poration, London.

- Fawecett, A.J. and Nicolson, R.l. (2005). The Dyslexia Screening Test.- Junior. The Psychological Corporation,
London.

- Fawecett, A.J. and Nicolson, R.l. (2005). The Dyslexia Screening Test.- Secondary. The Psychological Corpo-
ration, London
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A Naprava poruch uceni - Nick Catlin a Janet Hoskin

Vyzkum ukazal, ze IQ chlapce s DMD mUze byt o Groven nizsi. Pro vétsinu chlapcu je toto
velmi vyznamné. Budou dobre prospivat ve Skole a mnoho jich bude schopno dokoncit
Uuplné vzdélani az k maturité. Hlavnim problémem byva fyzicka podpora. S tim, jak budou
chlapci postupné ztracet fyzickou silu a funk&nost kosternich svall, by se rodice i $kola méli
obratit na specialisty - ortopeda, fyzioterapeuta a IT servis. Pro nékteré chlapce mUze byt
dUsledek DMD na jejich chovani a uceni vyznamny, ale mUze byt skryty a proto i tézko
identifikovatelny. Proto je nutné peclivé posouzeni.

Mnoho chlapcU bude podavat slaby vykon v Ukolech tykajicich se slovnich dovednosti.
Zkontrolujte zpravy psychologl a specialnich pedagogu, logopedy ohledné hodnoceni
testy slovnich dovednosti. Mohou ukazat pouze lehké opozdéni, ale i to mUze byt vy-
Znamne.

Zejména to mUze piimo ovlivnit fe€. Pro chlapce muize byt té€7ké vyslovovat slova nebo
najit spravna slova, ktera chtéji fict. A to mUze vyustit v komunikacni obtize a frustraci.

Mladi chlapci s DMD mohou mit také problémy s pochopenim komplexni instrukce nebo
prosté vypadaiji, Ze neposlouchaji. To se Casto stava, kdyz jsou chlapci velmi pohlceni jed-
nim specifickym Ukolem. Zda se, Zze nedokazi z jednoho ukolu lehce prejit k druhému. Ujis-
téte se, ze kazdy, kdo s chlapcem pracuje tomu rozumi a bere v potaz treba kdyz zadava
instrukce celé tiidé. Casto mUze tento nedostatek pozornosti vypadat jako hrubé chovani
nebo nezajem. PoZadejte chlapce, aby se na vas divali a pozorné poslouchali a budte
pripraveni jim pomoci s radou komplexnich instrukci. Ocni kontakt je nutnosti.

Problémy se slovnimi dovednostmi mohou pUsobit na rozvoj fonologického povédomi a
tudiz byt pricinou opozdéni ve Cteni!

Oproti ubyvani svall neni tento problém progresivni a mize byt vyfesen spravnym vyuco-
vanim. Je vizdy lepsi provést veskera opatreni co nejdrive.

A Jak zacit - strategie pro domov a Skolu - Nick Catlin a Janet Hoskin

Cteni a hlaskovani

Vyzkumu Veroniky Hinton prokazaly, Ze chlapci s DMD budou mit problémy s reci, které by
je mohly diskriminovat, Casto je nazyvame fonologické zpracovani. Toto je podobny profil
jako u lidi s dyslexii (nékdy nazyvané ,,specifické poruchy uceni*).

Naprava

Psani je kod, ktery se sklada z pismen, které reprezentuji zvuky. Aby jste uméli Cis, musite
byt schopni rozlustit tento koéd. To viak neprichazi automaticky — musi byt rozvijeny urcité
podpurné dovednosti. Carmen a Geoffrey McGuiness (,,The Reading Reflex* Penguin

1998) uvadéji nasledujici rady k podpore nacviku cteni:

o Ctéte skupiny pismen zprava do leva
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e Promichejte jednotlivé skupiny zvuk( ve slové

e Oddélujte zvuky ve slovech

e Uvédomte si, Ze dvé nebo vice pismen muUze reprezentovat jeden zvuk (v cestiné
ch,ou, au)

e Uvédomte si, Ze nékteré komponenty kddu mohou reprezentovat vice nez 1 zvuk

Jak se naudéit tyto poddovednosti ? (McGuinnes zpusob)

1. Vyberte slovo slozené ze tfi pismen napr. PES. Rozdélte toto slovo na jednotliva
pismena a ta napiste kazdé oddélené na jinou kartiCku. Najdéte v Casopise
nebo knize obrazek psa a reknéte, Ze vytvorite slovo PES. Nechte dité vytvorit
toto slovo skladanim téchto zvuk dohromady ve spravném poradi.

2. Nejdrive nechte dité Cist jednotliva pismena a pak teprve celé slovo.

3. Nechte dité napsat kazdé pismeno a zaroven je precist. Vyse uvedena metoda
je multi-smyslova. UCi vase dité skladat a rozkladat slova pouzitim zraku, sluchu
a pohybu. Nase zkusenost s ucenim dyslektik0 ukazala, Ze toto je nejucinnéjsi
metoda uceni Cteni.

4. Vase dité musi prejit na mnohem komplexnéjsi kdd, pochopit, Ze nékteré zvuky
mohou byt reprezentovany vice nez jednim pismenem napt. au, ou, ch, napri-
klad slovo AUTO karticky A- U - T- O a obrazek auta.

5. Musi pochopit, Ze nékdy ta sama pismena odpovidaji riznym zvukdm - v cesti-
né mekké a tvrdé slabiky - napr: ty — ti, mé- me, kratké a dlouhé slabiky

6. Nékdy ty samé zvuky mohou odpovidat rdznym pismenUm napf. ,,.. bje - bé, vé
-vje

V bodech 5. a 6. jediny zpUsob jak dité naucit vybrat spravna pismena je nechat ho roz-
hodnout, kterd pismena utvori skutecné slovo napr. musi vybrat ,,auto, protoZze “ zadné
slovo jako ,, ato* neexistuje.

7. Chlapci s obtizemi ¢teni budou potrebovat mnoho procvicovani téchto pod-
dovednosti. Casto je nutné se vratit zase k jednodus$im slovim, aby si mohli
pozdéji osvojit obtizn&jsi slova.

8. Slova musi byt rozdélovana do slabik. Pomozte chlapci pochopit, Zze delsi slova
jsou tvorena kratkymi pismennymi fetézci, které obsahuji samohlasku nebo pis-
mena, kterd samohlasku zastupuji (v ¢estiné | a r). To jim pomUze zvladnou
mnohem tézsi slova.

Kroky 1-8 jsou zasadni pro rozvoj schopnosti Cist a hlaskovat slova. Aviak zaroven je dulezi-
té chlapce smérovat ke cteni rdznych druh( textd. Slovni zasoba je pro chlapce s DMD
siinou strankou a je dUlezité rozvijet pouzivani slov a znalost Cteni predcitanim, navstévou
muzei, encyklopediemi, internetem, televiznimi porady. Nebojte se jim Cist i kdyZ pouzity
jazyk v Clanku je prili§ obtizny a nemluvte s nimi jednoduchym jazykem - to vie je velmi
dulezité v rozvaiji jejich mluveného projevu, ktery ovlivni jejich schopnost Cist. Poslouchani
pribéhd na kazetach nebo CD je vybornym prostredkem k tomu, aby si pfibéhy zamilovali.
Cteni knih je dobrym zpUsobem k rozvijeni jejich slovni zasoby napf. Robin Hood, Harry Po-
tter, Pan prstenu, Letopisy Narnie, Petr Pan atd.
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Cteni ve dvojici, parové cteni mdze pomoci v rozvoji plynulosti a jistoté s textem. Ale pou-
Zivani pouze cteni ve dvojici neni dostateCnou metodou v podpore Cteni a hlaskovani.
Body 1-8 musi byt dodrzeny.

Mladi lidé s problémy pri ¢teni neprijdou sami, abyste jim pomohli. Déti ve véku Sesti let,
které maji fonologické problémy uz Casto dobre citi, Ze se jim nedafi. Mame tu zkusenost,
Ze musite byt dobre pfipraveni a musi vam byt jasné, co je ucCite a musite se umét dobre
ovladat, kdyz s nimi pracujete. Kratka pravidelna sezeni okolo 20 minut jsou idealni a vidy
skoncCete v dobrém duchu (pozitivhé). Neni dobré fici ,,Ty to neumis*“ nebo, ze vas ,,rozCilu-
ji“, tim Ze jim Cteni nejde. Neni ani dobré se vyhybat Cteni nebo psani, protoze je vam
chlapce lito a nechcete ho zatézovat dalsSimi problémy. Udélate mnohem |épe, kdyZ jim
pomUzete, aby se mohli citit jisti ve cteni a psani. To jsou klicové dovednosti k Gspéchim
ve Skole a i pro budoucnost. Mnoho mladych lidi, ktefi se nenaucili béhem 5. a 6. roku Cist,
se citi mnohem vice frustrovani a vykazuji zhorsené chovani jako dUsledek. Rozvijeni jejich
gramotnosti silné zlepsi jejich sebelctu. Pokud byste chtéli pomoci nebo poradit, jak pra-
covat s témito multi-smyslovymi metodami, doporuCujeme obratit se na specialniho pe-
dagoga nebo kontaktujte pfimo Janet Hoskin nebo Nick Catlin.

Matematika

Mnoho lidi, ktefi maji néktery typ dyslexie, maji problémy s matematikou. Zviasté s pfimou
uamérou, posloupnosti, smérovym a prostorovym védomim, pouZivanim kratkodobé nebo
pracovni paméti napr. udrzeni Cisel v paméti, pocitanim z paméti, porozuméni matema-
tickému jazyku. Je dUlezité pretvaret matematické problémy na co nejkonkrétnéjsi formu.
PouzZivani penéz nebo cihel pro pocetni Gkony. V této oblasti prakticky nebyly provedeny
zadné vyzkumy. Matematické posouzeni mUze pomoci najit slabé a silné stranky. Unicorn
matematika (www.unicornmath.com) poskytuje vyborny trénink a zdroje pro déti s dyskal-
kulii.

Stredni Skola

Chlapci, ktefi maji stale problémy i na stredni Skole (v UK od 11 let), by méli byt podrobeni
dals$im vysSetrenim a diagndze ohledné ucebnich potfeb. Mozna budou potfebovat zopa-
kovat Cteci a hlaskovaci program, ktery je uvedeny vyse a budou doporuceni ke specia-
listOm. Studijni dovednosti budou dulezité protoze chlapci musi byt schopni zviadnout novy
material nezavisle a bez stresu. Techniky jako zvyraznovani kliCovych slov a porozuméni
otazkam je velmi dilezité.

ChlapcUm bude poskytnuta Uleva u zkousek ve formé prodlouzeni doby k napsani testu.
Chlapci, ktefi maji problémy se ctenim a porozuménim, mohou byt jinak hodnoceni jako
$patni Ctendii. Pomalé psani miUZe poukazovat na problém slovniho zpracovani a pak by
mohlo byt pouzivano pii testech nethledné pismo. Mnoha chlapcdm muUze byt povolena
prestavka nebo delsi Cas. Vidy je nutné vSe prodiskutovat s asistentem pedagoga. Dopo-
rucujeme ,,(Dyslexie: Posuzovani potreby pristupového opatfeni béhem zkousek Prakticky
prOvodce druhé vydani) od Gill Backhouse, Elizabeth Dolman a Caroline Read publikova-
no PATOSS.

V dalsim a vys§im vzdélavani by méli mit chlapci specialni pomoc, jak v oblasti fyzické, tak
i uCebnich potfeb napft. s planovanim studia a disertacemi apod.
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A Cteni ve dvoijici - Gill Backhouse

Cteni je ucelena dovednost a jediny zpUsob jak jej zlepsit je pravidelné procvicovani. Kdy?z
se Cteni u ditéte nezlepsuje s postupnou tendenci, kazdodenni Cteni se pro n€j stane nevi-
tanou praci, Casto vede k vy$3i Grovni frustrace a napéti viech ziacastnénych. Cteni ve
dvojici je dobfe prozkousenou metodou podpory ctecich dovednosti nestresujicim zpUso-
bem.

Teorie

Zku$eni Ctenari rozpoznaji dlouha slova, se kterymi se setkaiji v tisku.Tyto nahrazuji jejich zra-
kovou slovni zasobu. Jak se zvySuje zrakova slovni zasoba? Pro kazdé slovo, se kterym se
setka, ale nerozpozna, je Ctenari povoleno:

e PouZivat zvuky, aby zkusil a odposlouchal nebo

e Uhadnout, predvidat co by to asi mohlo byt. Tato metoda se nazyva Cteni pro po-
chopeni.

e MUZe mu byt toto slovo napovézeno asistentem. Tato metoda se nazyva ,,podivej
se a rekni“

Prvni dva zpUsoby mohou a nemuseji byt Gspésné. Prerusuji Cteni a smysl textu mUze byt
ztracen. Treti metoda je vzdy Uspésna (predpoklada se, Zze pomocnik je precizni Ctenar).
Cteni ve dvoijici zlepsuje zrakovou slovni zasobu. Ziskani sebejistoty ve cteni se casto poji s
Ubytkem Gzkosti.

Metoda pro déti predskolniho a skolniho véku

Vyberte pékné ilustrovanou knihu — faktu nebo fikce. Ujistéte se, Ze je psana jazykem, kte-
rému vase dité rozumi. Idedlni je, aby byl schopen precist 90-95% textu bez pomoci, ale
tam, kde se schopnost Cteni nepropoji s vékem nebo zajmem, mUze byt toto obtizné. Je
nezbytné, aby kniha dité bavila, takze je lepsi vybrat knihu, ktera je zajimava nebo zabav-

> v v

na, ale trochu tézsi, neZ kniha, ktera je jednoducha, ale nudna.

Prohlédnéte si knihu spolecné. Miuvte o titulu a o prebalu knihy, projdéte ji stranku po
strAnce a vyzdvihnéte jména hlavnich postav, divejte se na obrazky a nacrtnéte pribéh.
Toto pomaha vyznamovému &teni. Nyni zacnéte &ist knihu poradné. Ctéte kratkou pasaz
ditéti, zatimco vas prst ukazuje na text — takze dité vidi kazdé slovo, kdy? jej Ctete a zaro-
ven ho vidi napsané. Kratkou pasazi se rozumi néco mezi vétou a odstavcem. To zalezZi na
véku a schopnostech ditéte.

Nyni byste vy i dité méli Cist tu samou pasézZ nahlas spolec¢né - snad by i mohl ukazovat na
slova, ktera Ctete.

Nyni by dité mélo Cist tu samou pasaz samo. Pokud se ostycha (dovolte viak pouze 3-4
sekundy), nebo déla chyby, reknéte mu slovo nebo frazi vy a povzbudte ho, aby ji opako-
val a pokracoval dal.

Pokracujte ve cteni timto zpUsobem, diskutujte o obsahu, abyste se presvédcili, ze dité
Ctenému textu rozumi.

Dité jiz precCte vSechna slova, kterd neznalo spravnée trikrat po sobé. Jeho zrakova slovni
zasoba se postupné prohlubuje. Zjistite, Ze dlouha neobvykla slova Cte rychleji, nez-li jed-
noducha a kratka, ktera vypadaji podobné (napr. les, pes, ves). Jak dité ziskava vetsi jisto-
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tu a dovednost, mozna bude uprednostiovat vynechani 4. bodu nebo bude chtit ,,sdile-
né Cteni“ s vami. Zde se asistent a dité stfidaji ve Cteni a asistent pomaha ditéti.

Pravidla

Stanovte kazdodenni rutinu — zvl&stni Cas a misto ke Cteni. Trochu kazdy den, reknéme 10
minut denné je lepsi neZz hodina jednou za tyden.

Budte pozitivni a trpélivi. Povzbuzovani je velmi dilezité, zvlasté je-li dité ustrasené nebo
frustrované.

Ukazte, Ze jste poté&seni, kdyz se dité snazi Cist. Chvalte ho za cokoli mUzete — napr. teni s
vyrazem, ¢teni dlouhych a slozitych slov, zajem o pribéh, nevykrucovani se apod.

Vedte si zapisky o Case straveném ctenim a odménujte za kazdych 10 minut (Cervené
puntiky, nalepky apod. nebo cokoli adekvatniho pro dité€). Tridni uCitel ditéte pravdépo-
dobné povede ctenarsky denik, takze snaha doma muize byt brana v Gvahu i ve $kole.

Nikdy nenaznacuijte, ze by se dité mohlo sna’it vice, ani slovem ani vyrazem ve tvari (hli-
dejte si oboci!) Nerikejte mu ,,odposlouchej to“, ,,promysli si to“ nebo, Ze slovo Cetl jiz na
predchozi strance a uz ho zna. Pouze mu feknéte co to znamena, znovu a znovu, tak
dlouho, jak bude nutné. Opakované ujistovani a podpora bude na dennim poradku.

Denni procvicovani stale provadeéjte nejméné prvnich 6 tydnu.

Osobni asistent

Osobni asistent pro Cteni s ditétem musi byt vyskolen tak, aby presné dodrzoval metodu a
byl schopen zUstat v klidu, pozitivni a neustale dité povzbuzoval. On nebo ona musi mit
Cas na Cteni s ditétem kazdy den. Samoziejmé, nejlepsi osobou pro tento Ukol je jeden z
rodic0 nebo jiny clen rodiny. Ve $kole dobrovolnici z fad rodicU, asistenti a starsi Zaci mo-
hou byt také proskoleni v metodé parového cteni. Dité také mdze Cist s nahravkou na ka-
zeté nebo CD nebo Cist mlad$imu sourozenci, co? je velmi dobré k prohloubeni sebelcty.

A Rady pro poradce specialni pedagogiky a specializované ucitele
- Nick Catlin a Janet Hoskin

Je to moZna poprvé, co jste se setkali s chlapcem, ktery ma DMD. Vase role v posouzeni
potfeb ditéte a podpore nejen jeho samého, ale i jeho rodiny, je zasadni pro jeho Uspéch
ve Skole. Pripoustime, Zze mnoho z toho, co zde obhajujeme je pouzivano bé&zné v mnoha
Skolach. Ale Casto asistenti i ucCitelé délaji chybu, kdyZ problémy s uCenim a chovanim pri-
suzuji fyzickému postizeni. Vy hrajete klicovou roli v zajisténi veskerych posouzeni a pii jejich
Uplném dokonceni, jak je doporuceno a jste schopni najit klicové odborniky, aby poskytli
podporu a rady ucitelskému sboru (zvlasté vzdélavaciho psychologa, spec. pedagoga a
logopeda).

Ujistéte se, Ze odbornici poskytuji vedeni pro stanoveni vyucovaciho programu, ktery by
mél byt pripraven podle jejich posudkd a pozorovacich sezeni. Dobré vyucovani ve tfidé v
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prvnich letech $kolni dochazky s odbornou podporou mUze poskytnout zaklad pro predeiji-
ti problémUm se ctenim a hlaskovanim.

Pokud jsou chlapci stazeni z vyucovani (a mnoho z nich bude potfebovat intenzivni pri-
stup) doporucujeme, aby k tomu dochazelo pouze na kratkou dobu a to v pripadech,
kdy je nutné sezeni 1:1 (ucitel:zak) kvUli specifickym dovednostem nebo multi-smyslovému
programu sestaveného vami nebo spolupodilejicim se uclitelskym sborem. Ujistéte se, ze
mate né€jaké stupnice na méreni pokroku a také na pravidelna prehodnoceni Cteni a
hlaskovani v roCnim programu. Snazte se zapoijit rodiCe a dalsi Cleny rodiny do tohoto pro-
gramu gramotnosti a nabidnéte Skoleni a pomoc.

Doporucujeme, aby byla posouzena rizika z hlediska pohybu ditéte na voziku ve Skole.

Také doufame, Ze skoly se budou snazit ponechat chlapce s DMD v hlavnim vyucovacim
proudu, protoZe véfime, Zze pouze pfi tomto pristupu mohou tyto déti nejvice tézit, pokud
budou vzdélavany spolu se svymi vrstevniky.

Shrnuti

e Pohovorte s rodiCi a zaznameneijte si vSechna jejich upozornéni, zejména tyka-li se

to jazyka, chovani, teni, hlaskovani. Je duilezité brat vaziné tato upozornéni rodicu.

Nepodcenujte problémy, které vam fikaji. Jsou to dUllezitd pozorovani a mohou

pomoci s diagndzou a pri sestavovani ucebniho a vychovného programu.

Pozorujte, jak se dité uci a chova ve tride.

Zkontrolujte, zda byl kompletné dokoncen posudek vychovného psychologa

Zkontrolujte, zda byl kompletné dokoncen posudek logopeda

Pokud ne, pozadejte vaseho vychovného psychologa a logopeda o kompletni po-

sudek. Mél by obsahovat veskeré testy a pozorovani.

e Byl uz nékdy zak doporucen k sezeni s ucitelem pro poruchu chovani nebo autis-
mu?

e Chlapci s DMD by méli mit doporuceni SPC, aby byly naplnény jejich potfeby. Ve
vétsiné piipad¥ musi SPC stanovisko zahrnovat vyukové a jazykové otazky a otazky
ohledné chovani a asistence.

e Chlapci budou potfebovat podporu pfi vyucovani. Ve vétsiné pripadui tato podpo-
ra zabere minimalné 50% $kolniho tydne.

e Vétiina chlapcU bude potfebovat kratka sezeni 1:1 (ucitel:zak) s dobre nastavenym
multi-smyslovym programem pro cteni a hlaskovani

e Je nezbytné, aby asistenti byli radné vyskoleni pro praci se studenty se specifickymi
poruchami uceni

e Vsichni chlapci by méli mit individualni vzdélavaci plan stanovuijici specifické a mé-
fitelné cile. Tyto cile by mély byt prezkoumavany kazdé Ctvrtleti nebo pololeti s uci-
telskym sborem a rodici.

A Rady pro asistenty - Nick Catlin a Janet Hoskin

Vase role v podpore chlapcy s DMD ve tfidé je nezbytna, jak pro ucebni Gspéchy, tak i
Gspéchy v navazovani dobrych spolecenskych vztahU. Je dUlezité, aby jste védéli, kdy
nepomahat a nezasahovat. Nechte chlapce délat chyby v uceni i ve vztazich s jejich vrs-
tevniky. Musi délat to samé, co jejich spoluzaci ve tfidé i na hristi. Je velmi dUlezité podpo-
fit jejich nezavislost.
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Ale musite byt schopni si vybudovat blizky vztah a byt schopni nabidnout pomoc na za-
kladé dobre nastavenych programu ve cteni a hlaskovani:

Obecné se Uuijistéte, Ze:

e Jste byli vyskoleni pro pomoc pfi hrach ve Cteni a hlaskovani 1:1 (ucitel:zak) zejmé-
na v michani a rozdélovani hlasek

e Dostali jste rady ohledné chovani v€etné chovani v autistickém spektru

e Mluvili jste s celym ucitelskym sborem o strategii, jak jednat v pfipadé problémU v
chovani

e Bylijste vyskoleni, jak provadét parové Cteni

e Davate jasné a srozumitelné instrukce chlapcim, aby pochopili, co ucitel od nich
ocCekava, aby udélali.

e Uijistili jste se, Ze chlapci rozuméji smyslu a hlaskujte jim klicova slova béhem vyuco-
vani napr. fotosyntéza

e Pomahate chlapcUm rozvijet znalosti a slovni zasobu z vyucovani.

e Pomahate chlapcim s porozuménim smyslu otazek a formulovanim odpovédi.

e Nechavate chlapce organizovat si zakladni ucebni pomUcky, 3kolni rozvrh, deniky,
notebook, ukoly, obéd apod. Musi se naucit poradit si sami a presto vas mit za za-
dy. Budte pripraveni jjim pomoci, kdyZ to budou potrebovat.

e Jste zapojeni do monitorovani cill podle individualniho vyukového planu (IEP - In-
dividua Educational Plan) a davate podnéty SPC pfi sestavovani vyukovych cild a
programU ohledné chovani.

e Rozvijite si dobry vztah s chlapcem. Mnoho chlapcU ma excelentni slovni zasobu a
rdznorodé zajmy, o kterych budou chtit hovorit.

A Chovani - Angela Milovic, Jeremy Turk, Veronica Hinton a James
Poysky

Ne vsichni chlapci budou mit problémy v oblasti chovani. Ve skutecnosti prizkum ukazal,
Ze vétsina chlapcU méla velmi zdravy postoj k Zivotu a nevykazovala znAmky deprese z
hlediska jejich stavu. Mladsi chlapci si prali stejné véci jako jejich vrstevnici (hraCky a vylety
na rdzna zabavna mista) a starsi lepsi kvalitu Zivota nez si jejich opatrovatelé mysli, Ze maji.
Rodice uvedli, Ze chlapci se zjevné chtéji dobre vyporadat s Zivotem a maji obvyklé po-
treby a zajmy jako jakakoli skupina mladych lidi jejich véku. Ale existuje dUkaz, e mladi
lidé s DMD maiji vétsi pravdépodobnost prochazet autistickym spektrem nez mladi v bézné
populaci. Déti s DMD mohou mit také problémy s udrzenim pozornosti jako viechny déti s
chronickou nemoci a zvy$enou pravdépodobnost vyvojovych poruch nalad. Je dilezité
prodiskutovat s rodinami, jak se chlapci chovaji a navrhnout pozitivni opatreni.

Zavazné vyvojové poruchy

Déti s DMD maiji vétsi pravdépodobnost mit vyvojové poruchy nebo projevy autismu. Je
zde vétsi pravdépodobnost propojeni mezi autismem a DMD, zatim vSak mnoho déti s
DMD neni autistickych. Neexistuje zadny laboratorni test na zjisténi autismu - diagndza je
stanovovana klinickymi nalezy béhem rozhovorU s ditétem a rodinou a pfimym pozorova-
nim a soucinnosti s ditétem. Zakladni rysy téchto vyvojovych poruch se skladaiji z:
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e Kvalitativni naruseni socializace
¢ Naruseni verbalni a neverbalni komunikace
¢ Omezujici a opakuijici se vzorce chovani

Ke stanoveni diagndzy jsou odborniky pouzivany rizné diagnostické pohovory. Dva béiné
pouZivané testy jsou Diagnostické testy pro autismus (Autism Diagnostic Interview — ADI) a
diagnosticky pohovor pro socializacni a komunikacni poruchy (Diagnostic Interview for
Social and Communication Difficulties — DISCO). Jsou to podrobné dotazniky vyzadujici
odborné vyplriovani. Autismus a Asperegeriv Syndrom jsou autisticko-spektraini poruchy,
ackoli diagnéza Aspergerova Syndromu je obvykle davana jedincOm s vyssi intelektudlni
arovni a dobrymi vyjadrovacimi schopnostmi.

Déti s DMD maji Casto mirné chovani, které je v souladu s diagnézou, ale neni pro ni ade-
kvatni. U vSech, ktefi odpovidaji kritériim pro autismus, mozna byl autismus pozorovan az
teprve ve Skole, kdy jejich chovani bylo porovnano s chovanim ostatnich déti a autistické
chovani bylo tak vice patrné. Mohou byt vnimani jako ,,podivinsti, ,,nepredvidatelni®,
,neobvykli“, ,rezervovani“, ,,excentricti“, ,,jako mali profesorové*.

Kvalitativni poruchy socializace

Toto zavisi na véku ditéte, vyvojové urovni a jak moc jsou zasazené. Déti s autismem cCasto
tihnou k ignorovani ostatnich lidi nebo se projevuji necitlivé k potrebam, myslenkam a po-
citUm ostatnich. Zda se, Ze nejsou schopné posoudit nezavislé dusevni stavy druhych a
maiji velké potize s vyjadrovanim a pochopenim emoci.

Nedokazi mit kontakt oCi a nepouzivaji adekvatni obliCejové vyrazy nebo jinou normalni
neverbalni komunikaci jako jsou zmény ve vyrazu obliCeje, gest a postojU v riznych spole-
censkych situacich. Méné pouZivaji gesta jako ukazovani. Je pro né sloZité spolupracovat
nebo sdilet situace spolu s ostatnimi. Obvykle si hraji samy a projevuji jen maly zajem o hry
se zapojenim predstavivosti. Nejlépe vychazeji s dospélymi a jejich pochopenim. Sociali-
zace s jinymi détmi a vytvareni pratelstvi je pro né velmi obtizné.

Naruseni verbalni a neverbalni komunikace

Neschopnost radné komunikace je zcela jasnym projevem autismu a Casto prvni pricina
ke znepokojeni. Témér viechny postizené déti maji jazykové problémy - jak v pochopeni
tak v mluveni. HOfe postizené déti se mozna nikdy nenauci mluvit nebo komunikovat jinymi
zpUsoby. Pokud zacnou mluvit, tak opakuji to, co praveé slysely nebo se vyjadfuji jinymi
zvlastnimi zpUsoby.

Omezujici a opakuijici se vzory chovani

Déti s autismem nebo Aspergerovym Syndromem uprednostiuji znamou kazdodenni Cin-
nost a snazi se odolavat zménam, které jsou pro né€ neprijemné a zdaji se jim slozité. Mo-
hou mit také neobvykly zadjem o mapy nebo elektronické pristroje. Mohou byt velmi citlivé
na zvuky, chuté, viné, urcité viemy a obleceni jako jsou puncochace a drazdivé oblece-
ni. Mohou také mit podivné pohyby téla jako plandani rukou, krouceni prsty a houpani
téla. Jakékoli pokusy zastavit tyto Cinnosti a zajmy mohou vyvolat zufivé protesty a strach
(Uzkost, zarmutek). Kdy?z jsou tyto déti rozrusené mohou mit zachvaty hnévu nebo zranovat
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samy sebe. Oproti tomu vSak nékteré déti mohou mit zvlastni talent na kresleni, hudbu ne-
bo matematiku.

Mnohem vice déti s DMD mUze mit rdzné autistické tendence, aniz by u nich byl autismus
nebo Asperger0v syndrom diagnostikovan. Je mozné lépe popsat tyto osoby se socialnimi
a komunikacnimi obtizemi neurovyvojové povahy, nez jako ty, které jsou klasifikovany jako
autisté. Stale Castéji jsou klinicky popisovany jako ,,majici poruchu v autistickém spektru®.

DUkazova zakladna pro lIé¢bu autismu je omezena. Zadna lécba nepovede k aplinému
vylécCeni. Pfesto psychologické vzdélavani tzn. informace o autismu, jeho pricinach, pro-
gndézach a moznych napravnych strategiich je pravdépodobné zakladni Casti I€Cby au-
tismu.

Déti s autismem a IQ 70 nebo nizsim budou potfebovat specialni program, aby bylo vyho-
véno jejich potrebam. Pro studenty s Aspergerovym syndromem bude vyhodnéjsi, pokud
budou navstévovat normalni dochazkové vyucovani, ale budou potrebovat zvlastni pod-
poru. NejdUlezitéjsi aspekty zalezi na znalosti autismu ucitelského sboru. Véechny déti s au-
tismem nebo Aspergerovym syndromem nebo poruchou v autistickém spektru potrebuiji
vice usporadani, predvidatelnosti a kazdodenni rutiny a systematicnosti, dobre planované
procvicovani dovednosti ve vzdélavani.

Jiz dnes jsou bez problémU dostupna farmakologicka IéCiva na symptomy spojenymi s au-
tismem, hyperaktivitou, epilepsii, vybuchy citl, naladovosti, posedlosti a impulsivnosti,
spankovymi problémy. V téchto pripadech je ale nutna rada psychiatra se specializaci na
déti a dospivaijici.

Udrzeni pozornosti

Déti s DMD jsou vystaveny vyssi moznosti poruchy pozornosti. Poruchy spojené s udrzenim
pozornosti byvaji nejdfive diagnostikovany na zakladni skole. Nékdy symptomy pretrvaji az
do dospélosti. Dité s poruchou pozornosti ma problémy se soustredénim nebo hyperaktivi-
tou a impulzivnim chovanim. Navzdory dobrému Umyslu neni dité€ schopné naslouchat,
organizovat si praci a sledovat pokyny. Spoluprace prfi hrach a sportu mize byt velkym
problémem. Unahlené jednani bez predchoziho promysleni mize zpUsobit problémy s ro-
dici, ucCiteli a prateli. Tyto déti mohou byt rozt€ékané, nepokojné a neposedné. Problémy
spojené s poruchou pozornosti a hyperaktivitou (ADHD - attention deficit and hyperactivi-
ty disorder) se objevuiji i v Zivoté mladistvych a pro mladistvé mohou byt velmi neprijemné,
stejné tak i pro rodinu a lidi ve $kole. Pro déti s DMD jsou stresujici problémy s vyjadrovanim,
omezenymi spolecenskymi dovednostmi a poruchami pozornosti. MUzZe se proto jevit jako
dité, které nema povédomi o svété kolem né;.

LéCba ADHD zahrnuje pomoc psychologa, sezeni pro rodiCe, terapii chovani, rfizeni vzteku
a léciva. Nejcastéji pouzivanym a nejsnadnéji dostupnym lékem je methylphenidate (Rita-
lin, EQuasym, Concerta), coz je bezpecny Iék s 70 — 80% Uspésnosti. Vedlejsi ucCinky jako
nespavost, nechutenstvi, bolesti hlavy, bolesti bricha, zavraté, tiky a precitliveélost mohou
omezit jeho poutziti u nékterych jedincy, ale v téchto piipadech jsou dostupné jiné léky.
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Poruchy nalady

Lze oCekavat, ze s pribyvajicim vékem a zhordujicim se stavem v dUsledku nemoci, se bu-
de prohlubovat nebezpeci odtrzeni od spolecnosti, coz mUze byt provazeno Spatnymi
naladami a spolecenskou izolovanosti. Déti s progresivnimi a chronickymi nemocemi jsou
vystaveny zvySenému riziku rozvoje depresi. Vyzkum ukazal, Zze déti s DMD v rodinach, kte-
ré poskytovaly podporu, nemaji vyznamné znaky depresi. Je ale dulezité si uvédomit v
pribéhu posuzovani, Zze chlapci mohou mit poruchy nalady. Pocity deprese mohou byt
silnéjsi a mnohem neprijemnéjsi, nez obCasné a kratké pocity zarmutku Ci nestésti, které
Cas od Casu zazivame vsichni.

Zde uvadime nékteré symptomy, které mohou byt projevem deprese:

e Ztrataradosti a zajmu o Zivot

e Unava nebo ztrata energie

e Podrazdénost, neklid nebo rozcileni

e SloZité rozhodovani

e Pocity viny

e Nechutenstvi a ubytek vahy (nékdy se objevuje i opak, prejidani a pribirani na va-
ze)

e Potize s usinanim a probouzeni neobvykle brzy rano

e Ztrata sebedUvéry a sebedlcty, pocity bezcennosti

¢ Negativni pohled na budoucnost nebo neschopnost premyslet o budoucnosti

e Slabé soustredéni a slaba pamét

e Plactivost

e Sebevrazedné myslenky

Nékdy, a to zejména u déti, fyzické pfiznaky nebo podrazdénost mohou byt prvnimi pri-
znaky depresivni nalady. Tyto priznaky mohou zapriCinit znacny zarmutek nebo strach a
zasahovat tak do kazdodenniho Zivota ditéte.

Asi 1 z 10 lidi, kteri trpi depresi maji obdobi vysoké aktivity a jsou radostné vzrudeni.

Véeobecné chovani chlapcl s DMD (omezené vyrazy obliCeje, gest, obecna cilost, jako
sekundarni projev svalové slabosti) mohou svadét k diagnéze deprese. Tudiz je nutné sta-
novit diagnézu na zakladé piitomnosti skutecnych priznakd, nez pouze na vzhledu a sou-
¢innosti chlapcU pfi rozhovorech. Bude urCité uzitecné ziskat nazor détského psychiatra.

Vétsina lidi s depresi je Uspésné IéCena néjakou formou terapie, antidepresivy a nebo
obojim. LéCba deprese je dilezita, nebof zkracuje délku deprese a Ize se vyvarovat:

e Opakovani nemoci
e Nebezpecisebevrazednych myslenek nebo dokonce &in

Prizkum déti s chronickou nemoci ukazal, ze reakcni odezvy déti na jejich stav jsou tésné
spojeny s tim, jak se rodice dokazi vyrovnat se situaci. Proto mozna rodinné terapie budou
uziteCnym prostfredkem jak pomoci ¢lendm rodin, které se vyrovnavaiji s obtizemi spojeny-
mi s DMD.

Ackoliv problémy v chovani se mohou prihodit v jakémkoli véku, jsou typické spiSe pro
mladsi déti. V mnoha pripadech existuji Cetné faktory, které se podileji na problémech v
chovani.
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Negativismus

Mnoho déti, ale ne vSechny, které maiji negativistické sklony, maji problémy se sebekontro-
lou. Spi§ mohou byt impulzivni a mit velké obtize s uklidnénim se a unahlenym jednanim.
Navic stejnym zpUsobem, jakym nejsou schopné kontrolovat své impulzy, mohou mit i pro-
blémy s kontrolou svych emoci. Impulzivni déti jsou frustrované, netrpélivé a vice popudli-
vé nez jiné déti jejich véku a maji problémy s potlacovanim vzteku. Obdobné tyto déti
nejsou schopné poucit se z vlastnich chyb a neadekvatné reaguji na trest. Poznavaci fak-
tory se také mohou podilet na opozicnim chovani. Déti, které jsou méné organizované a
lehce ovlivnitelné mohou reagovat opozicnim zpUsobem. Navic jejich negativistické a
hadavé chovani mize byt vysledkem problému s mentalni flexibilitou a schopnosti se pfi-
zpUsobit v mysleni. Jsou Casto popisovany jako ,,nelstupné“ a ,tvrdohlavé“ a chybi jim
nadhled a nejsou schopné se na véci divat z jinych pohled(. Nékteré déti mozna zjisti, ze
timto zpUsobem ziskaji vice.

Navic emocionalni strach jako je deprese nebo lGzkostlivost mohou zapricCinit, Ze dité se
stane podrazdéné a opozicni. Je zde také moznost, ze dité s neurosvalovou chorobou
muze citit, Ze nema kontrolu nad svym zdravim a péci o sebe. V dusledku toho se mUze
snazit ziskat tuto kontrolu v jinych oblastech Zivota zaméstnavajicim rozkazovanim a opo-
zicnimi strategiemi. Presto by se tyto strategie nemély povazovat za ucelové nebo védo-
mé.

Agresivita

Problém se sebekontrolou chovani Casto predchazi agresivnimu chovani. Dale zde hraji
roli i poznavaci faktory. Agresivita je pravdépodobné odpovédi na problém, kdy pozada-
vek v urCité situaci prevysi schopnosti ditéte. SpecifiCtéji, rozvine se socialni konflikt a dité jiz
neni schopné kontrolovat své emoce nebo impulzy a najit feSeni celého konfliktu. Agresivi-
ta mUZe byt také naucend. Dit€ poznd, e dostane presné to, co chce, kdy? je agresivni
(jako v pripadech skolnich rvacl). Mize se také naucit agresivité z véci kolem sebe jako
napiiklad z médii nebo od starsich bratr0. V nékterych pfipadech se dité mize naucit
agresivité i od rodicU nebo daldich dospélych v jejich blizkosti.

Pochopeni problému v chovani je nezbytné ke stanoveni |éCby. Je nutné analyzovat ro-
dicovskou vychovu, protoze Ize zjistit, Ze ne vSechny problémy v chovani jsou vysledkem
Spatné rodicovské vychovy. Mnoho déti s problémy v chovani nereaguje typicky na vy-
chovné strategie svych rodicU. Vychovné terapie nebo opatfeni mohou pomoci s uréitymi
aspekty chovani. Presto pokud psychologické faktory, jako slaba sebekontrola a poruchy
chapani prevliadaji, je nutné mu pomoci farmakologickymi nebo jinymi opatfenimi pred
zapocCetim terapie chovani, aby z ni dité mohlo co nejvice ziskat.

A Strategie pro rodi¢e - Nick Catlin a Janet Hoskin

Presveédcte se, Ze se chlapec na vas diva, kdyZz mu davate instrukce.

Nedaveijte prili§ mnoho instrukci najednou.

Povzbuzujte chlapce, aby byli dobre organizovani a pripraveni na ukoly.

DUkladné pripravujte chlapce na nové situace vysvétlovanim, co se pravdépo-
dobné stane a co se od nich ocekava napr. vefejné akce, jezdéni na skolni vylety,
zaCatek dalsiho rocniku, setkavani se s dalsimi Cleny rodiny, chozeni nakupovat. Vy-
svétlete jim, co se mUzZe stat pii téchto prileZitostech a co chcete, aby oni udélali.

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 73



Sami sebe se ptejte, zda chlapec skutec¢né rozumi co chcete, kdyz fikate ,,Chci,
abys byl hodny“. Je lepsi fici je$té nez jdete nakoupit do samoobsluhy ,,Chci, abys
mi pomohl s vozikem a vybrat ovoce, které potfebujeme*®. Vybuchy vzteku nebo ji-
nych emoci urité nastanou (obvykle pfi stresu a spéchu), ale zkuste zUstat pozitivni
a nevsimeijte si lidi kolem a nedélejte si starosti s tim, co si mysli.

e Davejte chlapcim jasné hranice a ocekavani v jejich chovani a chvalte je, kdyz
jde vie dobre.

e Pokud vas syn ma diagnézu poruchy v autistickém spektru presvedcte se, ze je vam
poskytovana odborna podpora.

e Chlapci mohou mit problémy s mentalni pfizpUsobivosti. Mohou mit strnulé mysleni
a premyslet o vécech pouze z jednoho hlediska. Proto mohou mit problémy s pre-
chody a zménami nebo mohou byt frustrovani, kdyz véci nejdou tak, jak si predsta-
vovali. V této situaci mdze pomoci:

1. Vysvétleni, proc jste fekli ,,ne*, radé€ji nez jste pockali, zda budou nasledovat va-
Se instrukce.
2. Pomoci jim fesit problémy kompromisem (Ted toto nemUzeme délat, ale kdyz
ted budes poslouchat, mUzeme to dnes délat pozdéji.).
3. Upozornéte ho na zmény nebo prechody, které prijdou - napft. ,, do péti minut
. L.za hodinu.,.
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4. Rodice rodiéum

4.1. MUj piibéh

Jifi Mara

SvUj pfibéh zacnu otazkou. Co asi proziva muz, ktery tfi tydny pred dovrsenim péta-
dvaceti let svého Zivota dostane od milované manzelky ten nejkrasnéjsi darek — prvoroze-
ného syna? Myslim, Ze odpovéd je jednoducha, tézko ho mUze potkat vétsi radost, Stésti a
prijemny pocit. Uzivate si drobnych malickosti, pohody a predstav o budoucnosti. Pravée
takové stésti mé potkalo v roce 1991. Narodil se nam syn Jirka. ProtoZe jsem sportovné
velmi aktivni, okamzité jsem premyslel, ktery druh sportu bude muUj syn délat. Nevadi, ze
ma par tydnU, to pfece musim naplanovat uz? ted, fikal jsem si. Pfi jeho prvnich krocich a
zpUsobu pohybu uvazuji, jak mu asi pUjde fotbal nebo Ze by byl sikovnéjsi na hokej Ci kosi-
kovou?

A pak se Vam najednou zda, e ta jeho chUze neni fotbalova, Ze ten jeho béh neni at-
leticky. Chté nechté jsme se vydali k Iékari, ktery po nékolika vysetrenich vyrkl nemilosrdny
ortel — Progresivni svalova dystrofie Duchennova typu. Otfesnéj§i nemoc neznam. Pred
oCima bude VaSemu ditéti ubyvat svalova hmota a energie. Postupem Casu nezvladne
chUzi a jeho jediny pohyb bude na invalidnim voziku a co bude potom? Nechci to vyslo-
vovat ani dnes, je mi z toho pfiserné zle. Stésti a radost zesednou, zEernaji a mate pocit, 7e
to je konec svéta, Ze nic horsiho se Vam nemohlo stat. Nékolik tydnd jsem tuto informaci
védél jenom ja jediny. Myslel jsem, Ze to utajim, Ze se je$t€ néco musi stat. Pfece nebudu
nervovat ostatni — manzelku, rodiCe, pratele. Pravdu ale neutajite. Nejhorsi tydny mého
Zivota dospély vrcholu, musim jim to vSem oznamit. Pfiznavam, ze brecCim jesté dnes a to uz
jsem za tu dobu teda hodné otrly a otupély, myslel jsem, Ze i schopny se v§im se vyrovnat.
Ne, s tim se vyrovnat nelze. UpIné 7ivé vidim pfed ocima obréazek, jak jsem tuto skutecnost
sdélil svym nejbliz§im a pak dlouho stal sdm na chodbé v naSem panelovém domé a ko-
pal do zabradli, zuril, brecCel a pridusenym hlasem fval: ,,ProC pravé my?“

Co naplat, nejsme jedini na svété, nebudeme cely Zivot brecCet. Prestoze se prognozy
naplnuji a syn je od svych deseti let skutecné odkazan vyhradné na invalidni vozik, Zijeme s
usmévem. ProC taky ne, vzdyf jenom télo nefunguje, ale hlava ano a smich neni zavisly na
tom, jestli se Vam hybou nohy. Vsak si to vyzkousejte - dokazete se smat vsedé nebo vle-
ze? Ja ano, dokonce mam pocit, Zze kdyz mam zachvat smichu, tak si musim sednout ne-
bo se néjak skrcit. Tak proC brecet, Zze syn potfebuje k zivotu invalidni vozik?

Prisel rok 2003 a v mém zivoté se néco velmi radikaliné zménilo. MUj zaméstnavatel bez
ohledu na feknéme polehcuijici okolnosti trva na tom, abych zménil pracovni misto. Nic
jsem neprovedl, naopak - nabizi mi Sanci ke kariéfe. K udivu véech po ni netouzim, odmi-
tam a koncim. Nechci se honit dalsi roky od rana do vecCera za obchodnimi Uspéchy.
Chci byt se synem, uzZivat si t€ch malych radosti, kterych si normalné vazit neumime. Roz-
hodnuti je okamzité, ale o to pevnéjsi. Uplynuly Ctyfi roky a ja dnes vim, Ze to bylo nejlepsi
rozhodnuti mého Zivota. Nikdy nebudu mit vycCitky sveédomi, Ze jsem se vykaslal na syna,
ktery mé potrebuje a budoval kariéru. Mame malo Casu na Zivot, ale o to musi byt vSech-
no intenzivnéjsi.

Po velké rodinné poradé mi moji nejblizsi umozni velky vylet do exotického svéta. Musi
to byt, je to pokus a ziskani zkusenosti pro dalsi budoucnost. Dnes uz vim, Ze spravny a per-
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spektivni. Stravil jsem tfi mésice na Novém Zélandu a privezl pro sebe a svou rodinu tolik
zazitkU a zkusenosti, Ze z toho Zijeme uz Ctyii roky a ja vim, ze budeme 7it i dal. Navstévu;ji
nas doma pratelé z Japonska, USA i Nového Zélandu. Dovezl jsem ten svét své rodiné az
domu. Syn je nad$eny a vzbuzuje to v ném nebyvaly zajem o cokoliv a kdekoliv na svété.
Neustale Cte v atlase a encyklopediich, sleduje dokumentarni porady, soupefi s nami
viemi, kdo toho vi o svété vic. Ma to tak obrovsky vliv na jeho Zivot, Ze se rozhoduji napsat
vlastni knihu. Je to dalsi pokus, vzbudit v ném jesté néco vic, touhu po poznani, po smyslu
Zivota, chut se nékam podivat a pak spolecné vytvorit n€jaké dilo — knihu, fotografie nebo
film. Véfime tomuto snu. Ziskavam nové a nové Ctenare své knihy a s kazdym dalsim roste
presvédceni, Ze je to ta spravna cesta. Doma vladne pohoda a nase cinnost ma svUj smy-
sl. Sméjeme se a Zijeme spokojené.

Postupem Casu se mi podarilo uspésnym prodejem mé knihy vydélat na drahy rehabili-
tacni pristroj a dalsi rehabilitacni pomUcky nutné pro pravidelné cviceni. Ba co vic, najed-
nou mam pocit, Ze tato ¢innost ma obrovsky vyznam. Spolecné se synem jsme vymysleli
dalsi smély cil. Pojedeme se spolu podivat na Novy Zéland, prohlédnout si mista, o kterych
piSu v mé knize. Naplnéni tohoto snu mé Zene dal a dal. Pracuji ve dne v noci, o sobotach
i nedélich. A stejné tak moje manzelka Alena, dcera Monika a Jirka. Syn usiluje o to, aby
mél co nejlepsi vysledky ve skole a udélal si jakysi naskok, aby mohl delsi dobu ve vyuco-
vani chybét. Vysledky na sebe nenechaji dlouho cekat. Vymazava na vysvédceni viech-
ny Ctyri trojky a kdyby navstévoval ,,vylepSovaci“ predméty jako télocvik Ci pracovni Cin-
nosti, mél by dokonce vyznamenani. V |été 2006 proto padlo definitivni rozhodnuti — ,,ANO
pojedeme!“. Zamluvil jsem letenky a ziskal pochopeni i souhlas vedeni $koly uvolnit Jirku na
mésic ze Skoly. Termin pobytu v nejvzdalenéjsi zemi svéta jsme zvolili na vanocni svatky a
mésic leden. DUvodU je nékolik — predevsim u protinozcU je teplo, vanoce nam umozni
poznat jiné tradice a zvyky, ale také Jirka nezameska uceni vic nez je zdravo. Co je duilezi-
té, mame pochopeni a podporu celé rodiny.

To co jsme zaZili béhem Sesti tydnU pobytu na Novém Zélandu, to byla prosté fantazie.
Nadherna zemé, prijemni lidé a az neskutecna koncentrace riznych prirodnich tkazl na
jednom misté. Méli jsme pUjcené specialni auto s plosinou pro elektricky invalidni vozik a
procestovali jsme po obou hlavnich ostrovech deset tisic kilometrd. Neni mozné véechno
napsat do nékolika fadkU. Snad mohu fict, Ze jsem nikdy v Zivoté nevidél svého syna $tast-
néjsiho. VSechny prekazky prekonaval s tsmévem a zaril jako slunicko. Tim jsme soucasné
byli $tastni i my vsichni ostatni. J& a m0j kamarad Stefan, ktery nam ve viem na Novém
Zélandu pomahal, jsme to vid€li na vlastni oCi. NaSe rodina a pratelé prozivali stejné poci-
ty na dalku, ale urCité stejné intenzivné. Byl to absolutni vrchol naseho Zivota.

V Zivoté vSak chceme bojovat dal. V téchto dnech dokoncujeme dokumentarni fim o
nasi cesté s invalidnim vozikem na konec svéta. Pracuji na druhé knize, ktera vsechny zku-
Senosti dokonale popise. V neposledni radé uskutecnujeme po celé republice cestopisné
prednasky s humanitarnim podtextem a umyslem nahlas fict vSem lidem se zdravotnim
handicapem, Zze maji v Zivoté Sanci. Chceme byt prikladem i pomocnikem. Jirka konci v
leto$nim roce zakladni $kolu. Spolecné jsme se rozhodli, Ze na stfedni $kolu prozatim nepU-
jde. Mame v planu posilit jeho vzdélani samostudiem i specialnimi kurzy v oblasti vypocetni
techniky. UmozZnime mu tak, aby se aktivné podilel na grafickych Gpravach fotografii i vy-
tvareni cestovatelskych dokumentU. Taky tim ziskame vice Casu na rehabilitaci a tfeba se
nam podari jesté jednou vyjet do svéta. Motivaci mame obrovskou, chtéli bychom spolu
absolvovat zahrani¢ni jazykovy kurz a dokazat viem, Ze i tato zkuSenost neni pro nikoho
tabu.
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Nechceme byt prikladem, ze déti se zdravotnim postizenim nemaji chodit do Skoly, ale
chceme, aby vsichni védéli, Ze diagndza neni konec. Naopak, mUze byt i zacatek a my se
urCité porveme o to, aby to byl zacatek Uspéchu. Stali jsme se spolecné s manzelkou Cle-
ny sdruzeni Parent Project a udélame vSechno proto, aby déti i rodiCe se stejnym zdravot-
nim postizenim vérili, Ze mohou zazit krasny Zivot. Potkali jsme spoustu odhodlanych rodicu,
ktefi bojuji stejné jako my, nékteri dokonce i vic. Musi se o tom védét, mluvit i psat. Nejsme
odepsani. Rozhodné mame Sanci prozit krasny Zivot a urCité mame nadéji, Ze se nemoc
bude dat I&Cit.

4.2. Lék, ktery se neda koupit

Eva Jakoubkova

Kdyz se mUj Kubik narodil, byla jsem spolu s celou rodinou $tastna a tésila jsem se na to,
jaké to bude byt maminkou. Tehdy jsem netusila, co ho v Zivoté Ceka a jaké zkousky nam
viem osud pripravi.

Prvni reakce na jeho diagnézu byla hroziva — plno litosti, bolest a obavy z budoucnosti.
Ale po kratké dobé jsem se rozhodla, Zze prece viechno nevzdam a budu délat vsechno
pro to, abych nepfiiemné duisledky Zivota Duchennem co nejvic zmirnila a pokud mozno
oddalila progresi co nejvic to pujde. Cviceni, rehabilitace, lazné. Véechno nAm pomahali
zvladnout nasi nejblizsi, bez jejich psychické podpory a odborné pomoci pani docentky
Havlové by to ani nedlo. Kubik vie zvladal s prehledem, dobre spolupracoval pri cviceni,
byl nesmirné trpélivy a ani pri vSech pobytech v nemocnici neztracel svoji dobrou naladu.

Asi od sedmi let je Kubik upoutan na vozik, postupné se i pres snahu zhorsila hybnost
nohou, rukou, rovnovaha, zkratka jak ja fikam jsme témér ucebnicovy priklad postupu
nemoci. Dnes je Kubikovi Ctrnact let a je jiz zcela odkazan na elektricky vozik a moji uplnou
obsluhu. Tolik pokud jde o Kubikdv fyzicky stav.

Mnohem dUlezitéjsi je ale to, Ze viastné diky Kubikové nemoci jsem se naucila jednu
moc dUleZitou véc. | kdy? to vidycky neni jednoduché, snazim se brat viechno z té lepsi
strAnky — na tom Spatném najit to lepsi. A to lepsi je vtomhle pripadé treba to, Ze mame
na sebe spoustu casu a snazime se uzit si ho co nejlip. Kubik je mUj nejlepsi spolecnik, je to
chytry, trpélivy a hodny kluk, muj ,,parfak® se vsim vsudy. Mluvime spolu o véem, t&sime ze i
z malickosti. Véci, na které ostatnim v béhu Zivota nezbyva Cas, jsou pro nas uplnym bo-
hatstvi. KdyzZ sviti sluniCko, kdyZ se nam povede hezky vylet, nebo kdy? se Kubikovi podari
nakreslit treba jen malicky obrazek.

Velikou zalibou je totiz pro néj kresleni, dokladem toho jsou stohy obrazk( u nas doma
a nedavno vydana knizka Psotnik obecny. Bylo moc tézké vybrat do ni to nejlepsi, ale
myslim, Ze se moc povedla, ohlasy na ni jsou moc prima. S napadem na knizku prila pani
doktorka Zuzana Vuckova na vystavé vytvarnych praci déti z prazské VFN, kde mél i Kubik
svoje prace. Se svymi obrazky se zucastnil mnoha soutézi, a podarilo se mu umistnit na
prednich mistech. Asi nejcennéjsim Uspéchem byla GcCast na 6. mezinarodni abilympiade,
ktera se konala v roce 2003 v indickém New Delhi. Kubik tu uspél i a privezl si dvé medaile -
jednu stfibrnou a jednu zlatou, kterd byla jedina z celé nasi abilympijské vypravy. Cely
tenhle vylet byl Uzasny, samotn& cesta byla dobrodruzstvim a mame z ni oba zazitky a
kamarady na cely Zivot.
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Nejvétsim bohatstvim na Kubikovych obrazcich je to, ze vSechna jeho zvifatka a po-
staviCky jsou veselé. Proto taky vsichni nasi znami a cela rodina maiji z jeho obrazkd radost.
KdyZ se totiz podivate treba na rozjarena prasatka v lese, musite mit hned lepsi naladu a
pousmat se. Kubikovy obrazky jsou pro mé takovou odménou za veskeré mé snazeni o to,
aby byl jeho Zivot co nejpfijemnéjsi. Obrazky pomahaiji i jemu, mUze tak i pfes svoji nemoc
pocitit uspokojeni, které maji zdravé déti napiiklad ze svych sportovnich vykonU.

Myslim, Ze Kubik dokazal zvladnout se svoji nemoci spoustu veéci, které se nepodari ani
zdravym détem. | kdyZ ho poslouchaji tlapky ¢im dal tim méné, porad se snazi kreslit. Kres-
leni je pro n€j néco jako droga, |ék, ktery se neda koupit, a pfece pomaha jemu i nam
viem okolo. Preju viem, ktefi maji podobné postizeného malého Clovéka, aby se jim po-
dafilo najit také spravny zpUsob, jak nemoc obejit, kdyZ uz nad ni nemUzeme vyhrat.

4.3. Na kolotoéi - rady a zkusenosti rodi¢U

Parent Project

Diagn6za DMD nevyhnutelné ovlivni kazdého blizkého Clovéka ditéte: rodiCe, prarodi-
Ce, dalsi ¢leny rodiny, kamarady. Kazdy reaguje na tuto skutecnost jinak. ZpUsob, jak lidé
prijimaji takovéto zavazné zpravy se lisi od Clovéka k Clovéku. Pocity jako smutek, zlost a
Sok jsou zcela bézné.

V nékterych pfipadech je pro rodi€e velice stresujici i zpusob, jakym jim byla diagno-
za sdélena.

,Diagnéza mi byla sdélena asi tim nejhorsim zpJsobem, jaky byl mozny a to po telefo-
nu. Méli jsme si zavolat, jestli jsou uz hotové vysledky odbérd na genetice. Pani laborantka
nam nejdrive rekla - vie je v poradku, diagnéza se nepotvrdila, jen co jsem ji rekla, ze mi
spadnul kdmen ze srdce, tak mirekla - ja jsem se spletla, diagnéza se bohuzel potvrdila,
pry se prekoukla v pocitaci. Bylo to néco Sileného, jesté ted mi béha mraz po téle, kdyz si
na to vzpomenu.*

mama Jirky

,Diagnéza nam byla sdélena prfimo bez urc¢eni kompletnich vysledkd véetné genetic-
kého vysetreni. Ty pozdéji (asi po tfrech mésicich) vse potvrdily. Prvni setkani s diagnézou
bylo v Thomayerové nemocnici v Kréi u doktorky, pfimo do oci a pred Danielem nam na-
tvrdo rekla co nas ¢eka a nemine, vcetné toho, Zze neni nejmensi Sance se z toho srabu
dostat a v podstaté nam doporucila, abychom méli dalsi dité. Jeji jedina rada byla, af po
tomto sdéleni nejezdime hned domd, ale nékde se nejdrive projdeme a zacneme uvazo-
vat o psychiatrovi.”

rodice Daniela

Nékdy jsou pocity zlosti, smutku a beznadéje namifeny na Iékare, ktery stanovi diagno-
zu, nékdy se rodice zacnou obvifiovat, po kom dit& tuto nemoc ziskalo, &i je to vina? Cas-
to se lidé ptaji: ,,Pro¢ pravé moje dité&?" Casto obviriuji Boha. Je tteba mnoho ¢asu, ne? se
s touto diagndzou lidé smifi. Optimismus a pevné zazemi dokazi redukovat pocity uzkosti a

v vy

tecCnosti a mohli zviadnout kazdodenni péci o takto nemocné dité, je naprosto samozrej-
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mé obratit se na psychologa. RodiCe, kteri vyhledaji odbornou pomoc, by to neméli po-
vazovat za néjaké selhani, naopak je to velice pozitivni krok a pomUzZou tim nejen sobé.

Co rodic¢e prozivali po sdéleni diagnozy?

»HrUzu a beznadéj, najednou jsme nevédéli, jak budeme dal zit a neméli jsme koho se
zeptat, byli sjme najednou na tu neuvéritelnou tihu sami.”
rodiCe Daniela

,Asi jako vsichni - Sok, beznadéj. Ja jsem to, ale jiz tusila, nAhodou jsem Cetla v jednom
Casopise pro maminky, ze tato nemoc postihuje jenom chlapce. Byla jsem se synem
v nemocnici na vysetreni, kde zjisfovali pro¢ ma syn zvysené jaterni testy, honili nas do
schod( a zjisfoval, i jak se syn zveda ze zemé ($plhani) a jak zvladne drep. Byla jsem pravé
v sedmém meésici tehotenstvi s mladsim synem.Kdyz se mé doktorka zeptala, jestli to dité
co cekam je taky syn a ja odpoveédéla ano - na ten jeji pohled nikdy nezapomenu - uz
jsem tusila, co nas ceka a o jakou nemoc se jedna.”

mama Jirky

Jak se s nemoci snazi rodi¢e vyrovnat?

»Nejspi§ asi tim, ze jsme zacali bojovat a hledat (samozfejmé kazdy jinak a v jiném smé-
ru), plné nas to pohltilo, a to nas asi na zacatku zachranilo, ale nemyslim, ze jsme se
s nemoci nékdy vyrovnali, spiSe jsme se s ni naucili Zit.*

rodice Daniela

»Nijak a nikdy. Chceme bojovat a maximalné vyuzit vSe co jenom trochu jde.”

rodice Jirky

.Méla jsem na vybér: zacit bojovat nebo to vzdat. Rozhodla jsem se bojovat. Prace
pro déti s touhle strasnou diagnézou mi pomaha nejvic a mam pocit, Ze mUzu néco udé-
lat, néco zménit.“

mama Martina

Na otce jsou Casto kladeny pozadavky, ze budou schopni byt oporou. Diagnéza DMD
mUze vyvolat pocity bezmoci. Je velice dileZité, aby otcové tyto svoje pocity s nékym
sdileli, s manzelkou, partnerkou, terapeutem, pritelem. Hlavné by otcové neméli své city
hromadit v sobé&, presto, Zze to od nich spoleCnost Casto ocekava. Pamatujte, ze kazdy
Clovék ma svUj vlastni zpUsob, jak fesit problémy. Jakmile dité zacne ztracet svoje pohy-
bové funkce, potrebuje travit hodné Casu prave se svymi otci. Otec ma v tomto obdobi
velice dUlezity tkol a je pro svého syna velkou oporou.
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Co rodiéum nejvice pomohlo zvladnout nejtézsi obdobi?

,»Jyn, ktery je naprosto v pohodé a raduje se z kazdé malickosti. Na rozdil od zdravych,
kteri se kvUli kazdé malickosti rozciluji.
tata Jirky

,Urcité moje mamka, ta mi pomohla a pomaha nejvic, rada bych napsala manzel, ale
ten nas pred lety opustil a zaloZil si novou rodinu, ten mi nepomaha vibec.“
mama Jirky

»,Myslim, Ze mou nejvétsi pomoci nebo spise vyhrou bylo, Ze jsme s manzelem zUstali
spolu a jsme na vSechno dva. Pro nas oba byl nejvétsi pomoci primar’ nemocnice v misté
bydlisté, ktery pro nas udélal opravdu moc z lidského i medicinského hlediska.*

mama Daniela

»Nejvic mi pomohli ostatni rodiCe, kteri to taky nevzdali a dokazou pomoct v téch nej-
horsich situacich.”
mama Martina

Jaky je kazdodenni Zivot s DMD?

,,Diky svym aktivitam je pro mé smyslem Zivota dokazat, ze diagnéza neni konec, ale
moze byt i zacatek.“
tata Jirky

»1€Zk0, jsou dny kdy je to lepsi, ale jsou i dny pIné smutku a beznadéje.Nejhorsi obdobi
bylo, kdyz syn prestaval chodit, padal a byl smutny, Ze to nezvlada.Nejtézsi bylo, kdyz mu-
sel po letnich prazdninach poprvé do $koly na vozicku.Bal se reakce déti a okoli, ale ve
Skole byly déti pani ucitelkou pripraveni a viechno probéhlo tak néjak lehce.
néjakou zatéz.Naucili jsme se, ze je urcity Cas na cviceni, hrani, protahovani a odpocinek.
Musime to dodrzovat a syn to respektuje, nékdy sice brbla, ale vi, Ze se prosté urcité véci
délat museji.”

mama Jirky

,»Je to kolotoc, ze kterého by si clovek pral vystoupit ale ono to nejde.*
mama Martina

»-Naucili sjme se s nemoci Zit a presto se snazime, aby Daniel Zzl co moZna nejvic nor-
malni Zivot, ktery se moc neodlisuje od jeho vrstevniky. A zaroven neustale re$ime problé-
my kolem $koly a asistence, pomUcek pro Daniela, novy socialni zakon atd.*

rodice Daniela
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Co muzete poradit rodi€um, ktefi jsou na zaéatku cesty?

,Pokud jste vzdali nadé€ji na vyléceni, nevzdavejte ani jednu minutu, kterou si mdzete
uZit se svym synem®.
tata Jirky

.Nebat se promluvit si i s ostatnimi rodicCi stejné nemocnych déti, Taky jsem snad prvni
dva roky, co jsem se o synové nemoci dozvédéla, nechtéla s nikym mluvit a ani vidét déti,
které jsou starsi a jejich nemoc pokrocila.Uzavrela jsem se pred svétem a byla sama s tou
hnusnou nemoci. Pak jsem ale poznala ostatni rodiCe déti s DMD a moc mi to pomaha,
mam se s kym poradit a na strankach Parent Projectu jsem kazdy den.

Naucit se zit s DMD a snaiit se Zivot prozivat jak to jen jde.Ja jsem asi Silenec, ale ja se
synem snazim dostat kam to jen jde, nechci aby byl o néco oSizeny. Vytahnu ho tfeba na
vozi¢ku ¢tyfi poschodi (a to ma syn 58 kg), chystame se v Brné na Spilberk a jiné hrady a
zamky, v lété chodime na koupalisté, i kdyZ neni bezbariérové, chodime do kina, divadla.*

mama Jirky

.Nevzdat se a nedovolit té nemoci, aby nas pohltila a sebrala nam vsechno, na ¢em
nam zalezi, a co je pro nas dulezité. Bojovat, aby nAm nakonec nevzala to nejcennégjsi co
mame.*“

mama Daniela

Jak zvlada svoji nemoc vas syn?

-Nejlépe z nas viech, raduje se z kazdé malickosti. My pak mame snahu mu téch ma-
lickosti nabidnout co nejvice.”
tata Jirky

,Obdivuji svého syna za to jak svoji nemoc zvlada, malokdy si na néco stézuje, je chyt-

ry a i pres svoji nemoc ma spoustu zajmU a dovede byt $fastny. Nejhorsi jsou rana, kdy mi
syn rekne, mami zase jsem mél chodici sen a celou noc jsem prochodil. Ach jo.“

mama Jirky

,,PO télesné strance je na tom vzhledem ke svému véku asi trochu hdre nez by mél byt,
coZ zrovna moc potéesujici neni. Po duSevni strance je v klidu a pohodé a spi$ se s nemoci
aZ moc ztotoznil nez, aby s ni bojoval, coz? asi taky neni uplné v poradku.*

mama Daniela

,Urcité to zvlada lip nez ja. Neztraci nadégji, Zze se najde Iék a on bude zase chodit.
Otazky jako: proc¢ uz nechodim? Kdy zas budu chodit? To jsou otazky, ktery nejdou jen
pod kUzi ale pfimo do srdce. Vidy mu odpovidam, Ze se s tatou snazime délat viechno
proto, aby Iék byl uz brzy. Ze na tom problému pracuji stovky védcU na svété. Nedovedu si
predstavit, ze bychom Zili bez této nadeje”

mama Martina
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Jaké zkuenosti nebo rady by jste radi predali ostatnim rodiéom?

,V témeér kazdém prdsvinu Ize udélat aspori néco malo ke zlepseni situace, zmirnéni
dUsledkd.V podobném prdsvihu jsou statisice rodicU. Diky internetu mohou ,,novi“ rodice
ziskat rychle ddlezité informace, rady, zorientovat se v problematice.

Diky internetu se mohou zapoijit do reSeni problému na statni nebo i mezinarodni trov-
ni. U spousty nemoci u? takovéto organizace funguji. Kdyz ne v CR tak urc¢ité v zahranici.
Nespoléhejte na Iékare, jejich dité nemocné neni, oni se kvlli vasemu ditéti nepretrhnou
Vzhledem k tomu, Ze existuje prilis mnoho chorob a u nas az na vyjimky nejsou Iékari zamé-
feni jen na jednu diagnozu, nelze ocekavat, ze budou védét o chorobé prvni, posledni, ze
budou denné sledovat novinky. V tomto sméru jsou rodiCovské debatni severy daleko
rychlejsi zdroje nejCerstvejSich informaci. Shanéjte si sami informace, predavejte je |éka-
rom, tlacte je do akci, které jsou na mistni Grovni proveditelné. Snazte se je tlacit do mezi-
narodni spoluprace se $pickovymi zahranicnimi pracovisti.Bez rizika pro pacienty nové léky
nebudou vyvinuty, ale zvazte jestli riziko ucasti v klinickych testech neni prili§ vysoké.*

tata Misi

Maminky déti s DMD se velice Casto obvinuji tim, Ze mohou byt prenaseCkami. | prese
vSechno obvinovani, genetické vady nejsou ni¢i chybou. Mutace Casto vzniknou zcela
spontanné. Hnév, strach, smutek a vina jsou zcela bézné pocity spojené s diagnézou
DMD. Cas, ktery je pred Vami naplini dny $patné ale i dobré.

Jsem prenasecka?

Jedna z véci, kterou je dobré po diagnostice udé€lat, je zjistit, zda je matka prenasecCka
Ci nikoli. Pfiblizné 70 % pfipadd DMD vznika pravé timto zpUsobem. Geneticky test, ktery
urci zda je matka prenasecka nebo ne, midze pomoci pii budoucim rozhodovani o dalsim
ditéti. Je dUlezité védét, ze ne vidy je pricinou nemoci ditéte poskozeny gen matky. 30%
pripad( vznika v diUsledku spontanni mutace (poskozeny gen se poprvé objevi u ditéte).
Kazdy ¢lovék mize dorucit genetickou mutaci ke svym potomkOm.

Vztah ke svému synovi

Je to velice tvrdé, smifit se s touto diagndzou. Je prirozené, ze vas syn, rodina, pratelé,
ucitelé, ti vSichni se budou ptat. Nékolik rad, jak v téchto situacich reagovat:

e kdyz se vas dité zeptd na DMD, odpovézte mu upfimné, jak jen muizZete a
s ohledem na jeho vék a psychickou vyspélost

¢ nikdy nezapominejte, Ze vas syn je individualni osobnost a neni to jen diagnéza
DMD

e neobvinujte se, skutecnost, ze vas syn trpi DMD neni vasi chybou

e zamérte se na aktivity a konicky, kterym se vas syn mUze vénovat a které ho po-
vzbuzuiji

e déti s DMD casto najdou zpUsob, jak se tcastnit riznych aktivit
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e jednejte se svym synem stejné jako s ostatnimi détmi, davejte mu lasku, podporu,
vyzaduijte disciplinu, zodpovédnost

e povzbuzujte ho k udrzeni nezavislosti bez nadmérné starostlivosti

e vytvorte v rodiné takové ovzdusi, kdy se nikdo nebude obavat na cokoliv o DMD
zeptat

e snazte se planovat rodinné volno i s ostatnimi Cleny rodiny

e budte trpélivi pfi feseni problémU, které prOb&h nemoci prinese, respektujte jeden
druhého pfi riznych zpUsobech feseni téchto problém

e rozdélte si povinnosti pii péci o svého syna, at kazdému zUstane trochu ¢asu pro
sebe

e Zijte souCasnosti, nenechte se ovlivihovat budoucnosti

e spoléhejte na své pratele, rodinu a vzajemnou podporu

e nebudte k sobé prili§ tvrdi, ocente sebe za to, Ze se dok&zete s problémy vyrov-
nat

e budou dny dobré i Spatné. Téste se z t&ch dobrych, i presto, Ze prijdou i ty Spat-
ne.

Pristupnost okolniho prostredi

S jakymkoliv hendikepem se méni kazdodenni potfeby. Ani DMD neni vyjimkou, zvlastée
az prijde okamzik, kdy bude tfeba do bé&zného Zivota zaradit i invalidni vozik.

PoloZte si otazku, jak je vas domov pripraven na nezavisly pohyb ditéte. Vas syn se bu-
de potifebovat pohybovat uvnitf domu nebo bytu a bude chtit zUstat nezavisly, jak jen to
bude mozné, nebude moci prekonavat schody.

Dalsi otazku, kterou by si rodice méli polozit je: Dostane se mUj syn snadno z domu?
Bude schopen se dostat sdm dom(?

4.4. Rodiéum nové diagnostikovanych déti

Parent Project, Mgr. Helena Chladova

Stanoveni diagnézy

Pro vétsinu rodicy je stanoveni diagnézy DMD bleskem z Cistého nebe, ranou osudu.
Mnohdy je diagndza stanovena jiz ve véku, kdy se jeSté neprojevuji fyzické priznaky ne-
moci. Varovnym ukazatelem pro pediatra mohou byt nékolika nasobné zvysené hladiny
CKP (kreatin kynaza) v krvi. Zvyseni téchto enzymU ukazuje na svalové poskozeni. Pode-
ziteni na DMD by mélo byt vidy potvrzeno analyzou DNA. Ve vice nez 80 % je
v dysrofinovém genu odhalena pricina nemoci - tzv. dalece nebo mutace pfislusného
exonu. Dalece stru¢né receno znamena, ze dany exon v genu chybi Upiné, mutace sou-
visi s poskozenim exonu, s jeho zménou. Kazdopadné tyto vady v dystrofinovém genu zpU-
sobi, Ze t€lo nemocného neni schopno produkovat dystrofin. Dystrofin je bilkovina odpo-
védna za tvorbu a fungovani svalovych bunék. Pokud v téle neni pritomen, svalové bunky
pouze odumiraji a nové se jiz netvori.
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Projevy nemoci

Pokud je dité diagnostikovano pozdéji nez ve Ctyrech letech, rodiCe jiz Casto sami po-
zoruji odchylky v urCitych aktivitach ditéte:

e chize do schodU (dité vétsinou nestfida nohy, na schod naslapuje jednou, sil-
néjsi nohou)

e vstavani ze zemé (dité vstava specifickym zpUsobem, ktery je oznacovan jako
GowersUv zpUsob)

e béh je tézkopadny, kolébavy

e Casta chize po $pickach

e lytkové svaly jsou zvétsené

e dystrofin nechybi pouze ve svalech ale i v mozku. Proto je u mnoha pacientd ta-
to nemoc spojena i s poruchami uceni a chovani a se zménou v oblasti emocni

Novy rezim rodiny

Chce to cas, aby si vsichni zvykli na novy rezim. VSechno nejde zvladnout hned per-
fektné. Nestresujte se, Zze néco nezvladate. Musite predevsim Zit a to pokud mozno ,,nor-
malné“. Snazte se udrzet si svoje zajmy a koniCky. Na praktickém zvladnuti nového rezimu
by se méla podilet cela rodina, i kdyz nejvetsi dil zodpovednosti Casto leZzi na maminkach.

Adaptace - zvykani si na novy fad, na nové ukony, které jsme nuceni zarazovat do po-
radku jiz zazitého - to vSe je opét proces, ktery se odehrava v Case. Na zakladé dlouho-
dobé zkusenosti mUzeme fici, Ze Cas pro zaziti nového, tak aby se to stalo béznou rutinou,
trva zhruba rok.

Neodmitejte pomoc, kterou Vam nabizi Vase okoli — pribuzni, pratelé, sousedé znami.
Naucte se v pripadé potreby se s Zzadosti o pomoc na né také obracet. | oni chtéji byt
velmi Casto platni a uzZiteCni a umoznite-li jim to, prosp€je to v kazdém pripadé Vasi vza-
jemné komunikaci.

DMD stejné jako kazda jina zavazna nemoc ovlivni Zivot celé rodiny. Rezim rodinného
Zivota se musi plizpUsobit potfebam nemocného ditéte. Ale na druhou stranu je pozitivni
pokud se rodina mUze i nadale vénovat aktivitam, které méla i pred zjisténim diagnozy
ditéte. Naplanujte pro dobu volna takové aktivity, které zviadnete i s vozikem, neizolujte
dité i za cenu organizacni a fyzické narocnosti.

Pokud je dité s DMD prvorozené, maji rodiCe Casto pocit, Ze se musi vénovat plné ne-
mocnému ditéti a maji velké obavy mit dalsi dite. Nemocné dité potfebuje sourozence
stejné jako zdravé. Novy Zivot Vam vedle starosti pfinese i mnoho pozitivniho a pomuze
Vam odpoutat se od stereotypu, kdy se vse tocCi jen okolo DMD. Rozhodovani, zda mit dal-
§i dité neni jednoduché, obzvlast pokud je matka prenaseckou.

S odstupem cCasu je mozné zhodnotit, co rodi€¢im nejvice pomohlo prekonat nejtézsi
obdobi:

¢ najit nékoho, kdo je v podobné situaci
e mit nékoho blizkého, kdo je schopen se o syna postarat, abych mohla nabrat
nove sily a mit néjaky Cas sama pro sebe
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Dité s DMD potrebuje harmonické rodinné zazemi jesté vice neZ zdravé déti. Je velice
duilezité, jak se s faktem DMD vyrovnaji rodiCe, to se zpétné odrazi na psychickeé i fyzickém
stavu ditéte. Dité nikdy nesmi mit pocit, Zze je nékomu na obtiz. Je toho mnoho, s Cim se
dité s DMD musi béhem Zivota vyrovnat a pokud postrada dostatecnou oporu, mUze se to
nezadoucim zpUsobem promitnout i do zdravotniho stavu. Proto je nezbytné nutné, aby
se v péci o nemocné dité rodiCe stridali. Maminky, které travi s détmi veskery Cas potrebuiji
prostor pro vilastni duSevni hygienu, setkani s prateli, zménu prostredi, Cas bez DMD.
V opacném pripadé hrozi stav prepéti az psychického vyCerpani, které ma zpétné nega-
tivni vliv na celou rodinu.

DMD neznamena pro rodinu pouze psychickou a fyzickou zatéz ale nemoc mUze vy-
znamné ovlivnit i financni situaci rodiny, v pfipadé, Ze jeden zrodicU z0stane s ditétem
doma. Nezanedbatelné jsou také naklady na vyZivové doplnky, které pojistovna nehradi.
V pripadé Koenzymu Q10, protandimu, carnisinu a dalsich vitamin0 a vyZivovych doplIriky,
které mUZou vyrazné zlepsit kvalitu Zivota déti s DMD se mUzZe jednat aZ o nékolik tisic korun
mesicné.

V obdobi, kdy Vas syn usedne na invalidni vozik je treba zajistit mnoho nezbytnych
pomucek pro zvladani béznych dennich UkonU, popfipadé prestavét socialni zafizeni, vy-
meénit byt v patfe za byt v prizemi. PomUcky, jako jsou mechanické Ci elektrické voziky ro-
dice ziskaji na zakladé doporuceni neurologa nebo ortopeda, ktery vyplni poukazy pro
pojistovny. Existuje také moznost obratit se na socialni odbor v misté bydlisté a pozadat si o
prispévek na tzv. kompenzacni pomUcky (el. skitry, polohovaci el. rosty, vertikalizacni sto-
jany, zavésné mobilni systémy...). V pripadé&, Ze je rodina v nepriznivé situaci a potrebuje
zajistit pécCi o syna s DMD je zde také mozZnost obratit se na rizné nadace a nadacni fon-
dy.

4.5. Zivot s vozikem - €asté otazky rodi€u
Hellen Posselt, Parent Project Australie

MUZe muj syn prestat chodit, pokud budeme pouzivat vozik, kdyz jesté chodi?

pada a chlze se stava ¢im dal obtiznéjsi, by nemélo nikterak ovlivnit to, Ze dité prestane
chodit Gplné. Naopak, vozik mu pomUze se zapoijit do spolecnych aktivit, které by jiz sdm
nezvladal. Pouziti voziku je vtomto obdobi urceno spiSe na prekonani delSich vzdalenosti
nebo tam, kde hrozi nebezpecdi Grazu pfi padu. Vidy méjte na paméti, Ze emocionalni a
socialni vyvoj je nesmirné dUlezity, pokud dité nemuize byt nezavislé, bude se citit izolova-
né.

Je lepsi mit invalidni vozik, na kterém bude jezdit syn sam a bude tak cvicit paze?

Ne!! Voziky na ru¢ni pohon opravdu nejsou vhodnym druhem cviceni pro pacienty s DMD,
jde o velice tézké cviCeni. Svaly ramen a pazi ochabuji stejné jako na dolnich koncCeti-
nach, proto takovato zatéz neni pro dité vhodna. Silu v hornich konCetinach chlapci po-
trebuji pro aktivity, které nezpUsobuiji prili§ velkou Unavu. Nejlepsi zpUsob cviceni je plavani
a hydroterapie. Jizda na kole s lehkym prevodem je také prospésna.
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MUj syn potfebuje invalidni vozik a ja bych mu chtéla koupit o néco vétsi vozik, bojim se,
Ze syn rychle vyroste. Terapeut mi to rozmlouva, co mam délat?

Vas terapeut vam radi dobife a ma urcité ddvody k tomu, jaky vozik vam doporucil. Voziky
uz dnes maiji rizné systémy, které umoznuii rozsifovat rizné Casti podle toho, jak dité roste.
Vozik by mél byt predevsim pohodiny pro dité a také umoZznovat spravné sezeni. Pokud je
vozik prili§ Siroky nebude mit dité adekvatni podporu k sezeni. Vas terapeut bude sledovat
jak dité sedi a také monitorovat a mél by vas upozornit pfi nespravném sezeni na mozné
riziko vzniku skoliézy. Vhodny vozik by mél byt uzky na Sitku ditéte s moznosti rozsifeni do
stran, mél by mit nastavitelné loketni opérky rukou i nohou, které umozni ditéti soumérné a
pohodiné sezeni.

Syn nechce na voziku pouzivat opérku hlavy a nechce ani zadovou opérku.

Tyto dvé pomUcky jsou opravdu dUlezité pro udrzeni rovné patere. Zadova opérka poma-
ha udriovat spravnou pozici patere, kdy? dité odpociva ale jinak se mize predkionit a
sedét bez pomoci opérky. Opérka hlavy je nesmirné dullezita jako ochrana pri jizdé do
kopcU nebo pfi prudkém zastaveni. Vétsina chlapcU s DMD ma oslabené svaly na predni
Casti krku a svaly brisni, proto je pro né obtizné se v téchto situacich narovnat. Opérka
hlavy jim dava pocit bezpedi a také zabrarnuje nahlému predklonéni a prudkému zaklonu
hlavy.

Pfemysleli jsme o tom, Ze by byl lepsi elektricky skutr nez mechanicky vozik.

To zavisi na potfebach ditéte a vasich moznostech. SkUtr je dobrou alternativou pro jesté
chodici chlapce a Ize jej kombinovat s invalidnim vozikem. Nevyhodou skitr¥ je, Ze nemaiji
elektronicky nastavitelné opérky nohou ani zad.

Slysel jsem, ze je dulezité ménit ovladaci paéku z jedné strany na druhou kazdych Sest
mésicu?

Toto Casto terapeuti doporucuji. Je problém, ktery nazor je spravny. Podle mych zkuSenosti
ovladaci packa nebyla nikdy problémem, spi§ §lo o to, zabezpecit chlapce, aby se pri
jizdé nenaklanél v Zzadném sméru. Je treba neustale hlidat:

e zda sedatko neni prili§ Siroké, tak aby se chlapci nemuseli vyklanét na lo-
ketni opérku na jednu Ci druhou stranu

e loketni opérka musi byt ve spravné vysi, aby zajisfovala dobrou oporu

e ovladaci paka by méla byt hned pod dominantni rukou, tak aby na ni
chlapec dobie dosahl, technik by mél byt schopen skUtr upravit tak, aby
zajisfoval spravné sezeni a bezpecnost ditéte

KdyZ bude syn sedét ve voziku po cely den, budou jeho svaly jesté vice ochabovat?

Ano, neni dobré nechat dité sedét po cely den. Je treba pod dohledem fyzioterapeuta
pravidelné cvicit s ohledem na jeho stav a vék. Je lepsi veétSinu Cast dne stravit mimo vozik.
Vétsina chlapcU miluje plavani nebo hydroterapii, kde se mohou bez omezeni a namahy
volné pohybovat. To jim také pomaha cvicCit dychaci svaly, zazit legraci a hlavné nebyt
na voziku. Strecink pomaha protahovat jeho zkracené slachy. Nékteri chlapci zvladaji no-
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sit ortézy, jini pouZivaji stojany, nékteri cvicCi tim, Ze leZi na brichu se zatizenim zadecCku a
kotnikd.

Mému synovi je Sest let a moc rad se mnou chodi nakupovat ale rychle se unavi a pada.
Jeho terapeut chce, abychom poridili vozik ale ja chci radsi ko¢arek. Co je vhodnéjsi ?

To je tézké rozhodnuti pro viechny rodice, zvlasté nové diagnostikovanych chlapcU. Pro
né je vozik strasnou realitou. Chlapci se velice brzy unavi a potfebuji pomoc na delsi vzda-
lenosti. Pro vylety do parku nebo jinam, mUzete pouzit tfikolku, kterou rodice pomahaiji
tahnout nebo néjaky vozik na hrani.
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5. PARENT PROJECT - VYZKUM, LECBA, NADEJE

5.1. Vyzkum - souc€asny stav zahrani¢niho vyzkumu DMD/BMD

Ing. Miroslav Stuchlik

KdyZ byla v roce 1987 objevena geneticka priCina Duchenneovy a Beckerovy svalové
dystrofie, slibovali védci tucinnou IéCbu do dvaceti let. Prave letos je to dvacet let a UCin-
na léCba stale jesté neexistuje. V soucasnosti probiha vyzkum potencialnich 1ékd na néko-
lika universitach, védeckych pracovistich a farmaceutickych firmach po celém svété.
Prvni Iéky jsou jiz ve fazi klinického ovérovani, dalsi Cekaji na povoleni klinickych testd, dalsi
se ovéruji na zvifatech. Podle nejoptimistiCtéjs§ich odhadd by prvni Iéky mohly byt
k dispozici do péti let. Vyvijené terapie Ize rozdélit do dvou skupin: modifikujici terapie a
kauzalni terapie.

1. Kauzalni terapie

Kauzalni terapie eliminuji skuteCnou pricinu onemocnéni — mutaci v dystrofinovém genu.
Kauzalni terapii v pripadé DMD jsou bunécné a genetické terapie.

1.1. Bunécné terapie

Bunécné terapie jsou zaloZzeny na nahradé bunék s poskozenym genem pro dystrofin bun-
kami se zdravym genem. K tomu se vyuzivaji specialni druhy bunék schopnych premeénit
se na svalova viakna - tzv. kmenové bunky. Kmenové bunky Ize ziskat od zdravého jedin-
ce, tam ale hrozi vazné nebezpeci odmitnuti techto bunék imunitnim systémem pacienta,
coz mUze vést aZz k jeho smrti. Proto se zkousi i vyuZiti kmenovych bunék pacienta s uméle
vnesenym genem pro dystrofin.

Velmi nadéjny pokus proved! italsky tym vedeny profesorem Cossu. Pouzili kmenové buriky
nachazejici se ve sténach cév, tzv. mesoangioblasty. Na psim modelu DMD odzkouseli jak
vlastni mesoangioblasty inflkované AAV virem s minidystrofinovym genem tak i darcovské
mesoangioblasty. Lepsich vysledk( bylo dosazeno s darcovskymi mesoangioblasty, neni
ale jisté jestli tyto lepsi vysledky nejsou zpUsobeny imunosupresivy, které psi s darcovskymi
kmenovymi bunfikami museli dostavat. Prvni pokusy s mesoangioblasty na lidech planuji
Italové na rok 2008 nebo 2009.

Prvni pokus s kmenovymi burikami odebranymi z pupecni $ndry novorozencU proved! pro-
fesor Zhang Cheng z Ciny. Tato IéCba prinesla nejdrive mirné zlep$eni pacientova stavu,
po 275 dnech pacient ale zemrel na imunitni reakci darcovskych bunék.

LéCbu pomoci myoblasty zkousi Dr. Tremblay z Kanady. Darcovské myoblasty injikovali do
malé oblasti svalu. Myoblasty splynuly se svalovymi vliakny pacient0 a obnovila se v nich
tvorba dystrofinu. Nevyhodou této metody je, Ze myoblasty pronikaji jen do velmi malé
vzdalenosti od mista vpichu a procento svalovych bunék s funkénim dystrofinem je malé i
bezprostredné okolo mista vpichu.

Z dlouhodobého hlediska jsou bunécné terapie velmi nadéjné, umoznily by IéCbu viech
pacient bez ohledu na typ mutace, jejich vyzkum je ale teprve v pocatcich a neni moz-
no fict kdy nebo jestli vibec povede k 1éCbé DMD.
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1.2. Genetické terapie

Cilem genetickych terapii je obnova tvorby dystrofinu, dosahuje se toho pomoci riznych
metod. Jsou metody které zkousi dorucit dystrofinovy gen prfimo do svalovych bunék. Dalsi
metody jsou zalozeny na modifikaci procesu tvorby dystrofinu z vlastniho poSkozeného
dystrofinového genu tak, aby poskozena cast genu byla ignorovana a bunky byly schop-
ny produkovat alespon neuplny, Castecné funkcni dystrofin. Jiné metody jsou zaloZzeny na
zvy$eni nebo snizeni produkce jinych genu, které by mohly ovlivnit postup choroby

1.2.1. Plasmidy

Prvni klinicky test pfi némz byla obnovena tvorba dystrofinu ve svalovych bunkach
provedli védci z francouzského vyzkumného strediska Genethon. K pokusu pouzili
plasmidy obsahuijici gen pro dystrofin. Nevyhodou této metody je, Ze plasmidy pro-
nikaji jen do malé vzdalenosti od mista vpichu a maji malou Gcinnost pri pronikani
do svalovych vlaken. Ve spolupraci s firmou Mirus jsou provadény pokusy s cilem
zvysit efektivnosti této metody. Zvyseni tvorby dystrofinu na terapeutickou Uroven
ale zatim nebylo dosazeno.

1.2.2. Biostrophin

Daleko nadéjnéji vypadaji pokusy dopravit dystrofinovy gen do svall pomoci vird
jejichz vlastni geny byly nahrazeny genem pro dystrofin. U&inné virové nosice neboli
vektory jsou ale velmi malé a nevejde se do nich cely dystrofinovy gen, proto se za-
tim zkousi jen v kombinaci s minidystrofinovym genem. To je gen u néhoz jsou vypus-
tény ty Casti, které podle predpoklad’ nemaiji zasadni vyznam pro funkénost dystro-
finu. Biostrophin, prvni I€k na tomto principu se jiz zaCal klinicky ovérovat, vysledky
by mély byt znamy do konce roku 2007. Vyhodou tohoto Iéku je, Ze ,,zabird" na ja-
kykoliv typ mutace, nevyhodou, Ze pouze prevadi DMD na BMD protoZze od mini-
dystrofinu se plna funkénost neocekava. Hledani Gcinnéjsich vektord i minidystrofi-
novych genuU pokracuje.

1.2.3. PTC124

Asi nejnadéjnéjsi jsou zatim vysledky test0 slékem nazyvanym PTC124. PTC124
umoznuje bunécnym mechanismim obejit bodovou mutaci vedouci na predcasny
stop kodon a vytvorit funkcni dystrofin. Bohuzel, tento |€k bude mozno poufZit jen asi
u 10%-15% pacientyd. V soucasnosti probiha ovéreni toxicity a Gacinnosti na prvnich
pacientech, do konce roku 2007 by mély byt znamé vysledky.

1.2.4. AONy

Daleko SirSi uplatnéni nez PTC124 by mély mit antisense oligonukleotidy, zkracené
AONy. AONYy funguiji tak, ze vyblokuji vhodny kus dystrofinového genu v blizkosti po-
$kozeného mista a umozni bunécnym mechanismUm tvorbu zkrAceného ale aspon
Castecné funkcniho dystrofinu. Predpoklada se, ze AONy by mély byt schopny ob-
novit tvorbu dystrofinu u 60%-80% pacientl. Nevyhodou je, Ze to neni Gplna 1éCba
ale jen prevod DMD na BMD jehoZ zavaznost bude zaviset na misté poskozeni
dystrofinového genu kazdého pacienta. Dalsi nevyhodou je zatim nevyresena ne-
schopnost AONU efektivné pronikat i do srdce. Klinické testy AONU by mély zacit
v roce 2007.
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1.2.5.

Utrofin

Utrofin je bilkovina velmi podobna dystrofinu a muize jej Caste¢né nahradit. Jeho
zvySena produkce prispiva ke zpevnéni membrany svalové burnky. Utrofin je produ-
kovan ve zvyseném mnozstvi v prenatalnim obdobi vyvoje a v regenerujicich se
svalovych viaknech. Ve vyzralych viaknech je nahrazen dystrofinem a zUstava jen
v malych oblastech, kde se ke svalové burice pripojuji nervova zakonceni. Je od-
zkouseno nékolik metod zvySeni produkce utrofinu, prvni Kklinické pokusy
s upregulaci utrofinu planuje firma Vastox do dvou let.

2. Moadifikujici terapie

Modifikujici terapie je takova terapie, ktera neodstranuje priCinu onemocnéni — mutaci
v dystrofinovém genu, ale umoznuje zpomalit postup choroby. Absence dystrofinu ma za
nasledek zvysené pronikani iontd vapniku do svalovych viaken, jejich nadmérna koncent-
race zpUsobuje zvy$enou produkci kyslikovych radikal(, tvorbu kalpaind, snizeni mnozstvi
utrofinu, oslabeni membrany svalovych bunék a vznik prasklin. Témito prasklinami dale ne-
kontrolovatelné pronika vapnik do svalovych bunék, coz vyvola jejich odumreni. Celé to
zavrsi imunitni systém, ktery spolu s odumrelou burikou odstrani i fadu okolnich funk&nich
svalovych bunék a pfi nasledné regeneraci je Casto nahradi tukovou nebo vazivovou tka-
ni. Modifikujici terapie se snazi prerusit nebo aspon pritlumit tento rfetéz udalosti.

2.1

2.2

2.3.

. Kortikosteroidy

Kortikosteroidy jsou dosud jediny vSeobecné uznavany lék na DMD a to i presto,
Ze maji spoustu negativnich vedlejsich Gcinkd. Mechanismus jejich pUsobeni neni
presné znam. Vi se, Ze tlumi zanétlivé procesy v téle a zvysduji ve svalovych bun-
kach hladinu utrofinu, coz je bilkovina podobna dystrofinu, ktera jej mize Castec-
né nahradit.

Kalpain inhibitory

Kaplainy jsou proteiny, které v bunce $tépi bilkoviny a udrzuji tim jejich vhodnou
koncentraci. V pripadé naruSeni metabolismu bunky jsou kalpainy soucasti na-
programovaného mechanismu, ktery vede k odumreni bunky. U DMD zvysena
koncentrace Ca ve svalové burice vede ke zvy3ené koncentraci kalpain0, na-
sledkem toho dochazi ke snizeni koncentrace utrofinu, dalsimu oslabovéani bu-
nécné membrany, sniZuje se odolnost bunék na zatéz. Prvni kalpain inhibitor My-
odur byl Gspésné odzkousen na zvitatech, z neznamych dvodU FDA zatim neda-
la souhlas k jeho klinickému ovéreni.

SNT-MC17/ldebenone

Normalni koncentraci vapnikovych iontd v burice se snazi udrzet organely zvané
mitochondrie. Pri jejich nadmérné zatézi dochazi ke zvysené produkci volnych ra-
dikall, které spousti celou kaskadu déji vedoucich k odumreni buriky. Chranit mi-
tochondrie prfed poskozenim a omeszit tvorbu volnych radikall je schopen koen-
zym Q10 a jesté ucinngji jeho synteticky analog idebenone. Pod oznacenim SNT-
MC17 jej vyvinula Svycarska firma Santhera. V soucasnosti probiha ové&fovani
acinnosti idebenone na pacientech s DMD v Belgii a Svycarsku.
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2.4,

2.5.

2.6.

Protizanétlivé léky

Dnes je uZ jasné, Ze ke zhorseni zdravotniho stavu pacient0 s DMD vyrazné pfispiva
neadekvatni reakce imunitniho systému. Uz nékolik let v Némecku bézZi pokus ve
kterém pacienti dostavaji stfidave kortikosteroid Prednisone a imunosupresant
Cyclosporin A. Snahou je stfidavym podavanim omezit davky obou I€k0 a tim i je-
jich negativni uCinky pri zachovani IéCebného efektu.

U DMD je pozménéna koncentrace nékolika stovek bilkovin. Nékteré z nich “pro-
gramuji” imunitni systém k tomu, aby béhem hojivych procest byly svaly nahrazo-
vany tukovou nebo vazivovou tkani. Z nastartovani téchto nevhodnych hojivych
procesU jsou podeziivany hlavné signalové molekuly TGF-B, NF-kappaB, TNF-a. Je
prokazano, ze léky, které blokuji GCinky téchto molekul zlepsuji regeneraci sval-
stva. Jako nejnadéjnéjsi se v soucCasnosti jevi TGF-p bloker losartan. Losartan je
znamy a dlouhou dobu pouzivany |é€k proti vysokému tlaku, nejsou znamy zavazi-
né vedlejsi uCinky a Ize jej uzivat dlouhodobé. Klinické testy losartanu na pacien-
tech s DMD se pripravuji v USA.

Dalsim nadéjnym protizanétlivym lékem by mohl byt HCT 1026. V pokusech na
mysich dokazal vyrazné zlepsit fenotyp po strance morfologické, biochemické a
funkeni a vyrazné zpomalit postup choroby. Zadné nezadouci vedlejsi ucinky v
rok trvajicim pokusu nebyly pozorovany. HCT 1026 redukuje zanét, chrani svaly
pred poskozenim a zpomaluje snizovani poctu a funkCnosti satelitnich bunék. HCT
1026 byl vyrazné Gcinné&jsi nez kortikosteroid prednisolone, ktery byl paralelné vy-
hodnocovan. Bohuzel, firma NicOx, ktera HCT 1026 vyvinula, neplanuje jeho vyuzi-
ti pro IéCbu DMD.

Antioxidanty

DUsledkem pretizeni mitochondrii dochazi ve svalovych bunkach ke zvysené pro-
dukci volnych radikall, které dale oslabuji membranu buriky a narusuji jeji meta-
bolismus. Jestlize produkce radikald presahne hladinu 2% buriky zazivaji oxidacni
stres. Dalsim zdrojem oxidacniho stresu jsou bilé krvinky. Jsou to jediné bunky, které
produkuji volné radikaly zdmérne, a to proto, aby zabily a pohltily mikroby a viry,
které vnikly do téla. Tento proces nici i spoustu zdravych bunék.U svalovych bunék
zpUsobuje prosakovani nebo prasknuti membrany a vyliti proteind jako je napfi-
klad kreatin kinaza (CK) do krevniho obéhu. Témto silné toxickym produktdm se
buriky brani pomoci dvou velmi efektivnich enzymd. Jeden se nazyva superoxid
dismutaza a konvertuje radikaly na peroxid vodiku, ktery je ménée reaktivni, ale
stale je to oxidant. Druhy enzym se jmenuje katalaza a konvertuje peroxid vodiku
na vodu a kyslik, které nejsou toxické. Aktivitu obou téchto enzymU zvysuje potra-
vinovy doplnék Protandim. V soucasnosti probiha ovérovani ucinnosti Protandimu
na pacientech s DMD ve spolupraci s vyrobcem LifeVantage i v Ceské republice.

Inhibitory deacetylaz

Deacetylazy jsou soucasti bunécného mechanismu, ktery reguluje expresi genu.
Inhibitor deacetylaz Trichostatin A, ktery byl uz GUspésné vyzkousen a uveden na
trh jako lék proti zhoubnému melanomu, dokazal u dystrofickych mysi vyrazné
zlepsit funkcnost i morfologii svald. Jestli bude moZno poutzit Trichostatin A i pro
léCbu pacientd s DMD neni jisté, protoze nejsou znamy vedlejsi Gcinky pii dlouho-
dobém uzivani. Neni ale vylouceno, Ze by se dalo preléceni Trichostatinem A vyu-
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Zit k CasteCné obnove svalstva v pripadé, Ze pacient bude Uspésnée IéCen jinym
lékem.

2.7. Myostatin inhibitory

Myostatin je protein, ktery reguluje rist svalovych bunék. Pokud se jeho mnozstvi
v téle omezi pomoci myostatin inhibitor0, svalové buriky jsou vétsi. Predpoklada
se, Ze inaktivace myostatinu by mohla pomoci regenerovat dystrofické svalstvo.
Klinické testy myostatin inhibitord na pacientech s BMD provadi farmaceuticka
firma Wyeth, vysledky jesté nejsou znamy.

2.8. IGF-1

IGF-1 je hormon, ktery velmi Gcinné stimuluje satelitni buriky k r0stu a preméné na
svalova vliakna. IGF-1 ale stimuluje i r0st jinych typU tkani a pri jeho vétsi koncent-
raci v krvi hrozi vznik rakoviny. IGF navazany na specialni bilkovinu oznacovanou
IGFBP3 vytvari komplex, ktery je v krvi stabilni a ktery uvolnuje IGF-1 jen tam, kde je
ho potreba. Komercni oznaCeni tohoto komplexu je IPLEX. Prvni klinicky pokus s
IPLEX probih& na patnacti dospélych pacientech s myotonickou svalovou dystro-
fii. Pokusy na pacientech s DMD se zatim neplanuiji.

5.2. Parent Project

Ing. Pavlina Petraskova

Parent Project, projekt rodic0 byl zaloZzen v roce 1994 v USA. Zakladatelka tohoto dnes jiz
mezinarodniho hnuti pani Patricie Furlong pokracuje v boji s DMD i presto, Ze ji tato nemoc
vzala dva syny. Myslenku financné podporovat vyzkum DMD a zlepSovat kvalitu Zivota
pacienty prosazuje i nadale jako aktivni prezidentka hnuti Parent Project. Pat Furlong do-
kazala s pomoci rodic( zalozit specializovana centra pro DMD pacienty, dokazala prosa-
dit zakon v parlamentu, diky kterému putuji ro¢né miliony dolar na vyzkum této nemoci.
Dokazala to, Ze lidé védi, co se skryva za slovem ,,.Duchenne®.

Parent Project v CR

O svalové dystrofii Duchenne/Becker jsem poprvé slySela v roce 1998, kdy byl ve dvou le-
tech zcela nahodou diagnostikovan muUj syn.Genetici nAm tehdy velice tvrdé sdélili, ze
tato diagnéza je zcela beznadéjna a Zze nam nezbyva nez se smifit s touto skutecnosti.
Dva roky jsme hledali informace o této nemoci a o probihajicim vyzkumu a také jsme se
snazili vyrovnat se situaci. Informaci o DMD bylo na internetu oproti dnesku velice malo.
Hlavni zdroj byly strAnky organizace MDAUSA a Parent Project v USA.

Zacali jsme si dopisovat se zakladatelkou hnuti Parent Project v USA pani Patricii Furlong.
Od ni jsme také ziskali prvni ucelené informace o svalové dystrofii Duchenne/Becker. Po
dvou letech dopisovani jsme se rozhodli, zaloZit organizaci rodi¢0 v Ceské Republice. Do-
stali jsme svoleni od materské organizace Parent Project pouzZivat logo a nazev s cilem
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dodrzet poslani: financné podporovat vyzkum DMD/BMD a sna’it se zlepSovat kvalitu Zivo-
ta pacient0.

Parent Project byl v CR zaloZen v roce 2001 skupinkou asi 20 rodicU z celé republiky, ktefi
byli ochotni pracovat na spoleCnych projektech. PoCatky fungovani naseho sdruzeni
predstavovaly cestu pokusu a omylu. Védéli jsme, co pro nase déti potrebujeme udélat,
ale neméli jsme predstavu, jak to zrealizovat.

Na jedné strané rodicUm chybély informace o nemoci samotné, o moZnostech rehabilita-
ce, nutnosti podrobné diagnostiky, rizikach anestézie a na druhé strané potrebovali o
svych problémech mluvit s ostatnimi rodici, kteri jsou ve stejné situaci.

Védéli jsme, Ze pokud ma nase organizace v budoucnu plinit zakladni smysl své existence,
bude nutné zrealizovat tyto dilCi cile:

e centralizovat pacienty s DMD/BMD
e ziskat specialistu z oboru neurologie Ci genetiky, ochotného pracovat na
spolecnych projektech v oblasti diagnostiky a vyzkumu

Svoje zaméry jsme konzultovali s pani Doc. MUDr. M. Havlovou, CSc. z Centra pro ner-
vosvalova onemocnéni Neurologickeé kliniky 1. LF UK a VFN v Praze.

Zlomovym okamZikem pro dalsi fungovani nasi organizace bylo ziskani odbornika, ochot-
ného ve svém volném Case zpracovavat projekty po odborné strance. S myslenkou oslovit
MUDr. Petra Vondracka z FN Brno, Kliniky détské neurologie, prisel tehdy jeden z rodicu,
Ing. Miroslav Stuchlik, ktery se dnes vénuje oblasti zahrani¢niho vyzkumu DMD/BMD a od-
bornym prekladdm.

Projekty obéanského sdruzeni Parent Project
= Projekt databaze ( http://dystrophy.registry.cz )

POvodni predstava o centralizaci pacientd zahrnovala jednak vznik specializované ordi-
nace pro pacienty s DMD/BMD a také vytvoreni databaze DMD/BMD pacientU. Postup-
nym vyvojem se ukazala jako prvorada pravé myslenka vzniku databaze pacientU a jejich
podrobna diagnostika. Asi 20% DMD/BMD pacientd nemélo odhalenu deleci, popfipadé
mutaci v dystrofinovém genu a bez ni vlastné neméli Sanci byt zarazeni do zahraniCnich
Klinickych studii. Nalezeni dalece nebo bodové mutace u téchto pacientU je dUlezité i pro
prenatalni diagnostiku potencionalnich prenasecek.

Koncem roku 2003 zahajil Parent Project ve spolupraci s Klinikou détské neurologie Fakultni
nemocnice Brno a Masarykovy univerzity v Brné prace na projektu vytvoreni ,,Centralni
databaze Ceskych pacientd s Duchenneovou/Beckerovou svalovou dystrofii pro ucely
budoucich mezinarodnich klinickych studii a terapeutickych strategii.

Databaze je vedena v anglictiné a opravnénym vlastnikim pfistupovych prav kdekoliv na
svété umoznuje vybér pacientd splnujicich vstupni kritéria pro budouci mezinarodni klinic-
ké studie s novymi Iéky na zastaveni progrese Duchenneovy/Beckerovy svalové dystrofie.
ProtoZze vhodnych pacienty splnujicich konkrétni klinicka a geneticka kritéria mize byt v
jednotlivych zemich velmi mélo, je mezinarodni spoluprace a aktivni vyhledavani pacien-
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t0 na mezinarodni Grovni nezbytou nutnosti. V pifipadé nalezeni Gcinné terapeutické me-
tody urychli centralni databaze vybér a indikaci vhodnych pacientl. Na tento projekt
podavala FN Brno jiz dvakrat Zzadost o grant agentury IGA, Ministerstva zdravotnictvi. Pro-
jekt je realizovan na pUdé Masarykovy Univerzity v Brné .

Do Projektu databéaze jsou zarazeni i pacienti ze Slovenské republiky a slovenska organiza-
ce AMD tento projekt také financné podporuje. Jinak je Projekt databaze financovan vy-
hradné z prostfedk(U organizace Parent Project.

Budoucnost projektu databaze vidime predevsim v jeho rozsifeni na zemé byvalého vy-
chodniho bloku a v napojeni na jiz existujici databaze v Evropé.

Centra, ktera v CR spolupracuji na projektu databaze:

Doc. MUDr. MiluSe Havlova, CSc.
Centrum pro nervosvalova onemocnéni
Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN
Katefinska 30, 128 21 Praha 2

as. MUDr. Dana Siskova

Ambulance pro nervosvalova onemocnéni
Oddéleni détské neurologie

Fakultni Thomayerova nemocnice s poliklinikou

as. MUDr. Josef Kraus, CSc. Videfiska 800, 140 59 Praha 4 - Kr&

MUDr. Jana Haberlova

Klinika détské neurologie 2. LF UK
Fakultni nemocnice v Motole

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

MUDr. Jan Stanék

Klinika détské neurologie
Fakultni nemocnice s poliklinikou
17. listopadu 1790

MUDr. Radim Mazanec, Ph.D. 708 52 Ostrava

Neurologické klinika dospélych 2. LF UK
Fakultni nemocnice v Motole

v Uvalu 84, 150 06 Praha 5 as. MUDr. Petr Vondréaéek, Ph.D.

Klinika détské neurologie
Fakultni nemocnice Brno
Pracovisté détské mediciny
Cernopolni 9, 625 00 Brno

Doc. MUDr. Tat'ana Marikova, CSc.

Ustav biologie a lékafské genetiky 2. LF UK
Fakultni nemocnice v Motole

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

* Vyzkum DMD/BMD

Vyznamny financni dar ve vysi 10.000 Euro vénovalo obCanské sdruzeni Parent Project na
vyzkum metody "exon skipping". Parent Project financné podporil nervosvalovy tym na
Univerzité v Newcastle (Institute of Human genetics, University of Newcastle upon Tyne,
International Centre for Life). Tento tym je soucasti MDEX, britského consorcia a spolecné
pracuje na projektu "Obnoveni dystrofinu u DMD". Poskytnuty dar musi byt pouZit vyzkum-
nym tymem pouze k tomuto Gcelu. V pfipadé publikovani vysledkd tohoto vyzkumu ma
Parent Project pravo byt zverejnén jako oficialni sponzor tohoto vyzkumu.

« Projekt virtualniho centra pro nervosvalové nemoci v CR

Hlavnim smyslem virtualniho centra pro nervosvalové nemoci je vyuZiti sit€ univerzitnich
nemocnic, které spolupracuji na poli diagnostiky a terapie neuromuskularnich chorob v
CR s cilem zavést evropské standardy péce a podilet se na vyzkumu DMD/BMD. Jedna se
o multidisciplinarni tymy klinikd, genetikl, molekularnich biologd a patologU, ktefi maji k
dispozici vyspélé diagnostické a informacni technologie a o vyuziti specialnich pristrojU,
laboratori a ordinaci.
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2 Projekt Virtualniho centra pro nervosvalova onemocnéni predstavili

F‘THEFIT-NMD zastupci organizace Parent Project a FN Brno na pracovnim setkani s

s e prof, Kate Bushby a Prof. Wolkerem Straubem v Centre for Life v New-

castle . Projekt virtualiniho centra predstavuje moznost zaclenéni CR

do evropského projektu TREAT-NMD. Jeho cilem je spojit sily odbornikd¥, spojit financni pro-

stfedky a urychlit vyvoj novych Iék0 na nervosvalové nemoci. Na financovani pfipravy pro-
jektu pozadalo sdruzeni Parent Project o grant z FM EHP/Norska.

Jsme pripraveni pro tento projekt prevzit a implementovat doporucené evropské stan-
dardy, abychom usnadnili a urychlili integraci ,,Virtualniho neuromuskularniho centra“ do
struktury TREAT-NMD.

Cesky PP bude 7adat o grant Ministerstva zdravotnictvi CR pro zajisténi financovani tohoto
projektu a vytvori pozici styéného dustojnika, zodpovédného za koordinaci fungovani to-
hoto narodniho centra ve vztahu k aktivitam TREAT-NMD.

= Zlep3ovani kvality Zivota pacientd, integrace

Od roku 2003 spolupracuje Parent Project s Klinikou détské neurologie FN Brno s cilem
zkvalitnit diagnostiku i specializovanou péci o pacienty s DMD/BMD. Sdruzeni PARENT PRO-
JECT poskytlo vyznamny financni dar Centru pro diagnostiku a terapii svalovych onemoc-
néni, pUsobicimu ve Fakultni nemocnici Brno. Zakoupili jjme pro Centrum molekularni bio-
logie a genové terapie velké mnozstvi materialu, ktery umoznuje provadét na Spickové
urovni molekularné genetické testy, dale jsme zakoupili laboratorni sondy pro Patologicko
— anatomicky Ustav, které jsou nezbytné pro analyzy svalovych biopsii, pro diagnostiku
pacientU i potencialnich prenasecek, materidl pro neurofyziologickou laboratof Kliniky
détské neurologie, zejména specialni elektromyografické jehly. Parent Project pomohl na
jedné zkvalitnit diagnostiku a na druhé strané snizil traumatizaci pacientd diky dokonalej-
§im pfistrojom.

V roce 2005 Parent Project zakoupil bioptickou jehlu, pomoci které se mohou provadét
biopsie bez narkézy. Cast pacientd s DMD/BMD tak nemusi podstoupit klasickou chirurgic-
kou svalovou biopsii, ale mnohem méné invazivni a relativné nebolestivou jehlovou biopsii.
FN Brno je jedinym pracovistém v CR vybavené timto specialnim nastrojem.

Focus on

BiecrH DirreeTs

Research

Diky financni podpore organizace Parent Project se mohli cesti specialisté zucastnit vy-
znamnych svétovych neurologickych kongresU a zverejnit vysledky svych praci v renomo-
vanych védeckych publikacich.

Focus on Birth Defects Research - New Perspectives in the Treatment of Inherited Neuro-
muscular Disorders: Innovative Ideas for Third Millennium, pp. 161-183; (Petr Vondracek, et
al., University Hospital and Masaryk University, Czech Repubilic);
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U prileZitosti otevieni monitorovaci jednotky na Détském oddéleni Neurologické kliniky VFN
a 1. LF UK v Praze se sdruzeni Parent Project rozhodlo zakoupit potfebny software pro je-
den z diagnostickych pfistrojU na tomto oddéleni. Centrum pro nervosvalova onemocnéni
v Praze Katefinské je jednim z pracovist spolupracujici na projektu Centralni databaze
DMD/BMD.

Pomahame také konkrétnim rodinam pri feseni problémU spojenych s naro¢nou kazdo-
denni péci o DMD pacienty. Piispivame na kompenzacni pomUcky, které nejsou hrazeny
pojistovnami a které zkvalitiuji kazdodenni rehabilitaci a zajistuji pocit nezavislosti u chlap-
cU na voziku. Pfispivame na el. skatry, vertikalizacni stojany a dalsi pomUcky. Prispivame i
na bezbariérové Upravy a osobni asistenci.

Kazdorocné hradime zajemcUm z fad pacientU rehabilitacni ozdravné pobyty.

Rekondicni pobyt - Evropské vytvarné centrum Smrzovka 2006

Pfedavame dulezité informace z oblasti vyzkumu a specializované péce prostiednictvim
webu sdruzeni a odbornych publikaci. V odborné poradné odpovida na dotazy rodicl a
pacientU specialista MUDr. Petr Vondracek z FN Brno.

Financovani projekto

Projekty naseho sdruzeni jsou v soucasné dobé financovany vyhradné ze ziskanych darU, z
vlastnich benefi¢nich projekt( a sbirek, grantl a dotaci. Dary ziskavame predevsim z pod-
nikatelské sféry a to nejen na ucely vyzkumu ale i zlep$eni kvality Zivota pacientU a inte-
graci.

KaZdorocné poradame nékolik beneficnich akci, jejichz vytézky jsou vénovany na konto
vyzkumu a budouci |éCby. Pripravou a realizaci téchto sportovnich a spoleCenskych akci
se vénuji Clenové sdruzeni: Jozef Suchy, Martin Petrasek a llona Krckova. Jozka Suchy po-
fada kazdorocCné strelecké zavody pro sponzory naseho sdruzeni.
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Strelecké zavody Zihle 2007

Martin Petrasek pripravuje kazdorocné celodenni akci na Den déti s nazvem ,,Snéhulak
pro Parent Project”. Vrcholem dne je drazba opravdového snéhulaka. Tyto charitativni
projekty kazdorocné podporuji vyznamné osobnosti ze spoleCenského, sportovniho i kul-
turniho Zivota.

Snehulak pro Parent Project 2007
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Snéhulék pro Parent Project 2006

Nejdulezitéjsimi uacastniky charitativnich akci jsou nase déti s DMD. SnaZime se lidem uka-
zat, jak se nemoc projevuje na konkrétnich pacientech, jak se déti s touto nemoci vyrov-
navaji, jak dokazi travit volny cas. Chceme, aby sponzofi, ktefi nase projekty jiz nékolik let
podporuji vidéli, komu konkrétné pomahaji.

Charitativni sportovni akce Parent Project 2006

Podarilo se nam ziskat granty Nadace Preciosa a Fondu pomoci Nadace Siemens, dotaci
Ministerstva zdravotnictvi, financni prispévky od magistratu Kralovéhradeckého kraje.

O tom, co véechno mUze dokazat a prozZit mlady clovék se svalovou
dystrofii Duchenne/Becker se mUZou presvédcit navstévnici zajima-
vych prednasek Jirky Mary. Spolecné se svym synem na voziku navstivil
Novy Zéland a projel Severni ostrov. To, Ze i Clovék na voziku mUze né-
kam dojet a dokazat velké véci je obrovskou motivaci i pro ostatni déti
a jejich rodice.

W T T
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KazdoroCné na svatek sv. Valentyna se zapojujeme do mezinarodniho projektu “Your
Heart is a Muscle too* - ,,Vase srdce je také sval“. K této prilezitosti poradame v CR sbirky a
informacni kampané o DMD/BMD. Hlavnim smyslem projektu je informovat Sirokou verej-
nost o této nejCastéjsi smrtelné geneticky podminéné nemoci na svété a ziskat dalsi fi-
nancni prostredky na vyzkum a budouci [éCbu. Rodice pracuji pro sdruzeni jako dobrovol-
nici a to ve svém volném cCase a bez naroku na plat.

PARENT || PROJECT
svabova dystrofie
Vizhum Léiba Madde

Jsme sdruzeni malé pocétem svych élend,
ale velké svym poslanim.
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6. Socialné pravni problematika

6.1. Zakon €. 108/2006 Sb., o socialnich sluzbach

zdroj: www.mpsv.cz

Prinos zakona €. 108/2006 Sb., o socialnich sluzbach

Hlavnim cilem zakona je vytvoreni podminek pro uspokojovani prirozenych potreb lidi, a to
formou podpory a pomoci pfi zviadani péce o vlastni osobu, v sobéstacnosti nezbytné pro
plnohodnotny Zivot a v Zivotnich situacich, které mohou Clovéka vyrazovat z bézného 7zi-
vota spolecCnosti. Socialni sluzby umoznuji Clovéku ohrozeném socialnim vyloucenim podi-
let se na kazdodennim Zivoté spolecCnosti, Cimz se mini pfistup ke vzdélani, zameéstnani,
kulturnimu a spolecenskému Zivotu.

K tomu, aby mohly byt naplnény vySe uvedené principy, nabizi zakon nasledujici zasadni
nastroje:

e Kazdému Clovéku garantuje bezplatné socialni poradenstvi.

e Lidem, ktefi jsou zavisli na pomoci jiného Clovéka ve zvladani péCe o sebe a v
sobéstacnosti, bude poskytovana statem socialni davka "prispévek na péci'.

e Lidem, ktefi nezvladaji svou situaci samostatné nebo s pomoci rodiny a jinych bliz-
kych, nabizi velmi pestrou nabidku socialnich sluzeb, ze které si mohou svobodné
vybirat podle svého uvazeni, financnich moznosti Ci dalsich individualnich prefe-
renci.

e Zakon soucCasné garantuje, ze poskytované sluzby budou pro uzZivatele bezpecné,
profesionalni a prizpUsobené potfebam lidi, a to vidy tak, aby v prvé fadé zacho-
vavaly lidskou dUstojnost uzivateld a podporovaly je v aktivnim pfistupu k Zivotu.

e Zakon také vytvari prostor pro spolutcast lidi na procesech rozhodovani o rozsahu,
druzich a dostupnosti socialnich sluzeb v jejich obci Ci kraji. A to prostfednictvim
GcCasti na planovani socialnich sluzeb v ramci komunitniho planovani, které se jiz v
novém zakoné o socialnich sluzbach nazyva sttednédobym planem socialnich slu-
zeb.

Potfebné informace nebo alespor nasmérovani ke zdroji informaci mizete ziskat u kazdé-
ho poskytovatele socialnich sluzeb a mnohé se mizete dozvédét na svém obecnim nebo
krajském Uradu.

Taktéz je mnoho informaci dostupnych na Internetu, a to predevsim na strankach Minister-
stva prace a socialnich véci, ale také na strankach krajskych a obecnich tradu.

Castokrat se viak dostanete do situace, kdy budete potfebovat velmi konkrétni informa-
ce. V tom pripadé Vam doporucujeme vyhledat nejblizsi obCanskou poradnu nebo primo
specializovanou poradnu.

Ministerstvo prace a socialnich véci CR

odbor socialnich sluzeb

Na Poricnim pravu 1, 128 01 Praha 2

Tel.: +420 221 921 111, Elektronick&a podatelna MPSV CR: posta@mpsv.cz
Internetové stranky: www.mpsv.cz
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6.2. Informace k socialni problematice

Aktualni informace ze socialni oblasti jsou pravidelné uverejnovany na nasich strankach a
na webovych strankach instituci a organizaci:

http://www.mpsv.cz - Ministerstvo prace a socialnich véci CR

http://www.nrzp.cz - Narodni rada osob se zdravotnim postizenim CR

http://www.portal.gov.cz - Portal vefejné spravy CR

Integrovany portal MPSV (http://portal.mpsv.cz/soc). Webové stranky, kde je mozno
snadno a prehledné ziskat informace k socialni problematice a jednotlivym socialnim
davkam vcetné tiskopis¥ piislusnych zadosti a dalsich dokument®. Reeni Zivotnich situaci
(http://portal.gov.cz/zivotnisituace), navody obcanim k feseni jejich zaleZitosti na Ura-
dech.

Texty zakonU jsou dale dostupné na strankach: http://www.mvcr.cz/sbirka
http://www.saqit.cz
http://www.sbirka.cz

Lukas Bauer podporuje Parent Project
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Projekt databdze pacientt s DMD/BMD v CR
hitp://dystrofie.registry.cz

Cilem projektu Databdze pacientt s DMD/BMD je
cenfralizovat  pacienty  a potencidlni  prenasecky
s DMD/BMD do ndrodniho registru a zaijistit UCast Ceskych
pacientd v zahrani¢nich klinickych studiich.

Mezindrodni evropska sit nervosvalovych center
hitp://www.ireat-nmd.eu

\Q TREAT-NMD - mezindrodni evropskda it
TREATNMD nervosvalovych center, jejimz cilem je urychlit
o Neuromuscular Neork VYZKUM @ léCbu nervosvalovych genetickych

onemocnéni.  Spojuje 21 partnerskych
organizaci a vice nez 300 specialistd z 11 zemi
Evropy. Diky fondOm EU umoznuje védcUm i praktickym Iékafdm pra-
covat na spolecnych vyzkumnych projektech, zlepsovat standardy
péce o pacienty s nervosvalovymi nemocemi. Parent Project v CR
usiluje o zapojeni do TREAT-NMD

Virtudini centrum pro pacienty s NMD v CR
hitp://www.parentproject.cz

Virtudlini centrum pro pacienty s NMD v CR je

projektem obcanského sdruzeni Parent

svalova )\ dystrofie Project. Cilem  projektu je zkvalitnit

Vyzkum Leéba Nadéje specializovanou péci o pacienty s NMD v CR

na zdkladé evropskych standardd péce a

zapojeni ¢eskych specialist do mezindrodnich vyzkumnych projekts
v ramci TREAT-NMD.

PARENT §{ PROJECT

Sidlo sdruZeni: Parent Project, obfanské sdruzeni, Vétrna 262, 550 01 Broumov
Korespondencni adresa: Parent Project, obCanské sdruzeni, Husova 245, 417 04 Hrob
Pfedseda sdruZeni: Jozef Suchy - tel: 776 001 206, MistopFedseda sdruZeni: Pavel Trojan - tel: 776 001 207

Dékujeme, Ze jste vstoupili do Zivota nasich déti.

C. UCtu: 1338146001/5500
Transparentni Ucet Parent Project pro vyzkum nemoci

91788025 404331H
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