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Informace a pokyny publikované v této prirucce nemaji nahrazovat |ékarskou péci
a nepredstavuji vztah lékaf-pacient. Tyto pokyny je tfeba posuzovat spolu s pokyny vaseho
lékare, se kterym byste méli konzultovat veskeré zaleZitosti ohledné vaseho zdravi,
zejména co se tyCe symptoml, které mohou vyZadovat diagnostiku a |ékarské osetreni.
Jakékoliv jednani na zakladé této pfrirucky je na vasi vlastni odpovédnost. Ackoliv
byla vynaloZena veskera snaha zajistit spravnost a Uplnost informaci obsazenych v této
pfirucce, spravnost nelze zarucit a péce musi byt v kazdé situaciindividualizovana.
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1 Uvod

Tato prirucka je uréena rodindm a shrnuje
vysledky mezinarodniho konsenzu ohledné
|ékarské péce pti svalové dystrofii typu
Duchenne (Duchenne muscular dystrophy,
DMD). Toto usili bylo podporeno Centry pro
kontrolu a prevenci onemocnéni USA (CDC)
ve spolupraci se zastupci pacientskych
skupin/sdruzeni a siti TREAT-NMD. Vychozi
material (hlavni dokument) je publikovan
ve véstniku Lancet Neurology.

Odkazy na hlavni dokument:

Bushby K, et al. Diagnostika a lécba
Duchennovy svalové dystrofie, ¢ast 1:
diagnostika, farmakologicka a psychosocialni
péce, Lancet Neurology 2010, 9(1) 77-93.

Bushby K, et al. Diagnostika a Iécba
Duchenneovy svalové dystrofie, ¢ast 2:
realizace viceoborové péce, Lancet
Neurology 2010, 9(2) 177-189.

Hlavni dokument je k dispozici ke stazeni
na adrese:
http://www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-
management-of-DMD

Doporuceni vychazeji z rozsahlé studie za Ucasti
84 odbornikl na diagnostiku a péci pti DMD,
ktefi byli vybrani tak, aby byla pokryta celd Site
medicinskych obor( a specializaci. Tito
odbornici nezdvisle ohodnotili jednotlivé
metody péce pouzivané pti DMD za Gcelem
posouzeni, do jaké miry je kazda z nich
»hutna“, ,vhodna“ ¢i ,,nevhodna“ v riznych
fazich onemocnéni DMD. Celkem vyhodnotili
vice nez 70,000 rliznych scéndrd. To jim
umoznilo vytvorit metodické pokyny, které dle
shody vétsiny odbornik(l predstavuji ,,nejlepsi
praxi“ (tzv. ,best practice”) pro péci pfi DMD.

Odbornici zdUraznili, Ze nejlepsi péce pfi DMD
vyZaduje multidisciplinarni, viceoborovy pfistup
zahrnujici specialisty z mnoha rdznych obord,

a ze zde musi byt Iékar nebo zdravotnicky
odbornik, ktery tuto péci koordinuje. Vzhledem
k tomu, Ze kazdy pfipad je odlisny, je nutné,
aby pacient s DMD a jeho rodina byli v aktivnim
kontaktu se zdravotnickym odbornikem, ktery
bude koordinovat a individualizovat klinickou
péci.

Tento dokument vdm poskytne zakladni
informace a umozni vam efektivné se tohoto
procesu Ucastnit. Lékar nebo zdravotnicky
odbornik, ktery péci koordinuje, si musi byt
védom veskerych potencialnich problému
pfi DMD a musi mit pFistup k 1é¢ebnym
intervencim, které tvori zaklad spravné péce,
a k informacim a vstupim od rtznych
specializaci. Dliraz na jednotlivé zasahy
(intervence) se bude ménit v priibéhu casu.
Tato prirucka véas provede rliznymi tématy

¢i okruhy péce pri DMD (obrazek ¢. 1).

Ne vsichni tito specialisté budou potreba

ve vSech fazich onemocnéni, ale je duleZité,
aby byli dostupni, pokud by to bylo nutné,

a aby koordinujici osoba méla podporu

ve vSech téchto oblastech.

2 Jak pouzivat tuto prirucku

Tato prirucka obsahuje velké mnoZstvi
informaci. MUZete ji pouZivat dvéma rliznymi
zplisoby. Nékteré rodiny uprednostiuji
soustfedit se na tu fazi DMD, do které jejich
dité dospélo. Jini chtéji hned od pocatku

co nejvice porozumét vsem aspektim DMD.

V tomto oddile a na obrazku ¢. 1 vidite, jak
odbornici premysleji o jednotlivych fazich
DMD a jak se péce o pacienta s DMD méni
v Case. Pokud budete chtit prejit rovnou

k tém ¢astem materialu, které jsou pro vas
relevantni, méli byste je snadno nalézt.

Na konci naleznete dvé ¢asti, které pro vas
mohou byt dlleZité pro rychlou referenci:

na co je treba pamatovat je-li planovana
operace a co je tfeba zvazit v pfipadé
akutnich stavy. Jednotlivé pasaze jsme
barevné oznacili tak, aby odpovidaly
barevnému oznaceni na obrazku. Na konci
prirucky je i glosar, ktery by vam mél pomoci
porozumét obtiznym termindm, se kterymi
se zde setkate, nebo které mUze pouzivat vas
pecujici tym.

,Tato prirucka se zabyva , |ékarskymi”
aspekty DMD, ale vzdy je tfeba mit
na pameéti, Ze lékarska stranka neni
vSechno. Zdmérem je minimalizaci
zdravotnich problém( umoznit
vasemu synovi dal Zit svij Zivost

a vam dal fungovat jako rodina. Je

dobre mit na paméti, Zze vétsina
chlapct s Duchenne jsou $tastné déti
a vétsina rodin si po prvnim Soku

z diagndzy vede dobre.”

Elizabeth Vroom,
United Parent Projects Muscular Dystrophy

DMD KROK ZA KROKEM (obrazek €. 1)

DMD je stav, ktery se v ¢ase méni. Lékari

a dalsi odbornici ¢asto rozlisuji klicové ,,faze”
postupu onemocnéni. Tyto klicové faze pak
slouzi jako voditko pro doporuceni ohledné
péce, ackoliv se jedna o pomérné umélé
rozliseni. Mlze byt nicméné uZitecné tyto faze
pouzivat k identifikaci toho, jaké zdsahy jsou

v urcitém obdobi doporucovany, a co byste
méli od vaseho oSettujiciho tymu v tomto
obdobi ocekavat.

Presymptomaticka faze

Vétsina chlapc s DMD neni v PRESYMPTO-
MATICKE fazi diagnostikovana, vyjma pFipadti,
kdy se DMD vyskytuje v rodinné anamnéze
nebo kdy je odbér krve proveden z jinych
davod(. Symptomy opozdéné chiize nebo fedi
jsou pritomny, nicméné typicky jsou mirné

a v této fazi ¢asto nezpozorované nebo
nerozpoznané.
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Casna chodici faze

v €ASNE CHODICI fazi chlapci vykazuiji typické
ptiznaky DMD - Gowers(iv manévr (coz
zZnamena, ze se musi opirat rukama o stehna
pfi vstavani ze zemé), kolébava chiize (zplsob
drZeni téla) a chiize po Spickach. Stale jesté
mohou vyjit do schod(, ale typicky budou
pfidavat druhou nohu k prvni namisto stridani
obou nohou.

Tyto dvé Casné faze jsou obdobim, kdy je
pravdépodobné zahajena diagnostika
onemocnéni (oddil 3).

DIAGNOSTIKA: Jsou doporuceny specidlni testy
k identifikaci zmén v DNA nebo genetické
mutace, kterd DMD zpUsobila. K interpretaci
téchto testl a naslednym rozhovoriim o tom,
jak vysledky ovlivni vaseho syna a ostatni ¢leny
rodiny, budou pravdépodobné potreba vstupy
od odbornika.

UCENI A CHOVANI: Chlapci s DMD maji vyssi
pravdépodobnost problémd v této oblasti.

na mozek, jiné jsou zpUsobeny fyzickymi
omezenimi. Svou Ulohu také hraji nékteré Iéky,
jako napfiklad steroidy. Zasadné dulezita je zde
podpora rodiny, a k feseni specifickych
problémd s u¢enim a chovanim mohou byt
nutné vstupy od odbornikd (oddil 10).

FYZIOTERAPIE: Doporuceni k tymu fyzioterape-
uth (oddil 5) jiz v této fazi bude znamenat, ze
cvicebni rezimy mohou byt zavadény postupné,
¢imz je zajisténo zachovani pruznosti sval(l

a zaroven prevence nebo minimalizace napéti /
ztuhlosti v oblasti kloubd. Fyzioterapeuti mohou
také poradit s vhodnym cvicenim ve skole pro
podporu zapojeni do kolektivu.

STEROIDY: Nyni je na misté informovat se

0 moznostech jako jsou steroidy (oddil 4), které
jsou planovany na dobu, kdy se ziskavani
pohybovych dovednosti chlapct ustali, neboli

dosahne faze ,plateau”. Pri planovani nasazeni
steroidll je dUlezité zkontrolovat, zda je
kompletni veskeré ockovani a zda Ize ocekavat
ptipadné minimalizovat nékteré rizikové faktory
vedlejsich ucink( steroid(. Napfiklad mize byt
nutné poradenstvi ohledné kontroly vahy.

SRDCE a DYCHACI SVALSTVO: Problémy se
srdcem a dychacim svalstvem obvykle nejsou
v této fazi pravdépodobné; nicméné jiz nyni by
mélo byt sledovani téchto oblasti soucasti
pravidelnych kontrol / navstév kliniky, aby byl
stanoven urcity vychozi stav (tzn. co je u vaseho
syna ,,normalni“). Kardiologické sledovani se
doporucuje v okamziku diagndzy a nasledné
pak kazdy druhy rok az do 10 let véku ditéte.
Od 10 let véku pak musi byt sledovani ¢astéjsi.
Je rovnéz dulezité, aby mél chlapec ockovani
proti pneumokokdim a chfipce (oddil 7).

Pozdni chodici faze

V POZDNI CHODICI fazi se chiize stava stéle
obtiznéjsi a chlize do schod( a vstavani ze zemé
jiz Cini vétsi problémy.

UCENI A CHOVANI: | nadéle bude nutn
podpora odbornikl k FeSeni moznych probléma
s ucenim a chovanim, a moznd bude nutna

i specifickd pomoc ke zvladnuti strategii, jak

se vyrovnat se ztratou chize (oddil 10).

FYZIOTERAPIE: Rehabilitace bude nadale
soustfedéna na rozsah pohybu a samostatnost
(oddil 5). Pokud napéti / ztuhlost kloubt bude
predstavovat jiz prilis velky problém pro
fyzioterapii, mlZe byt nezbytné vysetreni

a vstup ortopeda. Zde dlleZité zajistit, aby byl
pouzivan vhodny vozik s podporou sezeni tak,
aby byla i nadale podporovana samostatnost
a pohodli pacienta.

STEROIDY: Pokracujici Iécba steroidy je v této
fazi dlleZita, s tim Ze je potfeba vénovat
pozornost specifickym rezimim a davkovani

(oddil 4) a vedlejsim Ucinkam. Dvakrat roc¢né je
dulezité vysetreni ke sledovani sily a funkce.
Pokracuijici kontrola vahy musi zohlednit
jakykoliv sklon k pod/nadvaze, s vhodnou
intervenci pokud se objevi problém (oddil 9).

SRDCE A DYCHACI SVALY: Z hlediska dychéni

a srdecni ¢innosti (oddil 7 a 8) je riziko zifejmych
problémd stale nizké, nicméné je nutné
pribézné vysetfovani srdce a dychacich svald.
Echokardiogram a jiné typy testl maji byt od 10
let véku ditéte provadény jednou rocné. Jsou-li
pozorovany jakékoliv zmény

na echokardiogramu, Iékar doporuci vhodnou
lécbu.

Casna nechodici faze

v CASNE NECHODICI fazi potiebuje chlapec
vozik. Na pocatku mUZe byt schopen pouZzivat
mechanicky vozik a drzeni téla je typicky jesté
dobré (oddil 5).

UCENI A CHOVANI: | pFes pokralujici
zhorSovani stavu je nutny zvySeny dliraz

na samostatnost k podpore normalniho
zapojeni ve skole a volnocasovych aktivitach
béhem dospivani.

FYZIOTERAPIE: Velmi dulezita je péce o napéti
¢i ztuhlost kloubt hornich koncetin (ramena,
lokty, zapésti a prsty). Stejné dulezité je zajistit
i opérné zafizeni / pomcky, které pomohou
vasemu synovi stat. Vyboceni patere (skolidza)
je s uzivanim steroidd pozorovano mnohem
vzacnéji, nicméné stale je velmi dulezité tento
problém po ztraté chlize sledovat. V nékterych
pripadech se skolidza vyviji pomérné rychle,
Casto v prabéhu mésich (oddil 6). MUze byt
také nutny vstup ortopeda pfi problémech

s postavenim chodidla, které mohou pUsobit
bolest ¢i nepohodli a omezovat vybér obuvi.

STEROIDY: Lécba steroidy je dulezitou soucasti
péce v této fazi (oddil 4), a to jak pokracovani

v |é¢bé zahajené jiz drive, tak zahdjeni 1é¢by
v této fazi.

SRDCE A DYCHACI SVALSTVO: Sledovéni
srdecni funkce v rocnich intervalech je stale
nezbytné a jakékoliv zhorseni musi byt
promptné |é¢eno (oddil 8). Respiracni funkce
se pravdépodobné zacne zhorSovat po ztraté
samostatné chlize a je nutné zavést fazovanou
sérii intervenci k pomoci s dychanim

a odkaslavanim (oddil 7).

Pozdni nechodici faze

V POZDNi NECHODICI fazi je zachovani funkce
hornich koncetin a spravného drZeni téla stéle
obtiznéjsi a komplikace jsou pravdépodobnéjsi.

FYZIOTERAPIE: Je dlleZité projednat s
fyzioterapeutem, jaky typ pomQcek nejlépe
podpofi samostatnost a zapojeni pacienta.
Mohou byt potieba dalsi Upravy okoli

a pomucky pro zajisténi schopnosti najist se

a napit se a pro pomoc s hygienou, presunem
na lGzko a obracenim se na Ilzku.

STEROIDY: Rozhodnuti tykajici se rezim( uzivani
steroid(, vyZivy a kontroly hmotnosti jsou
posuzovany a konzultovany s osetfujicim
tymem.

SRDCE A DYCHACI SVALSTVO: Dvakrét ro¢né je
doporuceno sledovani funkce plic a srdce

a Casto je nutné provést intenzivnéjsi vysetreni
a zakroky.

Mnoho mladych muzd s DMD Zije naplfiujicim
dospélym Zivotem. Je duleZité aktivné se
pfipravovat na Zivot sice podporovaného ale
samostatného dospélého clovéka se vsemi
prilezitostmi a naroky, které to obnasi.

Nasledujici ¢asti se postupné vénuji deseti
rdznym oblastem péce pfi DMD (obrazek ¢. 1).
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Obrazek €. 2 - ,,Gowersuv“ manévr

3 Diagnostika

Péce pfi stanoveni diagndzy

Specifické oznaceni onemocnéni se nazyva
diagnoza. Ma-li vas lékar podezreni na DMD,
je velmi dilezité, aby byla stanovena presna
diagndza. Cilem péce v tomto okamziku by
mélo byt zajistit presnou diagndzu co
nejrychleji. Promptni diagnostika umozni, aby
kazdy ¢len rodiny byl informovén o obecném
pribéhu DMD a aby se vSem dostalo
genetického poradenstvi a byly jim sdéleny
moznosti IéCby. To umozni zahajeni vhodné
péce a zajisténi priibézné podpory

a vzdélavani pro rodinu. Idealné by diagnostika
méla byt provadéna neuromuskularnim
odbornikem, ktery mize dité posoudit klinicky,
ma moznost iniciovat pfislusna vysetreni a je
schopen fadné je interpretovat. Sledovani

a podpora rodiny nasledné po diagndze byva
doplnéna i podporou ze strany genetikd

a genetickych poradcu.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Ziskani diagndzy je dilezitym krokem,
ktery vam a vasemu lékari umozni
naplanovat péci o vaseho syna.

. Lékar nemuze diagnostikovat DMD pouze
pomoci testu na kreatinkinazu (CK). Ma-li
vas syn zvySené hodnoty CK, musi IékaF
diagndzu potvrdit pomoci genetickych
testU.

. NEJSTE SAMI. Obratte se na svého lékare
s jakymikoliv dotazy a vyhledejte
konzultaci genetického poradce.

. V této chvili vdm rovnéz muze pomoci
kontakt s pacientskymi skupinami ¢i
podplrnymi organizacemi. Seznam
kontaktnich adres naleznete
na webovych strankach:
www.treat-nmd.eu/dmdpatientorganisations

V Ceské republice na: www.parentproject.cz

Kdy mit podezieni, Ze se jedna
o DMD?

Prvni podezieni obvykle vyvold jeden
z nasledujicich tfi znakd (a to i tehdy, pokud se
DMD v rodinné anamnéze nevyskytuje):

Problémy se svalovou funkci.

Casto si pravé rodinny pfislu$nik véimne,

Ze néco neni v poradku. Chlapci s DMD zacinaji
chodit pozdéji nez jejich vrstevnici. Mivaji
zvétsené lytkové svaly a obtize pfi béhu,
skakani a chlizi do schodud. Snadno upadnou
a maji sklon chodit po $pickach. MUze dojit

i k opoZzdéni rozvoje reci. Jednim z klasickych
znakd DMD je tzv. ,Gowerstv” manévr, kdy
si chlapec musi ,,Splhat” rukama po nohou pfi
vstavani. Dlivodem je slabost kycelnich

a stehennich svall (viz obrazek €. 2).

Zvysené hodnoty svalového proteinu
kreatinkinazy (CK) v krevnim séru.

Zjisténi zvysenych hodnot kreatinkinazy by
mélo byt podnétem k urychlenému odeslani
k neuromuskuldrnimu odbornikovi za ic¢elem
potvrzeni diagndzy. S vysokymi hodnotami CK
se setkdvame i u lidi s jinymi onemocnénimi
svalstva a vysoké hodnoty CK tedy samy

0 sobé nepotvrzuji DMD.

Vysoké hodnoty , jaternich enzyma“ AST

a ALT v krevnim séru.

Zvysené hodnoty téchto enzym0 v krevnim
séru jsou Casto spojovany s onemocnénimi
jater, ale zvySeni mohou zpUsobovat i svalové
dystrofie. Necekané vysoké hodnoty téchto
enzymU bez jiné priciny by tedy mély vyvolat
podezieni, Ze bude zvySena i hodnota CK a Ize
tedy mit podezieni na diagnozu svalové
dystrofie. Biopsie jater se nedoporucuje.




Opozdény vyvoj feci u déti s DMD
Déti s DMD mnohdy maji také opozdény vyvoj
feci (viz rovnéz oddil 10).

Potvrzeni diagnézy DMD

DMD je genetické onemocnéni — je zplsobena
mutaci neboli zménou DNA u genu kédujici
protein dystrofin, neboli ,,gen DMD*. Diagndzu
je tfeba potvrdit genetickym testem obvykle
ze vzorku krve, ale nékdy jsou provadény i jiné
testy. Vychozi informace o genetickém
testovani jsou vedeny v ramecku ¢. 1.

Testy

1) GENETICKE TESTY

Geneticky test je nutny vzdy, i pokud byla
DMD nejprve potvrzena na zdkladé svalové
biopsie. Rlizné typy genetickych testd mohu
poskytnout specifické a detailni informace
o0 zméné DNA cili mutaci. Genetické potvrzeni
diagndzy je dllezité z nékolika divodu:
pom{Ze stanovit, zda mGZe byt chlapec
zarazen do nékteré z klinickych studii terapii
specifickych pro urcité mutace; rovnéz
pomdUZze rodiné s rozhodovanim ohledné
prenatalni diagnostiky a budoucich
téhotenstvi.

Jakmile je znama pfesna mutace ¢i zména
DNA v dystrofinovém genu, matce by mél byt
nabidnut geneticky test ke zjisténi, zda je Ci
neni pfenaseckou. Tato informace je dileZita i
pro ostatni Zenské rodinné pfislusniky z
matciny strany (sestry, dcery, tety,
sestienice), které tak ziskaji informaci, zda by
také mohly byt pfenaseckami.

Genetické testovani a predani genetickému
poradci pomUzZe rodiné porozumét vysledkim
testl a jejich potencidlnim dopadim na
rodinné prislusniky (viz ramecek ¢. 1).

2) SVALOVA BIOPSIE

Vas lékar vam muZe doporucit biopsii svalu
(odbér malého vzorku ze svalu k analyze).
Genetickd mutace pfi DMD znamena, Ze télo
neni schopno produkovat protein dystrofin
nebo jej neprodukuje dost. Testy na zdkladé
svalové biopsie poskytuji informaci

0 mnozstvi dystrofinu pritomného ve
svalovych burkach (viz obrazek ¢. 3).

Byla-li diagndza jiz potvrzena genetickym
testem, nemusi byt svalova biopsie nutna.

V nékterych centrech nicméné mohou
stanovovat diagnézu DMD na zakladé svalové
biopsie. | po pozitivni diagnéze DMD

na zakladé svalové biopsie jsou nutné
genetické testy, které stanovi specifickou
zménu v DNA ¢i genetickou mutaci, ktera
DMD zpUsobuje.

Ze svalové biopsie se bézné provadéji

dva testy. Jednd se o imunocytochemii

a imunobloting na dystrofin. Tyto testy jsou
provadény ke stanoveni pfitomnosti nebo
absence dystrofinu a mohou pomoci rozlisit
DMD od mirnéjsich forem onemocnéni.

Obrazek ¢. 3

Svalova biopsie; vlevo: normalni sval, je vidét
kolem vldken dystrofin, vpravo: dystroficky sval
s absenci dystrofinu.

Normalni

3) OSTATNI TESTY

V minulosti byla tradi¢né soucasti vysetreni déti
s podezienim na neuromuskuldrni poruchu

i elektromyografie a méreni vodivosti nerva (tzv.
jehlovy test). Odbornici se shodli na tom, Ze tyto
testy NEJSOU vhodné ani nutné k vyhodnoceni
DMD.

Ramecek ¢. 1

Proc je dulezité genetické potvrzeni

GENETICKE PORADENSTVi A TESTY NA PRENASECSTVI:

o Nékdy geneticka mutace, ktera zplsobuje DMD,
nastane u chlapce nahodou. Tomu se rika
spontanni mutace. V jinych pfipadech
je predana chlapcovou matkou.

* Ma-li matka prislusSnou mutaci, nazyvame
ji ,prenaseckou” a mlze mutaci predat i svym
dalsim détem. Chlapci, kterym mutaci preda,
budou postizeni DMD, zatimco divky budou
samy prenaseckami. Je-li matka testovdna
a je u ni zjisténa mutace, mize se informované
rozhodnout o budoucich téhotenstvich a testdm
se mohou podrobit i jeji Zenské pribuzné (sestry,
tety, dcery), aby védély, zda i u nich je riziko, ze
jejich chlapec by mohl mit DMD.

| kdyZ Zena neni prenaseckou, je zde urcité nizké
riziko pro dalsi téhotenstvi — k mutaci totiz mize
dochazet v jejich vajickach (ova). To se nazyva
,mozaicismus v germinalni linii“.

U prenasecek je také urcité malé riziko, Ze se

u nich vyvine srdecni slabost nebo slabost nohou
v pokrocilejsim véku. Védomi o prenasecstvi
pomaha tato rizika identifikovat, aby se zené
dostalo odpovidajiciho poradenstvi.

e Méli byste mit pristup ke genetickému poradci,
ktery vam vse podrobnéji vysvétli.

ZARAZENI DO KLINICKYCH STUDIi: V oblasti
DMD v soucasné dobé probiha rada klinickych
studif, které jsou zacileny na urcité typy mutaci.
Genetické testovani je dalezité k porozuméni,
zda se vas chlapec hodi pro zarazeni do téchto
studii. Abyste |ékariim usnadnili vyhledavani
chlapct vhodnych pro zarazeni do studie, méli
byste se zaregistrovat do registru pacientd.

Nejdilezitéjsi otazkou, kterou si musite
zodpovédét, je, zda byly provedené genetické
testy v souladu s obecné akceptovanymi
standardy, coz umoziuje presnou definici
mutace. Pokud tomu tak nebylo, muze byt
tfeba provést dalsi testovani. O tom byste si
méli pohovofit se svym Iékafem. Pfresnou
mutaci je rovnéz treba znat, chcete-li se
zaregistrovat v jednom z registri DMD.
Podrobnosti o tom, jaké testy lze provést

a do jaké miry jsou efektivni ke stanoveni
absolutnich podrobnosti o mutaci, naleznete
v hlavnim dokumentu.

Seznam vsech narodnich registrd pro DMD
na celém svété naleznete na adrese:
www.treat-nmd.eu/patientregistries.

O registraci v Ceské republice se dozvite na:
WWwWw.parentproject.cz.

Navstivte prosim tyto stranky pro podrobné;jsi
informace.




4 Neuromuskularni péce — zachovani sily

a funkcénosti

Jaka vysetreni by méla byt
provedena a kdy

Vas syn by mél mit pravidelné kontroly

u odborného lékare, ktery ma odpovidajici
zkuSenosti a muze tak sledovat vyvoj jeho
stavu a povsimnout si ¢ehokoliv neobvyklého,
co by mohlo vyzadovat dalsi posouzeni. Toto je
velmi dlleZité k rozhodovani o zafazeni nové
|é¢by ve vhodnou dobu a k co nejvétSimu
predvidani a prevenci problému. Doporucuje
se, aby vas syn navstévoval |ékare kazdych 6
mésicl a odborného fyzioterapeuta nebo
ergoterapeuta kazdé 4 mésice.

Testy pouzivané ke sledovani pacientti s DMD
na rliznych klinikdch se mohu lisit.
Nejdilezitéjsi je, aby kontroly byly pravidelné
a efekt intervenci tak mohl byt fadné
monitorovan. Pravidelnd vySetfeni by méla
zahrnovat testy, které pomohou sledovat, jak
onemocnéni postupuje; k nim patfi:

TESTOVANI SILY: Silu Ize méfit mnoha réiznymi
zpUsoby, kdy cilem je zjistit, zda se méni sila,
kterou je pacient schopen generovat v urcitych
kloubech.

CASOVE TESTY: Rada klinik rutinné provadi
méreni ¢asu potrebného k ¢innostem jako
naptriklad vstavani z podlahy, ¢as potrebny

k ujiti urcité vzdalenosti a k vystoupani
nékolika schod. To podava dllezité informace
o tom, jak se stav pacienta méni a jak reaguje
na lécbu.

ROZSAH POHYBU: Cilem je sledovat, zda
dochazi k rozvoji kontraktur neboli ztuhlosti
kloubU; test ma rovnéz poskytnout voditko,
jaka protahovani nebo jiné intervence budou

STUPNICE MERENi MOTORICKYCH

FUNKCI: Existuje Fada rdiznych stupnic,
nicméné vase klinika by méla rutinné pouzivat
vzdy stejnou, aby vyvoj stavu byl sledovan
systematicky. V rznych obdobich nicméné
mohou byt potieba riizné stupnice.

ZVLADANI KAZDODENNICH CINNOSTI:
UmoZzniuje pecujicimu tymu stanovit, zda je
nutna dalsi asistence, kterd napomlze
samostatnosti.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Protoze vas syn nema dystrofin, budou
jeho svaly postupné slabnout.

. Nékteré typy cvi¢eni a namahy / unavovani
mohou poskozeni svalli zhorsit.

. LékaF rozumi tomu, jak slabost svalQ
postupuje, a mdZe vasemu synovi pomoci
pripravit se na dalsi krok.

. Je dllezité, aby vas lékar védél, jak svalstvo
vaseho syna pracuje, abyste mohli co
nejdrive zacit s vhodnou terapii.

Farmakologicka Iécba svalovych
symptomt

V soucasné dobé probiha rozsahly vyzkum

v oblasti novych 1ék( pro pacienty s DMD.

V tomto dokumentu se odbornici vyjadfovali
pouze k tém, kde jiz existuje pro danou Iéc¢bu
dostatek dikazd. Tato doporuceni se budou
ménit, jak budou k dispozici nova zjisténi
(napf. vysledky klinickych studii). AZ budou

k dispozici nové vysledky, budou zrevidovany
i pfislusné smérnice a navody.

Ackoliv se o¢ekava, ze v budoucnu bude
k dispozici Sirsi Skdla moznosti [éCby,

v soucasnosti je jedinou farmakologickou
|é¢bou nervosvalovych symptom(i DMD,
u které se odbornici shodli, Ze existuje
dostatek ddkaz( k jejimu doporuceni,
|éCba steroidy. Steroidy jsou podrobné
pojednany v tomto oddile. Farmakologicka
|é¢ba jinych specifickych symptomu
onemocnéni, napr. srdecnich problémd,
je pojednana ddle.

Lécba steroidy - pravodce krok
za krokem

Steroidy jsou pouZzivany u rady dalSich
onemocnéni a s jejich uzivanim jsou
celosvétové velké zkusenosti. Neni pochyb,
Ze chlapcim s DMD mohou prospét, nicméné
tento pfinos musi byt v rovnovaze s aktivnim
fizenim pripadnych vedlejsich ucinkd. UZivani
steroid(l je pfi DMD velmi dlleZité a mélo by
byt s rodi¢i prodiskutovano pomérné brzy.

ZAKLADNI INFORMACE

o Steroidy (rovnéz znamy jako
glukokortikoidy nebo kortikosteroidy) jsou
v soucasné dobé jedinym dostupnym
lékem, ktery zpomaluje pokles svalové sily
a funkénosti u DMD. Cilem uZivani steroid(
je zachovat u ditéte schopnost samostatné
chiize po delsi dobu, umoznit jeho vétsi
zapojeni a pozdéji i minimalizovat dychaci,
srdecni a ortopedické obtiZze. Mohou rovnéz
snizovat riziko skolidzy (vyboceni patere).

Prevence a zvladani vedlejsich ucinkd
steroidti musi byt proaktivni a pfedvidavé.
Lécba by mél byt zahdjena BRZY, ve snaze
predejit problémim a zajistit, aby se
nestaly pfiliS zavaznymi. Vedlejsi GCinky
spojené s uzivanim steroidd jsou riizné

a jsou uvedeny v tabulce €. 1.

NASAZENI A VYSAZENI STEROIDU

¢ Nejvhodnéjsim okamzikem k zahajeni Iécby
steroidy je tzv. ,faze plateau”, kdy se
motorické funkce jiz nezlepsuji, ale jesté
nedochazi k jejich zhorSovani. To je obvykle
mezi 6 a 8 lety véku. Nedoporucuje se
zahajovat lécCbu steroidy u déti, které jesté
ziskavaji pohybové dovednosti, zejména
do dvou let véku.

Pfed zahajenim uZivani steroidi by mél byt
splnén narodni ockovaci kalendar

a stanovena imunita proti planym
nestovicim.

Zahajeni lécby steroidy u jiz nechodicich
chlapcid / mladych muzi je pfedmétem
individualniho rozhodnuti a je tieba je
projednat s Iékafem, pfi zvazeni dopadu
preexistujicich rizikovych faktort.

U pacient(, ktefi uzivali steroidy v dobé, kdy
byli schopni chlize, doporucuje mnoho
odbornikd pokracovat s medikaci i po ztraté
schopnosti chiize. U nechodicich pacientd je
cilem zachovat silu hornich koncetin, snizit
progresi skoliézy a oddalit zhorseni
dychacich a srdecnich funkci.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Steroidy jsou jediné zndmé léky, které
zpomaluji slabnuti sval(.

. Vzdy upozornéte lékare a jiné
zdravotnické pracovniky, Ze vas syn
uziva steroidy. Zejména je to dulezité
pokud jde na operaci nebo ma infekci Ci
Uraz — steroidy totiz mohou potlacovat
imunitni systém.

. Vas syn by nikdy nemél steroidy naraz
vysadit.

. Vas syn by mél pravidelné navstévovat
lékare, ktery ma dostatek zkusenosti
s |écbou steroidy. Lékar vam vysveétli
mozné vedlejsi ucinky a rekne vam,
zda je u vaseho syna riziko, Ze se
rozvinou.




Rlzné rezimy uZivani steroid

Jednou ze skutecnosti, které mohou byt
matouci, je, Ze rlizni l1ékari a rlizné kliniky ¢asto
predepisuji rGzné rezimy davkovani steroidd,
coz znamena, Ze se setkate s informacemi

o rliznych lécich a rlznych reZzimech davkovani.
V této prirucce jsme se pokusili nastavit jasny
navod k efektivnimu a bezpec¢ném uzivani
steroid(l na zakladé pravidelnych vysetreni
funkce a vedlejsich ucinkd (viz ramecek €. 2).

¢ Prednison (prednisolon) a deflazacort jsou
dva typy steroid(, které se pfi DMD vétsinou
uzivaji. Ma se za to, Ze funguji podobné.
Zadny z nich neni jednoznaéné lepsi nez
druhy. V tomto sméru jsou duleZité
planované studie téchto lékd, které by nam
v budoucnu mély pomoci Iépe jim
porozumeét.

e Volba steroidu, ktery bude uzivan, zalezi
na dostupnosti v dané zemi, nakladech
pro rodinu, zpdsobu podavéni a vnimanych
vedlejsich ucincich. Prednison ma tu
vyhodu, Ze je nendkladny a je dostupny
ve formé tabletek i v tekuté formé.
Deflazacort mUZe byt u nékterych pacientd
upfednostriovan pred prednisonem,
protoze je u néj patrné mensi riziko
pfirGstku na vaze

Ramecek ¢. 2

Davkovani pfi zahajeni a udrzovani
lécby steroidy

¢ Doporucena pocatecni davka u chodicich
chlapct je 0,75 mg/kg denné u prednisonu
a 0,9 mg/kg denné u de azacortu, podava se
rano. Nékteré déti zaznamenavaji prechodné
vedlejsi ucinky ve formé behavioralnich
problému (napf. hyperaktivita, nahlé zmény
nalady) nékolik hodin po podani [éku. U téchto
déti |ze obtize zmirnit podavanim Iéku
v odpolednich hodinach.

U chodicich pacienti se davka obvykle zvysuje,
jak dité roste, dokud nedosahne vahy priblizné
40 kg. Maximalni davka u prednisonu je pfiblizné
30 mg/den, u de azacortu 36 mg/den.

Nechodici teenagefi na dlouhodobé terapii
steroidy obvykle vaZi vice nez 40 kg, a davka
prednisonu na kilogram tedy casto klesne az
na 0,3-0,6 mg/kg denné. Ackoliv tato

davka je mnohem méné nez maximalni denni
davka 30 mg, stale vykazuje podstatny pfinos.

Odbornici doposud uprednostriovali zacit
dennim dévkovani steroidd, spise nez
alternativnimi rezimy. Toto doporuceni se
muUZe zménit na zakladé udajl z probihajicich
a budoucich studii.

Rozhodnuti o udrZovaci davce steroidd je vidy
hledanim rovnovahy mezi rlistem, tim, jak dobre
pacient na lécbu reaguje, a jakou zatéz
predstavuji vedlejsi ucinky. Toto rozhodnuti je
tedy treba zrevidovat pri kazdé navstéve kliniky
na zakladé vysledkl provedenych testl

a posouzeni, zda vedlejsi ucinky predstavuji
problém, ktery nelze zvladnout ¢i snaset.

Poznémka prekladatele: V Ceské republice neni Deflazacort k dispozici.

¢ U chlapci na relativné nizkych davkach

steroidli (mensich nez vychozi davka

na kg télesné hmotnosti), ktefi zacnou
vykazovat pokles funkénosti, je tfeba
zvazit apravu s cilem zachovani funkce.
Davka steroidll se zvysi az na cilovou davku
a pacient je znovu vySetfen po 2-3 mésicich
k posouzeni prinosu.

Neni k dispozici odborny konsensus
ohledné optimalni davky steroidu, je-li
medikace zahajovana u nechodicich
pacientt. Rovnéz neni znamo, do jaké
miry je |écba steroidy Ucinna pfi prevenci
skoliézy nebo stabilizaci srdecnich ¢i
dychacich funkci v téchto pripadech.
Tato otdzka vyzaduje dalsi studium.




Ramecek ¢. 3

Rizeni medikace steroidy

¢ Vyskytnou-li se nezvladatelné i
nesnesitelné vedlejsi ucinky, doporucuje se
snizit davku o 25-33% procent, s kontrolou
za mésic, telefonicky nebo navstévou,
ke stanoveni, zda se vedlejsi ucinky dostaly

pod kontrolu.

Pokud ma denni davkovani za nasledek
nezvladatelné ¢i nesnesitelné vedlejsi
ucinky, které se nezlepsi ani po snizeni
davky, je na misté prejit na alternativni

reZzim podavani.

e Od terapie steroidy by nemélo byt zcela
upusténo ani pokud vedlejsi ucinky NEJSOU
zvladatelné a/nebo snesitelné, aniz by se
alesporni jednou nezkusilo sniZit davku nebo
prejit na alternativni rezim. Toto
doporuceni plati pro chodici i nechodici

pacienty.

Pokud by se Upravou davkovani / rezimu
podavani steroidi nepodarilo dosahnout
toho, aby vyznamné vedlejsi icinky byly
dostatecné zvladatelné a snesitelné, je
nutné steroidovou terapii ukoncit. Toto
rozhodnuti je vZdy tfeba ucinit individualné
spolu s ditétem a jeho rodinou. Steroidy

by nikdy nemély byt vysazeny naraz.

v ve

Lécba steroidy a vedlejsi Gcinky
(rdmecek ¢. 3 a 4 a tabulka ¢. 1)

Jakmile je u chlapce zahdajena dlouhodoba
|écba steroidy, je zasadné duleZité pozorné
se vénovat vedlejsim Gc¢inklm souvisejicim
s uzivanim steroid(. Ackoliv terapie steroidy
je v soucasné dobé hlavni medikaci u DMD,
nemél by k ni [ékar ani rodice pristupovat
lehkovazné a méla by byt nasazovana pouze
|ékafi s odpovidajicimi odbornymi znalostmi
a zkuSenostmi.

Ramecek ¢. 4
Dalsi Iéky a potravinové dopliky

Odbornici zvaZzovali fadu dalsich 1ékd

a potravinovych doplrikd, které jsou v nékterych
pripadech pouzivany pfi Iécbé DMD. Prezkoumali
publikované udaje o téchto pripravcich s cilem
zjistit, zda je dostatek dikazl o jejich bezpecnosti
a ucinnosti a Ize je tedy doporucit.

Odbornici dospéli k nasledujicim zavértim:

e UzZivani oxandrolonu, anabolického steroidu
se nedoporucuje.

Bezpecnost pouziti Botoxu pti Iécbé nebo
prevenci kontraktur u jedinct s DMD nebyla
studovana a nedoporucuje se.

Systematické uzivani kreatinu neni podlozené.
Randomizovana kontrolovana studie ohledné
uzivani kreatinu pfi DMD neprokazala
jednoznacny prinos. Pokud pacient uziva

Steroidy jsou jediné léky na jejichz
doporuceni se odbornici shodli. Ackoliv
nékteré léky zminéné v rdmecku €. 4 jsou
pomérné Siroce uzivany, jednoduse neni
dostatek dikaz(, aby bylo mozZné fici, zda
tento doplnék opravdu funguje nebo ne. Je
dllezité vidy se poradit se svym lékafem, nez
budete uvazovat o nasazeni nebo vysazeni
néjakého léku.

kreatin a ma problémy s ledvinami, je treba
tento doplnék vysadit.

V tomto okamZiku nelze ucinit doporuceni
ohledné dalsich doplrik nebo |ékd, které jsou
nékdy pouzivany pfi [é¢bé DMD, jako koenzym
Q10, karnitin, aminokyseliny (glutamin,
arginin), antiin amatorika / antioxidanty (rybi
tuk, vitamin E, vytaZzek ze zeleného caje,
pentoxifyllin) a dalsi, véetné bylinnych ci
rostlinnych extraktl. Odbornici dospéli k
zavéru, ze v literature neni k dispozici
dostatek dliikaznich informaci.

Odbornici se shodli, Ze v této oblasti je nutny
dalsi vyzkum. Rozhodné je podporovéno
aktivni zapojeni rodin do cinnosti vedoucich
k ziskavani dalSich znalosti o DMD, jako jsou
registry pacientl a klinické studie.

Tabulka €. 1 (na protéjsi strané) shrnuje
hlavni vedlejsi Gcinky steroidd, které je

treba sledovat, a uzitecné intervence.
Faktory, ke kterym je tfeba prihlédnout

pfi zachovavani nebo zvySovani davky,
zahrnuiji: jak pacient reaguje na lécbu, jaka je
jeho vaha a rlst a zda jsou pfitomny vedlejsi
ucinky a zda jsou zvladatelné.
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Tabulka ¢. 1

VEDLEJSI UCINKY STEROIDU: DOPORUCENE SLEDOVANI A INTERVENCE

Zde uvadime nékteré béznéjsi dlouhodobé vedlejsi ucinky uzivani vysokych davek steroid(
u rostoucich déti. Je tfeba mit na paméti, Ze rGzni lidé reaguji na steroidy velmi odlisné. Klicem

k Uspésné lécbé steroidy je uvédomovat si mozné vedlejsi Ucinky a dle moznosti se snazit o jejich

v/ s

prevenci nebo zmirnéni. Jsou-li vedlejsi ucinky nezvladatelné nebo nesnesitelné, je tfeba snizit
davku. Pokud to nepomlze, je tfeba dale sniZit davku nebo prejit na jiny rezim, nez je od lécby

zcela upusténo.

VEDLEJS{ UCINKY STEROIDU

Konstitucni a kosmetické
Vahovy pfirlstek
Obezita

Cushingoidni rysy
(mésicovity oblicej)

Nadmérné ochlupeni
(hirsutizmus)

Akné, tinea, bradavice

Rustova retardace

KOMENTAR A DOPORUCENE
SLEDOVANI

Vsem rodi¢lim musi byt pred
zahdjenim |écby steroidy poskytnuto
dietetické poradenstvi. Méli by byt
upozornéni, ze steroidy zvysuji chut
k jidlu.

Zakulaceny oblicej, pIné tvare;

v pribéhu Casu je stale patrnéjsi.

Klinické vysetreni.

Vice patrné u teenager.

Sledovat vysku nejméné kazdych
6 mésict v ramci vSeobecné péce
(u DMD byva postava drobnéjsi

i bez l1écby steroidy).

OTAZKY K ZAMYSLENi A PORADE
S LEKAREM

Je dulezité, aby se celd rodina
rozumné stravovala a predchazelo
se tak nadmérnému pribyvani

na vaze. Vyhledejte poradenstvi
ohledné vyzivy a diety pro celou
rodinu.

Peclivé sledovani stravy a omezeni
prijmu cukru a soli pomze

s pribyvanim na véze a mlze

i minimalizovat Cushingoidni rysy.

Obvykle se nevyskytuje v takovém
rozsahu, aby byla nutnd
zména medikace.

Pouzivat pomocna lé¢ebna opatreni
(topicka Iécba) a neuspéchat zménu
rezimu steroidu, pokud chlapec neni
emocionalné skliceny.

Zeptejte se svého syna, zda mu jeho
maly vzrast déla starosti. Pokud ano,
poradte se s |ékarem, zda je

na misté endokrinologické
vysetreni.

VEDLEJSi UCINKY STEROIDU

Opozdéna puberta

Negativni zmény v chovani

(Mnohem vice informaci
o chovani naleznete v oddile
10 téchto doporuceni)

Suprese imunity / funkce
nadledvin

KOMENTAR A DOPORUCENE
SLEDOVANI

Sledovat vyvoj.

Identifikovat rodinnou anamnézu
opozdéné pohlavni zralosti.

Identifikovat vychozi stav nalady,
temperament, pripadnou
hyperaktivitu (ADHD). Mit na paméti,
Ze tyto se casto prechodné zhorsi

v prvnich 6 tydnech terapie steroidy.

Méjte na paméti riziko zavazné infekce

a nutnost bezodkladné resit i malé
infekce.

Informujte veskery zdravotnicky
personal, Ze dité uziva steroidy

a méjte u sebe prikaz upozorriujici
na lécbu steroidy.

Zajistéte, aby steroidy nebyly nahle
vysazeny.

Je velmi dulezité, aby pacienti, ktefi
dlouhodobé uZivaji steroidy,
nevynechali svou davku vice nez

24 hodin, zejména pokud se zaroven
neciti dobre.
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OTAZKY K ZAMYSLEN{ A PORADE
S LEKAREM

Povzbuzujte k diskusi o dospivani.
Zeptejte se svého syna, zda jej
opozdéni znepokojuje. Jste-li vy
nebo vas syn znepokojeni, poradte
se s lékafem o moznosti
endokrinologického vysSetreni.

Zvaiit, by pred zahajenim terapie
steroidy nemély byt zaléceny
vychozi problémy (napf. ADHD -
poradna nebo preskripce 1éku).

MiZe pomoci i zména nacasovani
medikace glukokortikoid(i

na pozdéjsi denni dobu — poradte
se o tom se svym |ékarem, ktery
muze zvazit i predani odbornikovi
na poruchy chovani.

Pred zahajenim terapie steroidy
ziskat imunizaci proti planym
nestovicim; pokud nebylo zajisténo,
v pripadé kontaktu s planymi
nestovicemi vyhledejte lékare.

Pokud je zde regionalni problém
tuberkuldzy, mlze byt nutné zvlastni
sledovani.

Poradte se svym lékarem, jak byste
postupovali v pfipadé preruseni
podavani steroidd (napfiklad
nahrazeni ekvivalentem prednisonu,
neni-li docasné k dispozici
deflazacort), a o pripadné potrebé
nitroZilni (IV) aplikace v pribéhu
nemoci nebo pokud pacient
neprijima potravu.

Poradte se o nitrozilni aplikaci
jednorazové davky
metylprednisolonu v pfipadé
operace nebo zavainého
onemocnéni.

Pokud pacient nepfijima potravu,
pouzijte IV aplikaci.
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VEDLEJS{ UCINKY STEROIDU

KOMENTAR A DOPORUCENE
SLEDOVANI

OTAZKY K ZAMYSLEN{ A PORADE
S LEKAREM

KOMENTAR A DOPORUCENE
SLEDOVANI

VEDLEJS{ UCINKY STEROIDU
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OTAZKY K ZAMYSLENi A PORADE
S LEKAREM

Hypertenze

Glukoézova intolerance

Gastritida / refluxni
choroba jicnu

Pepticky vied

Sedy zékal

Sledovat tlak krve pfi kazdé navstéve
kliniky.

Test moci na glukdzu papirkem /
tyCinkou pfi navstévach kliniky.

Zeptat se na nadmérné moceni / zizen.

Ddvat pozor na symptomy refluxni
choroby jicnu (paleni Zahy).

Hlasit pfiznaky bolesti bficha, muaze
byt znamkou poskozeni Zaludecni
sliznice.

V pfipadé chudokrevnosti, nebo

pozitivni anamnézy lze provést test
stolice na krvaceni.

Kazdorocni oftalmologické vysetreni.

Pti zvyseném krevnim tlaku muze
byt prvnim vhodnym krokem snizeni
prijmu soli a sniZeni télesné
hmotnosti.

Nedostavi-li se poZzadovany ucinek,
je treba, aby vas lékar zvazil
medikaci ACE nebo beta blokatory.

Je-li test moci pozitivni, mGze byt
nutny krevni test.

Vyvarovat se nesteroidnich
antirevmatik (aspirin, ibuprofen,
naproxen).

V pfipadé symptom lze uzivat léky
¢i antacid.

Vyvarovat se nesteroidnich
antirevmatik (aspirin, ibuprofen,
naproxen).

V pfipadé symptom lze uzivat léky
¢i antacid.

Vyhledat konzultaci
gastroenterologa.

Zvaiit prechod z deflazacortu
na prednison, pokud se vyvine Sedy
zakal, ktery postihuje vidéni.

Vyhledat konzultaci oftalmologa.
Zakal je treba lécit, pouze pokud
zhorsuje vidéni.

Demineralizace kosti
a zvysené riziko zlomenin.

Peclivé zaznamendvat zlomeniny.

Kazdorocné sledovat hustotu kosti —
DEXA.

Kazdorocné sledovat hladinu vitaminu
D v krvi (v podnebi, kde se stridaji
rocni obdobi, idealné v zimé) a je-li
hladina nizkd, doplnit vitamin D3.
Dietolog by mél vyhodnotit prijem
kalcia a vitaminu D.

Myoglobinurie Zeptejte se na abnormalni zbarveni
moci po zatéZi - testovani moci.
(Moc je zbarvena jako coca-

cola, protoze obsahuje

produkty rozkladu svalovych

proteind. Test je tfeba

provést v nemocnicni

laboratofi.)

Pozndmka prekladatele: V Ceské republice neni Deflazacort k dispozici.

V zavislosti na hladinach v krvi mize
byt tfeba doplnit vitamin D.

Hladina vitaminu D se zkontroluje
po 3 mésicich lécby.

Prospésné jsou pohybové Cinnosti.

Ujistéte se, Ze strava zajistuje
dostatecny prijem kalcia; pokud ne,
mohou byt potfeba vyzivové
doplriky.

Vyhnéte se nadmérnému
excentrickému cviceni (napf. béhani
z kopce, skoky na trampoling).

Dulezity je dobry prijem tekutin.

Pokud pretrvava, je nutné vysetreni
ledvin.




5 Rehabilitacni péce — fyzioterapie
a ergoterapie

Lidé s DMD musi mit pristup k riznym typtm
rehabilitacni péce v pribéhu celého Zivota.
Velkd ¢ast této péce bude poskytovana
fyzioterapeuty a ergoterapeuty, ale pomahat
budou i dalsi, napfiklad specializovani
rehabilitacni pracovnici, ortotikové (odbornici
na navrzeni a vyrobu ortéz), poskytovatelé
elektrickych vozik( a IGZek. Do péce muze byt
nutno zapojit i ortopedického chirurga.

Klicovou soucasti rehabilitacni péce je péce
k zachovani pruznosti sval( a prevenci
kontraktur.

Cilem protahovani je zachovat funkénost

a pohodli. Protahovaci programy budou
vedeny fyzioterapeutem, nicméné je treba,
aby se staly soucasti denni rutiny v rodinném
prostredi.

U DMD je mnoho faktor(, které pfispivaji

k tomu, Ze se klouby stanou zatuhlymi ¢i
,stazenymi“ - rozvoj tzv. kontraktur. K nim
patfi ztrata pruznosti svall vzhledem k jejich
omezenému pouzivani a poloze, ¢i
nerovnovaha svall v okoli kloub (kdy jeden
je silnéjsi nez druhy). DaleZité je udrZovani
dobrého rozsahu pohybu a symetrie

v rliznych kloubech. To pomaha k zachovani
co nejlepsi funkce, prevenci rozvoje fixnich
deformit a prevenci koznich obtizi
souvisejicich s tlakem.



Ramecek ¢. 5

Péce k zachovani pruznosti svalli
a prevenci kontraktur

e Klicovou kontaktni osobou v oblasti péce

k prevenci kontraktur je vas fyzioterapeut.

V idedInim pripadé je péce mistniho
fyzioterapeuta doplfiovana vstupy
specializovaného terapeuta priblizné kazdé ctyri
mésice. Protahovani by se mélo provadét
minimalné 4-6x tydné a mélo by se stat soucasti
denni rutiny.

K efektivnimu protahovani, které zabrani rozvoji
kontraktur, slouZzi rizné techniky, které vam
terapeut ukaze, vcetné pouzivani dlah, ortéz
a kompenzacénich pomUcek umoznujicich stani.

DaleZité je pravidelné protahovani kotniku,
kolena a kycle. Pozdéji je treba se vénovat
protahovani hornich koncetin, zejména prst,
zapésti, lokte a ramenniho kloubu. Dalsi oblasti
vyzadujici protahovani mohou byt identifikovany
na zakladé individualniho vysetreni.

K omezeni kontraktur kotniku mohou pomoci
ortézy na chodidlo a kotnik (ankle-foot orthesis -
AFO) uzivané na noc. Ortéza by méla byt
zhotovena na miru, ne , konfekéni“. Po ztraté
schopnosti chiize Ize upfednostfiovat pouzivani
téchto ortéz béhem dne, nicméné u chlapc,
ktefi jesté chodi, se pouzivani ortéz pres den
nedoporucuje.

Voziky, lizka a dalsi vybaveni

e V ¢asné chodici fazi je mozné pouzivat

na delsi vzdalenosti skutr, ko¢arek nebo
mechanicky vozik s cilem Setfit sily. AZ vas
syn za¢ne pouzivat vozik na delsi dobu, je
dalezité vénovat pozornost drzeni téla

a pripadné vozik upravit na miru, je-li to
nutné.

* Dlouhé ortézy na celou dolni koncetinu

zpevnujici koleno, kotnik a chodidlo (knee-ankle-
foot orthesis - KAFO) mohou byt uzitecné

ve stadiu, kdy se chlze stava velmi obtiznou
nebo nemoznou. Tyto ortézy mohou pomoci

k omezeni zatuhlosti kloubu, prodlouzeni
schopnosti chiize a k oddaleni rozvoje skolidzy.

Po ztraté schopnosti chiize se jako Ié¢ebny
program doporucuje stani (za pouZiti vzpér pro
stani, nebo elektrického voziku umoznujiciho
stani)

Polohovaci ortézy pro prsty jsou vhodné pro
pacienty s problémem zatuhlého ohybace
ukazovacku

V nékterych pripadech je ve snaze o prodlouzeni
obdobi chiize nabizena chirurgicka lé¢ba. Tento
pfistup vSak musi byt vidy uplatriovan

na zakladé individualniho posouzeni. Vice
informaci o riznych moznostech naleznete

v hlavnim dokumentu.

¢ S postupujicimi problémy s chlzi je vhodné
obstarat elektricky vozik, a to radéji drive
nez pozdéji. V idealnim pripadé by prvni
elektricky vozik mél byt upraven na miru,
aby poskytoval pohodli, zajistoval spravné
drzeni téla a symetrii. Néktefi odbornici
doporucuji elektrické voziky umoznujici
pacienta postavit.

¢ S postupem casu se stdvd problémem

ubytek sily v hornich koncetinach.
Fyzioterapeut a ergoterapeut vdm mohou
doporucit pomlcky k zachovani
samostatnosti. Je vhodné aktivné

se zamyslet nad tim, jaké pfistroje a vybaveni
nejlépe zajisti samostatnost, a planovat

v predstihu, aby mohly byt poskytnuty
Vv pravy cas.

eV pozdné chodici a nechodici fazi mohou byt
potieba dalsi kompenzacéni pomacky, které
pomohou s pfemistovanim do schod(,
jidlem a pitim, obracenim na lazku
a koupanim.

Ramecek ¢€. 6

Lécba bolesti

Aby bylo mozné bolest radné Iécit, je dulezité
zeptat se chlapctl / mladych muzi s DMD, zda maji
bolesti. O bolesti pfi DMD se toho v soucasné dobé
bohuzel mnoho nevi. Je nutny dalsi vyzkum. Ma-li
vas syn bolesti, je tfeba upozornit Iékare a vysvétlit
mu, Ze je to problém.

o K efektivni Iécbé bolesti je treba stanovit, proc¢
k bolesti dochazi, aby Iékari mohli poskytnout
vhodné intervence.

* \/zhledem k tomu, Ze hodné bolesti vznika
z probléma s drZzenim téla a pohodinou polohou,
patfi k intervencim zejména poskytnuti
vhodnych individualizovanych dlah (ortéz),
sedaku, lGzka a zajisténi mobility, stejné jako
standardni terapie Iéky (napr. svalové relaxanty,

s jinymi léky (napr. steroidy a nesteroidnimi
antirevmatiky) a souvisejici vedlejsi ucinky,
zejména ty, které by mohly mit dopad na srdec¢ni
a dychaci funkci.

¢ Ve vzacnych pfipadech je indikovan chirurgicky
zakrok, zejména v pripadé bolesti, kterou nelze
|écit jinym zpUsobem, ale ktera by mohla dobre
reagovat na chirurgickou Iécbu. Bolest zad,
zejména u lidi uZivajicich steroidy, znamena,
Ze lékari by méli pozorné vysetrit mozZnost
fraktur patefnich obratli, které dobie reaguji
na lécbu bisfosfonaty.




6 Ortopedicka péce — pomoc pfri problémech
s kostmi a klouby

U pacient(, ktefi neuzivaji kortikosteroidy, je
90-ti procentni pravdépodobnost rozvoje
progresivni skolidzy (vyboceni patere, které se

Profylaxe (preventivni opatieni)

¢ Je tfeba soustavné vénovat pozornost

v pribéhu ¢asu zhorsuje). Bylo prokazano, ze
denni uZivani steroidl snizuje riziko skolidzy,
nebo pfinejmensim oddaluje jeji nastup.

K aktivnimu fizeni rizika skolidzy je nutné:

Sledovani

e Soucasti péce o pater by mélo byt sledovani
mozného rozvoje skoliézy. To je zajistovano

prostiednictvim klinického pozorovani

v prubéhu celé chodici faze, s provedenim
rentgenu patere je-li skolidza zpozorovana.
Béhem nechodici faze pacienta je klinické
vysetreni skolidzy nezbytné pti kazdé
navstéve.

Rentgen patefe by mél byt proveden jako
zakladni vysetfeni viech pacientd zhruba
v okamziku, kdy zac€inaji byt zavisli

na mechanickém invalidnim vozikd. Je
nutny specidlni rentgen celé pétere ze dvou
pohledd. Vyskytne-li se jakykoliv problém,
mél by byt rentgen nasledné provddén

nejméné jednou ro¢né. Casovy interval mezi

jednotlivymi projekcemi vétsi nez jeden rok
predstavuje riziko nezachyceni pocinajiciho
zhorseni skolidzy. Poté, co chlapec prestane
rdst, je rentgen nutny, pouze pokud dojde
k zméné klinického stavu.

spravnému drzeni téla: prevence
asymetrickych kontraktur u chodicich
chlapcti, podpora patefni a panevni
symetrie a extenze pateie pomoci sedaciho
systému voziku. Pouzivani ortéz v oblasti
patefe neni vhodnym opatrenim k oddaleni
operace, ale Ize k nim pfistoupit, pokud
operaci nelze provést nebo pokud se k ni
pacient nerozhodne.

Dulezité informace / pamatuijte si:

. Chlapci a mladi muzi s DMD maji slabé
kosti, zejména pokud uzivaji steroidy.

. Je dllezité, aby vas syn mél odpovidajici
hladinu kalcia a vitaminu D, coZ umozni
udrZet jeho kosti silné.

. Lékar by mél peclivé sledovat pater
vaseho syna poté, co prestane chodit,
zejména dokud jesté roste, protoZe se
u néj mize pomérné rychle rozvinout
skolidza.

. Klicem k Uspésné operaci patere, je-li
nutn3, je nalézt zkuseného chirurga
a vénovat patricnou pozornost dychacim
svaliim a srdci.

. Ma-li vas syn bolesti zad, mél by navstivit
|ékare.




Lécba

Zdravi kosti obecné

¢ Operace predni fuze patere je indikovana,
pokud je dhel vyboceni patere (tzv. Cobblv
Uhel) vétsi nez 20° u chlapcd, ktefi jedté
rostou a neuzivaji steroidy. Cilem je zachovat
co nejlepsi drzeni téla k zajisténi pohodli
a funkcnosti. Pokud chlapci uzivaji steroidy,
je u nich mensi riziko zhorseni, a rozhodnuti
o chirurgickému zakroku tedy Ize odloZit az
na dobu, kdy Cobbuv Ghel pfesahne 40°.

e Je dlleZité konzultovat s chirurgem, jaky typ

operace je vhodny, a probrat s nim veskeré
vase pripadné obavy.

Péce o kosterni systém

e Zdravi kosti je dalezité v chodici i nechodici
fazi DMD. Chlapci s DMD v kazdém véku maji
slabé kosti, zejména pokud uzivaji steroidy.
Maiji nizsi obsah minerald v kostech a je
u nich vyssi riziko fraktur (zlomenin kosti) nez
u béiné populace.

Zlomeniny dlouhych kosti

¢ Zlomenina dolni koncetiny mGze vaziné
ohrozit dalsi schopnost samostatné chize.
Proto je na misté zvazit chirurgickou lécbu,
ktera chlapci s DMD umozni co nejdfive se
zase postavit na nohy. Pokud dojde
k frakture, zajistéte, aby byl informovan vas
fyzioterapeut.

Pokud si nohu zlomi chlapec, ktery jesté
chodi, je vhodnd interni fixace (chirurgicky
zakrok k co nejrychlejsi stabilizaci
zlomeniny), ktera chlapci umozni znovu
chodit a dd mu nejlepsi sanci zachovat

si nadale schopnost chize.

U nechodicich chlapcl Ize zZlomeninu nohy
bezpecné |écit dlahovanim ¢i sadrovanim,
s pfihlédnutim k funkénimu postaveni
koncetiny a moznému rozvoji kontraktur.

* Je znamo, Ze terapie steroidy zvySuje riziko
nizké hustoty kosti a je rovnéz spojovana
s rizikem fraktur paternich obratl{.
U chlapcd, ktefi nejsou léceni steroidy, se
s frakturami obratld obvykle nesetkavame.
Hustotu kosti je tfeba vySetfovat pomoci
krevnich testl, snimkovani kosti a jinych
metod za pouZiti rentgenu (ramecek €. 7).
V této oblasti jen nutny dalsi vyzkum ke
stanoveni parametr(l ohledné nejlepsi praxe.

Ramecek ¢. 7

Péce o zdravi kosti

VYCHOZi FAKTORY ZHORSENEHO ZDRAVi
KOSTi JSOU:

® snizend pohyblivost

¢ slabost svalstva

* terapie steroidy

MOZNE INTERVENCE:
Vitamin D — nutny, je-li skutecné zjistén
nedostatek, doplnéni je na misté zvazit
u déti.
Kalcium — nejlepsi je zajistit dostatecny
pfijem ve stravé, nicméné pokud to neni
adekvatni, je na misté zvazit doplnéni

po poradé s dietologem.

Bisfosfonaty — aplikace bisfosfonatu
nitrozilné se doporucuje u fraktur obratld.

7 Plicni péCe — péce o dychaci svalstvo

Chlapci obvykle nemaiji obtize s dychanim ani
odkaslavanim, dokud chodi. Jak onemocnéni
postihuje dychaci svalstvo, chlapci, s DMD se
postupem c¢asu stavaji ndchylnéjsi k plicnim
infekcim, mnohdy z dvodu neefektivniho
kasle. Pozdéji se u nich rozvijeji problémy

s dychanim ve spanku, a ve starSim véku
mohou potfebovat pomoc s dychanim i ve
dne. ProtoZe progrese obtizi je postupnd, je
mozné uplatnit planovity a proaktivni pristup
k péci o respiracni systém, ktery je zaloZen

na odpovidajicim sledovani, profylaxi

a vhodnych intervencich. Tym by mél
zahrnovat |ékare a terapeuta se zkusenostmi
s neinvazivni ventilaci a souvisejicimi
technikami ke zvySeni objemu vzduchu, ktery
mohou plice pojmout (tzv. zvySovani objemu
plic) a s manudlnimi ¢i mechanickymi
technikami asistovaného odkaslavani.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Méjte u sebe kopii poslednich dechovych
testl vaseho syna, abyste ji mohli ukdzat
kterémubkoliv lekari, ktery o néj bude
pecovat.

. VaSemu synovi by v Zadném pfipadé
nemela byt podavana inhalacni anestézie
ani lék succinylcholin.

. Funkce plic vaseho syna by méla byt
zkontrolovana vzdy pred operaci. To
umozni podchytit i problémy, které se
nijak neprojevuji, a véas je zalécit.

. V pripadé infekce dychacich cest bude
vas syn potrebovat pomoc s odkaslavanim
a antibiotika.

. Symptomy hypoventilace a slabého kasle
by mély byt sledovany a hlasen
|ékarskému tymu, aby mohla byt
zahajena terapie.

. Pokud u vaseho syna klesne okysliceni
pfi nemoci nebo zranéni, musi |ékar
Eostupovat velmi opatrné pfi podavani

ysliku — to totiz muze zpUsobit situaci,
kdy se snizi jeho vlastni potreba dychat.

Sledovani

e Dokud chlapec chodi, je vhodné minimalni
vySetieni funkce plic (napf. méreni usilovné
vitdIni kapacity plic (FVC) nejméné jednou
za rok), které umozni ditéti seznamit se
s pristroji a tymu urcit maximalni funkci plic.

Péce o plice se stava zcela zasadni po ztraté
schopnosti samostatné chlize, a méla by
zahrnovat méreni usilovné vitalni kapacity plic
a méreni vrcholové hodnoty proudu vzduchu
vydechovaného pfi kasli. Vhodna jsou i dalsi
méreni, naptiklad méfeni hladiny kysliku ve
spanku, a méla by byt prabézné zavadéna.
Cetnost vysetfeni zavisi na stadiu
onemocnéni, nicméné minimalni méreni
kapacity plic by mélo byt provadéno alespon
kazdych 6 mésic(.
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S postupujicim vékem ditéte je velmi dilezité
davat pozor na urcité naznaky svédcici o tom,
Ze by Ze vas syn mohl mit obtize s dychanim.
Pokud se domnivate, Ze nékteré z nich
pozorujete, je treba to hlasit vasemu lékafi.
Kontaktujte svého lékare, pokud vas syn:

e dlouho stliné se zjevné béznymi infekcemi
hornich cest dychacich; naptiklad pokud se
pomalu zotavuje z obycejnych nachlazeni,
z béznych nachlazeni se rozviji kasel
a bronchitida, ¢asto je nutna
|éCba antibiotiky;

e je unavenéjsi nez obvykle;

e zadychava se, nemlize popadnout dech nebo
ma potize dokondit vétu;

* boli ho hlava, soustavné nebo rano;
e je Casto ospaly bez zjevného divodu;

e Spatné spi, hodné se budi, téZko se probouzi
nebo ma nocni désy;

e budi se a lapa po dechu nebo si stézuje
na buseni srdce;

e Spatné se soustredi.

Prevence problémt

e U déti od 2 let véku je indikovana imunizace
vakcinou proti pneumonii, kterou mize byt
potreba zopakovat, je-li to v dané lokalité
bézna praxe. Je indikovana i vakcina proti
chfipce. Obé se mohou podévat pacientiim
na terapii steroidy, nicméné odezva
imunitniho systému muze byt u téchto lidi
snizena. Aktualni a detailni informace
o indikacich a kontraindikacich imunizace
a prislusnych kalendafich Ize ziskat
z rGznych zdroja. Je zasadné dllezité
soustavné se informovat se o nejnové;jsich
smérnicich v oblasti vakcinace, protoze ty
se mohou pravidelné ménit v zavislosti
na novych situacich, jako napfiklad vyskyt
chtipky typu H1N1 v roce 2009.

e V pripadé plicni infekce by kromé metod
asistovaného odkaslavani (jak manudalnich
tak mechanickych) méla byt zvazena
i antibiotika.

Intervence (zde jsou nutné odborné
znalosti a zkusenosti)

¢ Intervence zaviseji na fazi onemocnéni.
Nejdrive je tfeba pouzivat rlizné metody ke
zvyseni objemu vzduchu, ktery mlze
vstoupit do plic dychanim zhluboka
(techniky inflace plic). Jak bude DMD
dostupovat, bude méné ucinné
odkaslavani — zde mohou pomoci rlizné
postupy ke zlepseni tohoto problému, napf.
manualni a mechanické techniky
asistovaného odkaslavani. Postupem casu
bude nutna podpora dychani nejprve v noci
a pozdéji i pfes den (neinvazivni no¢ni /
denni ventilani podpora), jak se budou
rozvijet symptomy popsané v ¢asti
sledovani. Podpora dychani
prostiednictvim neinvazivni ventilace je
velmi dileZitou metodou k zachovani

zdravi. Ventilace mizZe byt zajisténa také
pomoci trubicky chirurgicky zavedené do
krku (tracheostomie), podle toho, jakd je
praxe v daném misté (tzv. invazivni
ventila¢ni podpora). Veskeré tyto
intervence mohou pomoci udrzet
pacienta ve zdravi a vyhnut se akutnim
stavdm.

o 7vlastni pozornost dychdni je tfeba vénovat
v obdobi planovanych operaci (viz. oddil 11),
kde jsou uvedeny otazky tykajici se
dychaciho systému, které je treba zvazit

Ramecek ¢. 8
DULEZITE UPOZORNENI

¢ V pozdéjsich stadiich DMD lze pouzivat
terapii kyslikem se zvySenou opatrnosti.

Ackoliv terapie kyslikem zjevné zlepsuje
okysli¢eni, mlze zastirat pricinu vzniklého
stavu, napriklad zkolabovanou plici nebo
nedostatecné dychani.

Terapie kyslikem maze snizovat snahu
o dychani a vést k zadrZzovani oxidu
uhlicitého.

Pravdépodobné bude treba aplikovat
metody asistovaného manualniho ci
mechanického odkaslavani a neinvazivné
podporovat ventilaci. Nahrada téchto
metod terapii kyslikem se nedoporucuje,
a muzZe byt i nebezpecna.

Je-li kyslik podavan, a nékdy je to nutné,

je treba velmi pozorné sledovat krevni
plyny a poskytovat zaroven i asistenci
s dychanim.




8 Kardiologicka péce — péce o srdce

Cilem kardiologické péce pri DMD je vcéasné
odhaleni a l1écba zhorseni funkce srdec¢niho
svalu (obvykle se jedna o kardiomyopatii —
postizeni srde¢niho svalu, nebo problémy se
srde¢nim rytmem, které mohou vést
napfiklad k palpitacim), které bézné provazi
celkovou progresi onemocnéni. Protoze

k tomu ¢asto dochazi nepozorovang, (tj. bez
rozvinuti vyznamnych symptomd), je tfeba
davat na tyto obtiZe pozor, aby mohly byt
promptné zaléceny. Klicové faktory, které je
tfeba brat v Uvahu v ramci kardiologické
péce, zahrnuji sledovani a proaktivni péci.
Musite se ujistit, Ze soucasti pecujiciho tymu
jeikardiolog.

Dulezité informace / pamatujte si:

1. Srdce vaseho syna je treba pravidelné
kontrolovat od okamziku stanoveni
diagndzy.

. Pfi DMD muze dojit poskozeni srdce
jesté predtim, nez se rozvinou jakékoliv
priznaky.

. Je tedy mozné, Ze vas syn bude muset
zacit uZivat Iéky na srdce, i kdyz nebude
mit zadné priznaky srdecnich obtizi.

. Je dobré podchytit i problémy, které se
nijak neprojevuji, aby bylo mozné je
promptné zalécit

. Vzdy si nechte u sebe kopii poslednich
srdecnich tesli vaseho syna, abyste ji
mohli ukdzat i jinym lékarim, ktefi
budou vaseho syna oSetrovat.

Sledovani

¢ Zakladni vysetieni srdecni funkce by se mélo
provést v okamziku potvrzeni diagnézy nebo
nejpozdéji do Sesti let véku. Minimaini
vysetieni by mélo zahrnovat
elektrokardiogram (EKG) a echokardiogram
(ECHO).

Do deseti let véku ditéte by vysetreni
srdecnich funkci by mélo byt provadéno
nejméné jednou za dva roky. Od deseti let
véku ditéte, pfipadné od okamziku vyskytu
symptomd ¢i pfiznakl srdeéni choroby je
treba provadét celkové vysetreni srdce
kazdorocné. V pripadé, Ze neinvazivni testy
zjisti abnormality, je nutno zvysit frekvenci
vysetfeni na nejméné kazdych Sest mésict

a méla by byt zahajena farmakologicka lécba.

Lécba

¢ Jako zakladni metodu lécby je na misté
zvazit uzivani ACE (angiotensin-converting-
enzyme) inhibitord. Vhodné jsou i dalsi léky,
napf. betablokatory a diuretika. Pfi 1éCbé
srdecnich selhani by se mélo postupovat
podle publikovanych soubord pokynt.
Nékteré klinické studie potvrzuji vhodnost
profylaktické lécby kardiomyopatie ACE
inhibitory jesté predtim, neZ se vyskytnou
pfiznaky abnormalni funkce. Konkrétni
doporuceni v tomto ohledu budou mozna
az po provedeni dalSich studii.

Pfiznaky ¢i symptomy abnormalniho
srdecniho rytmu by mély byt promptné
vysSetieny a zaléceny. Zrychleny tep je bézny
neskodny pfiznak DMD, nicméné mize se
vyskytovat i u srdecnich obtizi. Pokud je nové
zjistén, méla by byt provedena vysetreni.

e U jedincl na lécbé steroidy je nutné dodatecné
sledovani kardiovaskularniho systému, a to
zejména sledovani hypertenze (vysokého
krevniho tlaku). MiZe byt nutné upravit davku
steroid(, pripadné doplnit dalsi 1écbu (viz
tabulka ¢. 1).
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9 Gastrointestinadlni péce — nutricni péce,

polykani a dalsi gastroenterologické

aspekty

V rlznych fazich onemocnéni je tfeba mit
pfistup k nasledujicim odbornikiim: dietolog
nebo odbornik na vyZivu (nutri¢ni terapeut),
terapeut fedi / polykdni a jazykovy terapeut

Nutricni péce

¢ Od okamziku stanoveni diagnézy a v celém
prubéhu Zivota je tfeba jiz dopfedu myslet
na zajisténi dobrého nutri¢niho stavu
a prevenci podvyZivy a nadvahy. Je dllezité,
aby se vaha odpovidajici danému véku ci
index télesné hmotnosti (BMI) pro dany vék
pohybovaly mezi 10. a 85. percentilem
narodni tabulky. Zajistéte vyvazenou stravu
s Uplnou nabidkou vsech typU potravy.
Vétsinou neni problém ziskat informace
o vhodném stravovani a vyvazené stravé pro
celou rodinu z narodnich zdrojd informaci.

e Chlapci by méli byt pravidelné sledovani
z hlediska vysky a vahy (u nechodicich
chlapcl Ize vypocitat z rozpéti pazi).
VysSetieni dietologem / odbornikem
na vyZivu je nutné, pokud chlapec trpi
nadvahou ¢i podvahou, dochazi u néj
k nezamyslenému Ubytku ¢i prirtstku
na vaze, nedostatecné pribyva, je planovan
rozsahlejsi chirurgicky zakrok, nebo pokud
chlapec trpi chronickou zacpou a / nebo ma
potize s polykanim (dysfagie). Odborné
vysetreni bude rovnéz provedeno
v okamziku stanoveni diagndzy a pfi zahajeni
|éCby steroidy. Rovnéz je na misté posoudit
stravu z hlediska kalorii, proteind, tekutin,
vapniku, vitaminu D a dalSich Zivin.

* Doporucuje se, aby kazdy pacient s DMD
dostdval denni davku multivitaminu

V4

s obsahem vitaminu D a mineral(.

¢ Pokud dochazi k Gbytku na vaze, je dilezité
vénovat pozornost moznym problémdm
s polykanim. Je vSak tfeba mit na paméti,
Ze na ubytku vahy se mohou podilet
i komplikace v jinych oblastech, napfiklad
v oblasti srdce ¢i dychaci soustavy. Pokud
se tedy objevi neCekany ubytek na vaze, je
dalezité zkontrolovat i tyto oblasti.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Pfikazdé navstévé lékare by se méla
zkontrolovat vyska a vaha vaseho syna.

. Pro vaseho syna je dllezita vyvazena strava,
zejména se spravnym obsahem vapniku
a vitaminu D.

. Odbornik na vyzivu a dietolog jsou
dalezitymi ¢leny lékarského tymu; mohou
zkontrolovat dietu vaseho syna a pomoci
mu lépe se stravovat.

. Vas syn by mél byt vysetien, pokud jevi
znamky obtizi s polykanim.

. Dalsi moznosti, poté co byly vyzkouseny
ostatni zpUsoby udrzeni vahy vaseho
syna na odpovidajici Grovni, je gastrostomie
— zavedeni zaludecni sondy.

Polykani

V pozdéjsich stadiich mdze slabost svall

v oblasti hltanu vést k problémdm s polykanim
(dysfagie), coz dale umocriuje otazky vyZzivy.
Problémy se mohou rozvinout postupné, takze
mUze byt tézké si jich vSimnout.

o Klinické vysetfeni a rentgenové testy
polykani jsou nutné v pfipadé, zZe se
u pacienta projevi klinické pfiznaky
vdechnuti potravy (aspirace) a zhorSeného
pohybu polykacich svall (potrava jakoby
vazne v krku). K témto zndmkam pafri
nezamysleny Ubytek na vaze o vice nez 10%
nebo nedostatec¢né pfibyvani na véze
u rostoucich déti, prodluZujici se doba
strdvena jidlem (vice nez 30 minut),
Unava pri jidle spolu se slinénim, kuckanim
¢i ddvenim se.

Zapal plic zplsobeny vniknutim tekutiny do
plic (aspiracni pneumonie), nevysvétlitelny
pokles funkce plic ¢i horecka z neznamého
ddvodu mohou byt rovnéz znamkami
problému s polykanim, které vyzaduji
vysetreni.

V pfipadé probléma s polykanim je vhodné
zapojeni terapeuta specializovaného na rec
a jazyk, ktery chlapci mlze nabidnout
individualni plan lécby. Cilem je zachovat
dobrou polykaci funkci.

Pokud se nedafi udrzet vahu pacienta

a zajistit dostatecny prijem tekutin Usty, je
tfeba zvazit zavedeni zaludecni sondy.
Rodiné by méla byt peclivé vysvétlena
potencialni rizika a vyhody této procedury.
Gastrostomii Ize zavést endoskopicky i
chirurgicky, pfi zvazeni otazek tykajicich se
anestézie a preferenci pacienta a rodiny.

V pravy Cas zavedena sonda muze ve velké
mife zmirnit tlak souvisejici se snahou
dostatecné jist. Jsou-li polykaci svaly

v poradku, Zaludeéni sonda neznamena,
Ze by chlapec nemohl dale jist, bude-li chtit —
jen nebude nutné spoléhat se na dobu
jidla k zajisténi potfebného prijmu kalorif
a potrebnych dalSich Zivin, takze si bude
moci jidlo [épe vychutnat.

Ostatni oblasti péce
o gastrointestinalni systém

Zacpa a refluxni choroba jicnu (ktera zplisobuje
paleni zahy) jsou dvéma nejbéznéjsimi
gastrointestindlnimi problémy, se kterymi se

u déti s DMD setkdavame. Zacpa se typicky
vyskytuje ve starsim véku a po chirurgickych
zékrocich. S rostoucim vékem preziti pribyvaji

i dalsi komplikace, jako napf. gastrointestinalni
dilatace souvisejici s polykdnim vzduchu

v dUsledku pouzivani ventilatoru.

e Laxativa a jiné léky mohou byt pfinosné. Je
dalezité zajistit dostatecny prijem tekutin.
Zvyseny objem vlakniny mlze pfiznaky
zhorsit, zejména nezvysi-li se i ptijem tekutin.

¢ Refluxni choroba jicnu je obvykle l1écena
vhodnymi léky. Détem na terapii steroidy jsou
bézné predepisovany blokatory kyselosti
¢i ordlni bisfosfonaty k prevenci komplikaci.

e DlleZitou oblasti je péce o Ustni dutinu.
Ackoliv tato oblast nebyla zahrnuta do
zverejnéného dokumentu Mezinarodni
konsensus ohledné péce a lécby pfi DMD,
organizace TREAT-NMD ma zpracovana
odborna doporuceni ohledné oralni péce,
kterd jsou shrnuta v rdmecku ¢. 9.
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Doporuceni ohledné péce o ustni
dutinu

e Chlapci s DMD by méli navstévovat zubniho
|ékare s rozsahlymi zkuSenostmi a podrobnymi
znalostmi tohoto onemocnéni, v idealnim
pfipadé na ustfednim specializovaném
pracovisti. Ukolem tohoto zubniho lékate je
snaha o kvalitni Ié¢bu a zdravi Ustni dutiny,

a rovnéz by mél byt zdrojem informaci pro
rodice a rodinného zubniho Iékare chlapce.
Tento zubni Iékar by mél mit povédomi

o specifickych rozdilech v dentalnim

a skeletalnim vyvoji u chlapcti s DMD a mél
by spolupracovat s informovanym a zkusenym
ortodontistou.

e Péce o chrup a Ustni dutinu by méla byt
zaloZena na profylaktickych opatrenich
zamérenych na dodrzovani dobré Ustni a zubni
hygieny.

¢ Individualné uzplsobené pomlicky a néstroje
k ustni hygiené jsou zejména dilezité poté, co
se u chlapce zacne projevovat pokles svalové
sily v rukou, pazich a krku.

10 Psychosocialni péce — pomoc v oblasti

7

chovani a uceni

U lidi s DMD mze byt zvysené riziko
psychosocialnich problému a lékarska péce
ve vztahu k pacientovi s DMD a jeho rodiné
by nebyla UplIna bez podpory jejich
psychosocialni rovnovahy. Problémy se
socialnim fungovanim mohou byt zplsobeny
nedostatkem urcitych schopnosti — napt.
vychdazet s ostatnimi, posoudit spolec¢enskou
situaci, vidét véci v perspektivé, zatimco
dasledky DMD (tzn. fyzicka omezeni) mohou
vést ke spolecenské izolaci, stranéni se
spolecnosti a omezenému pristupu

ke spolecenskym aktivitam. U fady rodicd je
stres zplUsobeny psychosocialnimi problémy
jejich ditéte vétsi nez stres spojeny

s fyzickymi aspekty onemocnéni.

Dulezité informace / pamatujte si:

1. Psychosocialni zdravi vaseho syna a vasi
rodiny je dllezité.

U vaseho syna muze byt vyssi
pravdépodobnost psychosocialnich
obtizi.

Vy a vase rodina jste vystaveni riziku
urcitych problémd, napf. deprese.

Nejlepsi zpUsob jak psychosocialni
problémy zvladat je véas je identifikovat
a zacit s |écbou.

Spravné pouzivani jazyka mlze byt
problém, stejné jako obtize ve Skole
dlouhodobéjsiho charakteru. S témito
problémy se u DMD casto setkavame

a lze je resit pomoci vhodnych vysetreni
a vstupd.

Poruchy uceni nejsou u DMD progresivni
a vétsina chlapcl uceni zvlada, pokud se
jim dostane odpovidajici pomoci.

Pokud se domnivate, Ze se vase dité svym
onemocnénim trapi, fadé dalsich problém Ize
predejit otevienosti a ochotou odpovidat

na jeho otazky. Chlapci s DMD casto chapou sv(j
stav vice, nez si rodi¢e mysli. Je dlleZité
odpovidat na otdzky otevrené, s prihlédnutim

k véku: prosté jen odpovidat, na co se zeptaji.
MZe to byt velmi tézké, ale odbornici na klinice
vam mohou poradit, co se osvédcilo v jinych
rodindch. Pomoci mohou i pacientské
organizace.

Ne u vSech jedincti s DMD se rozvinou
psychosocialni obtize, nicméné rodic¢e by méli
davat pozor na nasledujici:

e nedostatky v oblasti vyvoje jazyka,
porozuméni, kratkodobé paméti;

e poruchy uceni;

e obtiZe se socialni interakci a navazovanim
pratelstvi (tzn. socialni nezralost, slabé socialni
dovednosti, uzavienost a stranéni se
vrstevnik();

e (izkost;
e Casté hadky a prchlivost;

e je zde i zvySené riziko neuro-behavioralnich
a neuro-vyvojovych poruch vcéetné poruch
autistického spektra, hyperaktivni poruchy
spojené s nedostatkem pozornosti
a obsedantné-kompulzivni poruchy;

e mohou nastat problémy s emoc¢nim
pfizplsobenim a depresi; problémem muze
byt také uzkost, kterou miZe zhorSovat
nedostatek mentdIni flexibility a adaptability
(tzn. pFilisna strnulost myslenkovych pochodu);
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e to mUZe vést i k oponujicimu / konfliktnimu
chovani a problémdm s prchlivost;

e zvyseny vyskyt deprese u rodict déti, které
maji DMD, déle podtrhuje nutnost vysetiovat
a podporovat celou rodinu.

Ramecek ¢.10

Terapie v oblasti jazyka a reci
— podrobné informace:

o Recové a jazykové nedostatky u nékterych déti
s DMD, vcetné téch tykajicich se vyvoje jazyka,
kratkodobé verbalni paméti a fonologického
zpracovani, stejné jako zhorsena inteligence
a specifické poruchy uceni jsou dostatecné
zdokumentovany. Neprojevuji se u vsech déti
s DMD, nicméné je treba jim vénovat pozornost
a vyhledat pomoc, pokud se rozvinou.

Opozdéné zvladani jazykovych dovednosti oproti
vrstevnikiim je v raném véku u chlapcti s DMD
bézné. Rozdily v ziskavani a zlepSovani
jazykovych dovednosti nékdy pozorujeme po
celé détstvi. Je duleZité, aby tyto obtize byl
zpozorovany a léceny. Opozdény vyvoj reci

a jazykové problémy je tfeba nechat posoudit
a lécit.

Pokud vznikne podezreni na problémy v této
oblasti, je nutné predani odbornikovi na jazyk
a fec¢ k odbornému vysetieni a Iécbé.

Cviceni svali, které se podileji na mluveni

a artikulaci, je vhodné a nutné u malych chlapct
s DMD s obtizemi v této oblasti i u starSich
pacient, u kterych dochazi k Ubytku svalové sily
a/nebo ke zhor$eni srozumitelnosti reci.

V psychosocidlni écbé by mél byt kladen
diraz na prevenci problémi a v€éasnost
zasahu, jelikoz tak bude maximalizovan
potencialni vysledek. Obecné plati, ze
psychosocialni obtize by mély byt [é¢eny

pomoci tychz ucinnych, podloZenych intervenci,

které se pouzivaji u ostatnich lidi. Je tedy
dualezité, abyste vyhledali pomoc, domnivate-li
se, Zze mate v této oblasti problém.

o U starsich chlapct je vhodné aplikovat
kompenzacni strategie, hlasova cviceni
a zesilovace reci, pokud je jim tézko rozumét
v disledku problém s respiracni podporou
nutnou k reci a intenzité hlasu. V pripadé, ze
je rec limitovana, je treba provést vysetreni
pro posouzeni moznosti vyuziti hlasovych
komunikacnich pomtcek, a to bez ohledu
na veék pacienta.

Vysetfreni

Intervence

Ackoliv potreby kazdého ditéte jsou odlisné,
ke klicovym obdobim, kdy je vhodné zvazit
vysetreni, patii obdobi okolo stanoveni
diagndzy (u nékterych rodin bude treba

s nékterymi vysetrenimi pockat 6-12 mésic,
aby mohlo dojit k adaptaci po diagndze),
pred zahajenim Skolni dochdzky a po zméné
funkce. Pfestoze ne kazda klinika ma pfimo
k dispozici vSechna uvedena vysetreni

a intervence, tato doporuceni poslouZi jako
pfipadné voditko pro doplnéni Iékarského
personalu ¢i predani odbornikdm.

e \/ySetieni by méla zahrnovat oblast
emocniho prizplsobeni a zvladani, rozvoj
uceni pfimérené véku, vyvoj feci a jazyka,
moznou pfitomnost poruch autistického
spektra a socialni podporu. (Odborny
socidlni pracovnik mlzZe pomoci zajistit
pristup k finanénim zdrojdm a programim
a siti socidlni podpory, a mizZe poskytovat
rodiné dle potreby i dal$i podporu v oblasti
dusevniho zdravi).

BéZnou soucasti péce pti DMD by méla byt
pravidelna kontrola psychosocialniho stavu
pacienta, rodi¢l a sourozenc.

Intervence v oblasti péce a podpory

o Klicova je zde role koordinatora péce, ktery
by fungoval jako kontaktni osoba pro rodinu
a ziskal si jeji dGvéru. Tato osoba musi mit
dostate¢né védomosti a zkuSenosti
s nervosvalovymi poruchami, a byt schopna
uspokojit béZzné informacni potreby rodiny.

* Nezbytné jsou proaktivni zasahy, které
pomohou rodinam a pacienttim vyhnout se
socialnim problémum, k nimZ v rédmci DMD
dochdzi. UzZite¢né intervence zahrnuji
napfiklad zvySovani povédomi a znalosti
o DMD u pracovnik( ve skolstvi
a u vrstevnikd, zajisténi Ucasti na vhodnych
sportech a letnich tdborech, poskytnuti
asistencnich psu, kontakt s ostatnimi
prostrednictvim internetu, a dalsi ¢innosti.

Je tfeba vypracovat individualni vzdélavaci
plan, aby bylo mozné fesit potencialni
problémy s u¢enim a upravit ¢innosti, které
by jinak mohly mit negativni vliv na svaly
ditéte (napr. télesna vychova) nebo které by
mohly vést ke ztraté energie / Unavé (napf.
dlouha chlize na obéd a zpét) nebo

k problém0m tykajicim se bezpecnosti (napf.
aktivity na hristi) a bezbariérového pristupu.

e Dulezité je zajistit, aby Skola byla pIné
informovana o DMD. Sdilejte s pracovniky
Skoly veskeré informace, které mate,

a zjistéte si, kdo ma v dané skole na starosti
podporu déti se zvlastnimi potrebami.
Dulezity je proaktivni pFistup — je tfeba

se ujistit, Ze dité s DMD bude mit pfistup

k plnohodnotnému vzdélani, coz mu umozni
rozvinout si dobré socidlni dovednosti

a pripravit se na dalsi vzdélavani

a zaméstnani. Skola tedy musi byt na vasi
strané!



¢ Podpora nezavislosti a zapojeni do
rozhodovani (zejména v otazkach zdravotni
péce) je rovnéz nezbytna a je velmi dilezita

z hlediska vedeni k samostatnosti. To by mélo
byt soucasti planovaného prechodu

z pediatrické péce ke sluzbam pro dospélé.

* Pomoc pfi rozvijeni socialnich dovednosti

a schopnosti v oblasti uceni usnadni chlapctiim
najit si v dospélosti praci a Ucastnit se bézného
kazdodenniho Zivota. Chlapcim s DMD
prospiva, maji-li podporu, ktera jim umozni
dosahovat jejich osobnich cild.

e Paliativni péce dle potreby je vhodna ke
zmirnéni utrpeni a zlepseni kvality Zivota.
Kromé |éCby bolesti (rdmecek €. 6) by tymy
paliativni péce mély byt schopny poskytnout

i emocni a dusevni podporu, pomoci rodinam
vyjasnit si cile 1é¢by a ucinit tézka lékarska
rozhodnuti, napomahat komunikaci mezi
rodinami a lékarskymi tymy a resit otazky
souvisejici s truchlenim a ztratou blizké osoby.

Psychoterapie a farmakologicka péce

Jsou znamy rdzné techniky, které pomahaji

v raznych oblastech. K nim patfi napriklad
Skoleni pro rodice jak zvladat konflikty

a problémové chovani, individualni ¢i rodinna
terapie a behavioralni intervence. Aplikovana
behavioralni analyza mlize pomoci u nékterych
typl chovani souvisejicich s autismem.

Nékterym détem a dospélym miZe prospét
uzivani 1€kl na predpis, které jim pomohou
s emocionalnimi problémy nebo problémy
v oblasti chovani. Tyto léky lze uzivat pod
odbornym dohledem a sledovanim k lécbé
deprese, agrese, obsedantné-kompulzivni
poruchy a hyperaktivni poruchy spojené

s nedostatkem pozornosti v pfipadech, kdy
odborny lékar tyto specifické problémy
diagnostikuje.

11 Co zvazit v pripadé operace

Je Fada situaci, at uz souvisejicich s DMD
(svalova biopsie, chirurgické rfeseni kloubnich
kontraktur, operace patere ¢i gastrostomie),
nebo nesouvisejicich (akutni chirurgické
zakroky), kdy je nutna celkova anestézie.
Existuje nékolik otazek a probléml
specifickych pro toto onemocnéni, které by
mély byt vzaty v potaz pfi pldnovani bezpecné
operace.

Operace u pacienti s DMD by mély byt
provadény v nemocnici, kde je personal
provadéjici chirurgicky zakrok a zajistujici
naslednou péci obeznamen s DMD a je
ochoten spolupracovat, aby vSe probéhlo
hladce. U pacientd, ktefi dlouhodobé uzivaji
steroidy, je také tfeba vénovat zvlastni
pozornost jednorazové davce steroid
podavané v pribéhu operace.

Anestetika a dalsi otazky bezpecné
operacni péce

¢ Anestetika s sebou vZdy nesou urcité riziko,
a u DMD je k bezpec¢nému pouZziti anestetik
tfeba vzit v potaz specifické aspekty; sem
patfi mimo jiné aplikace celkové nitrozilni
anestézie a vyhybani se urcitym lékam.

e Dilezitd je minimalizace ztraty krve,
zejména béhem zdvaznych operaci jako
je napf. fuze patere. V téchto situacich se
chirurg a anesteziolog mohou rozhodnout
poufzit specifické techniky, které pomohou
tyto otazky osetfit.

e Podrobné informace jsou k dispozici
v hlavnim dokumentu.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Anestézie vidy predstavuje urcité riziko,
nicméné prihlédnuti ke specifickych

aplikaci anestézie — jedna se napriklad
o aplikaci celkové nitroZilni anestézie
a naprosté vylouceni Iéku succinylcholin.

Pti planovani operace je dulezité
odpovidajici vysSetreni srdce a plic.

Ujistéte se, Ze vSichni Iékafi jsou radné
informovani o DMD a intervencich /
|écich, které vas syn uziva.




Srdce Dychani

* Pfed celkovou anestézii by mél byt ¢ | pokud pacient s DMD jiz ma oslabené
proveden echokardiogram dychaci svalstvo, jsou urcita opatieni, ktera
a elektrokardiogram. Mély by byt rovnéz mohou zvysit bezpecnost chirurgického
provedeny, pokud pacient podstupuje vykonu, i kdyz riziko bude stale zvysené.
sedaci pfi védomi nebo lokalni anestézii, je- Velmi duleZité je predoperacni vysetreni
li posledni vySetteni starsi nez 1 rok nebo dychaci funkce na pracovisti obezndameném
pokud byl echokardiogram v pfedchozich 7- s DMD. Vhodna miZe byt i predoperacni
12 mésicich abnormalni. instruktaz ohledné pouzivani neinvazivni

ventilace a asistovaného odkaslavani,

¢ \/ pfipadé lokalni anestézie je tieba provést a mohou byt nutné i odborné intervence.
echokardiogram, pokud byl predchozi
vysledek abnormaini. e Pokud pacient s DMD podstupuje operaci,

mél by vzdy byt zapojen fyzioterapeut.

o Klicem k bezpe¢nému chirurgickému vykonu
pti DMD je planovani a prokativni
vyhodnoceni a fizeni rizik.




12 Co zvazit v pripadé potreby akutni Iékarské

péce
Pokud se ocitnete v situaci, kdy musite do

nemocnice s akutnim stavem, je tfeba brat
v potaz nékolik faktord.

¢ Personal na urgentnim ptijmu je tfeba
upozornit na diagnézu DMD, pfitomnost
pripadnych respiracnich ¢i srdecnich obtizi
a informovat o osobdach, které jsou vasim
klicovym zdrojem lékaiské péce/
informaci.

¢ VVzhledem k tomu, Ze mnoho zdravotnik
neni informovano o moznych lé¢ebnych
strategiich pro DMD, musi byt rovnéz
seznamen se soucasnou predpokladanou
délkou Zivota a o¢ekavanou kvalitou
Zivota pacienta.

Dulezité informace / pamatuijte si:

1. Velmi pravdépodobné toho o DMD vite
vice nez |ékari na urgentnim prijmu.

Upozornéte lékare nebo zdravotnicky
personal, Ze vas syn uziva steroidy.

M3a-li vas syn zlomeninu, trvejte na tom,
aby se spojili s vasim Iékafem nebo
fyzioterapeutem.

MiZete vzit s sebou kopie vysledkd
poslednich testd, napf. méreni FVC
a LVEF.

Pokud hladina kysliku u vaseho syna
poklesne, musi Iékar postupovat velmi
opatrné pfi podavani kysliku nebo
sedativ.

Steroidy

Je nutné upozornit na dlouhodobé uzivani
steroid(l. Reknéte zdravotnickému personalu,
jak dlouho vas syn steroidy uZiva, a zda
vynechal davku. Je rovnéz dllezité upozornit
|ékare, pokud vas syn uZival steroidy

v minulosti.

e Steroidy mohou utlumit odpovéd organismu
na stres, takze m(ize byt tfeba podat dalsi
davku steroid(l, pokud se pacient
na dlouhodobé terapii steroidy neciti dobre.

e Steroidy mohou rovnéz zvysovat riziko
Zalude¢niho viedu.

e e vzacnych pfipadech mohou nastat i dalsi
akutni komplikace.

Zlomeniny kosti

U chlapct s DMD je vyssi riziko zlomenin,
pricemz po frakture kosti dolnich koncetin
mUze byt velmi obtiZzné zacit znovu chodit,
pokud chiize byla jiz predtim obtizna. Pokud
dojde ke zlomeniné, informujte svého
fyzioterapeuta a zbytek pecujiciho tymu aby
si mohli v ptipadé potieby promluvit

s chirurgem.

¢ U chodicich chlapcl je v pripadé fraktur
dolnich koncetin ¢asto vhodnéjsi operace
nez sadra ¢i dlaha.

e Vstup fyzioterapeuta je zcela zasadni
k zajisténi, aby se chlapec co nejdfive zase
postavil na nohy.

¢ Pokud dojde k frakture obratle (patere),
kterd je velmi bolestiva, mdze byt k zajisténi
spravné |écby nutna konsultace osteopata
¢i endokrinologa (viz oddil 6).

Problémy s dychanim

SnaZte se zapsat si nebo zapamatovat, jaké byly
vysledky poslednich dechovych testl (napf.

usilovna forsirovana vitalni kapacita plic (FVC)).

Tato informace mze byt pro |ékare dllezZita
k posouzeni akutniho stavu vaseho syna.

Hlavni rizika souvisejici s dychacimi problémy
vyvstavaji, pokud doslo k poklesu vitalni

kapacity plic a sily kasle:

e muze byt nutné pomahat s cisténim plic;

muze byt dlleZité pomahat s odkaslavanim;

muZe byt tfeba podavat antibiotika;

nékdy mdze byt nutné zajistit podporu
pomoci ventilatoru;

riziko, ze dychaci svaly budou béhem infekce
potfebovat dodatecnou podporu, mze byt

vysoké u pacient( s hrani¢ni respiraéni funkci.

Je zadsadné dllezité postupovat peclivé pri
pouZziti opiatll a ostatnich sedativ, stejné jako
pri uziti kysliku bez ventilace, vzhledem k
riziku zvySeni hladiny oxidu uhli¢itého u lidi
s poklesem sily dychacich svall;

B L

e pokud je jiz uzivana noc¢ni ventilace, pak je
pfistup k ventilatoru nezbytny béhem
jakékoliv akutni prihody nebo intervence.

U pacient(, ktefi jiz uzivaji ventilaci, je nutné
co nejrychleji kontaktovat tym pracovnik(
respiracni péce.

Mate-li ventilator (nebo podobny pfistroj),
vezméte jej s sebou do nemocnice.

Srdecni funkce

SnaZte se vést si zaznam o vysledcich
posledniho testu srde¢ni funkce (napf. ejekcni
frakce levé komory, LVEF), o tom jaké léky

na srdce vas syn uziva a ktery kardiolog jej
oSetfuje. To muZe lékarim na akutnim pfijmu
pomoci rozhodnout, zda je pravdépodobné,

vrve

problémy se srdcem.

» Dulezité je povédomi o riziku problémi
se srde¢nim rytmem a kardiomyopatie.

Rizika anestézie (oddil 11) je tfeba zohlednit
vzdy, je-li nutny chirurgicky zakrok nebo uziti
sedativ.



Zkratky

ACE

ADHD

AFOs

ALT

AST

CDC

CK

DEXA

DMD

EKG

FVC

angiotensin converting enzyme —
enzym premeénujici angiotensin
(ACE inhibitory jsou uZivany

ke kontrole srde¢nich obtizi

a vysokého krevniho tlaku)

attention deficit hyperactivity
disorder — porucha pozornosti
s hyperaktivitou

ankle-foot orthoses — ortézy
kotnik-chodidlo (dlahy k omezeni
zatuhnuti v kotniku)

alanin-aminotransferaza
aspartat-aminotransferdza

Centers for Disease Control and
Prevention (Centrum pro kontrolu
nemoci - hlavni organ verejného
zdravotnictvi v USA)

kreatinkinaza (enzym, jehoz
vysoké hodnoty jsou nachazeny u
DMD a jinych forem svalové
dystrofie)

dual energy X-ray absorptiometry
(test ke stanoveni hustoty/sily
kosti) — rovnéz oznacovan jako
DXA

Duchenne muscular dystrophy -
svalova dystrofie typu Duchenne

elektrokardiogram (test
k vySetieni srde¢niho rytmu)

forced vital capacity — usilovna
vitalni kapacita plic (test sily
dychacich svalu)

GC

KAFOs

kg

LVEF

mg
nmol

NSAIDs

TA

B

Glukokortikoid
intravendzni (nitrozilni)

knee-ankle-foot orthoses — ortézy
koleno-kotnik-chodidlo (ortézy

na dolni koncetinu, které mohou
byt pouzivany zejména v obdobi,
kdy se chlze stava nemoznou, kdy
mohou schopnost chiize
prodloutzit.

kilogram

litr

left ventricular ejection fraction —
ejekeni frakee levé komory (jeden
z hlavnich testl srdecni funkce)
miligram

nanomol

nesteroidni

antirevmatika (protizanétlivé léky
pouZzivané proti bolesti,

k nejbéznéjsim patfi ibuprofen,
diclofenac a naproxen)

Achillova sSlacha

tuberkuldza
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Seznam termind, se kterymi se mUzZete setkat

A

Abduktory kolene
svaly zpUsobujici abdukci kolen (pfitazeni kolen
k sobé)

Aspiracni pneumonie

zépal plic vyvolany podrazdénim nebo bakteriemi pfi
vniknuti Zalude¢niho obsahu do plic z divodu poruch
polykani

Atelektaza
stav, kdy plice nejsou pIné provzdusnény a dochazi k
kolapsu plicnich sklipka

B

BiPAP

zkratka: Bilevel Positive Airway Pressure. Druh
mechanické ventilace pfi které pacient dycha
samovolné a vyména vzduchu je usnadnéna
kontinualnim pusobenim tlaku, ktery se do plic
prenasi pomoci masky. Pozitivni tlak v dychacich
cestach zabranuje kolapsu bronchioll pfi vydechu.

vydechu

Cobbuv uhel
méreni Uhlu skoliosy na rentgenovém snimku patere

Cushingoidni rysy

termin uZivany k popisu ,,mésicovitého obliceje”,
ktery se vyvine u lidi Ié¢enych kortikoidy; mze byt
pfitomen i bez narlstu télesné hmotnosti

D

Depolarizujici svalové relaxanty

léky snizujici svalovy tonus plsobenim na receptory
svalovych bunék uplatnujici se v depolarizaci
svalového vldkna

DEXA
viz zkratky

Dysfagie
polykaci obtize

Dystrofinopatie

termin uzivany k pokryti vSech rozli¢nych stavi
zplUsobenych poruchami dystrofinového genu
(svalova dystrofie typu Duchenne, svalova dystrofie
typu Becker, manifestni nosici jedné vyse uvedenych

a vzacné pacienti s pouze srde¢ni formou onemocnéni

E

Echokardiogram ("echo")

metoda uzivand k zhodnoceni struktury a funkce
srdecniho svalu; je také znama jako , ultrazvuk srdce”
a zobrazuje tlukouci srdce

Elektrokardiogram (EKG)

metoda uZivana k zhodnoceni elektrické aktivity
srde¢niho svalu snimanim pomoci elektrod
umisténych na hrudniku a na koncetinach

Elektromyografie
test méfici elektrické signaly ve svalu, mize vypovidat
o pfitomnosti svalové nebo nervové poruchy

Esofagitis/refluxni choroba jicnu onemocnéni jicnu,
které se vyskytuje, kdyZ v oblasti napojeni Zaludku

na jicen dochazi k nedostate¢nému uzavéru a kysely

Zaludecni obsah vnika do jicnu, kde vyvolava zéanét

a poskozeni sliznice. Nazyva se téZz ndvrat Zaludecnich
$tav nebo regurgitace.

Etiologie
pficina

Excentricka cvic¢eni
cviceni jako chozeni ze schodi nebo skakani
na trampoliné, pfi kterém se zapojuje spiSe extenze
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nez kontrakce svalstva.

G

Gastrostomie

chirurgické nebo endoskopické otevieni Zaludku

v tomto pfipadé slouzici k zavedeni vyZivové sondy
téZ nazyvané PEG (perkutanni endoskopicka
gastrostomie)

Glukézova intolerance
porucha metabolismu glukosy definovana téz jako
predstuperi diabetu spojeny s inzulinovou resistenci

Gowerstiv manévr / znak

znamka slabosti svalstva panevniho pletence

a stehen. Popisuje zplsob, kterym se pacient s touto
slabosti vztycuje do stoje. K postaveni dochazi pres
polohu na bfise s opiranim rukama o stehna. Je ¢asto
zpUsobuji oslabeni této svalové skupiny. Vice
informaci na strané 10 - obrazek €. 2.

H

Holter
metoda uzivana ke kontinualnimu 24-hodinovému
sledovani EKG

Hyperkapnie
nadmérna hladin oxidu uhlicitého v krvi

Hypertenze
vysoky krevni tlak

Hypoventilace
nedostatec¢né dychani (mélké nebo zpomalené)

Hypoxémie
snizena hladina kysliku v krvi

Imunoblotting
laboratorni metoda k méfeni mnozstvi dystrofinu ve
svalu

Imunocytochemie

laboratorni metoda slouZici k mikroskopickému
vysetreni svalového vldkna po jeho obarveni

a zhodnoceni ptitomnosti a mnozstvi dystrofinu
ve svalu

Index télesné hmotnosti
pomér mezi vahou a vyskou dle vzorce vaha v kg
vydélend druhou mocninou vysky v metrech (BMI)

K

Kardiomyopatie
zhorseni funkce srde¢niho svalu — zndma rovnéz jako
onemocnéni srdecniho svalu

Kontraktury
zkraceni svalu — v okoli kloubu vede k jeho zatuhnuti v
urcité poloze nebo sniZeni rozsahu pohybu

Kyfoskoliéza
abnormalni zakFiveni patefe v ose pravolevé (skoliéza)
a predozadni (kyféza)

M

Maligni hypertermie
reakce na anestézii zplsobujici vysokou horecku,
ktera mlze byt Zivot ohrozujici

Mosaicismus v germinalni linii

stav kdy buriky pohlavnich Zlaz, ze kterych se

v budoucnu vyvinou zarodec¢né buriky (spermie
a vajicka), jsou smési dvou geneticky odlisnych
bunéénych typu

Myoglobinurie

pritomnost myoglobinu v moci jako zndmka rozpadu
svalu (mo¢ ma tmavé zbarveni zplsobené pfitomnosti
rozpadovych produktt svalu)

o)

Osteopenie / osteoporéza
pokles kostni minerdlni density (hustoty kostni
hmoty)

Oxymetrie
méreni mnozstvi kysliku v periferni krvi snimanim
pres kzi

P

Palpitace
pocit abnormalniho buseni srdce

Profylaxe
profylaxe (predbézné opatteni slouzici k zabranéni
vzniku onemocnéni nebo jeho komplikaci)

Predni fuize patere
metoda korekce skolidzy prednim pristupem

R

Rhabdomyolyza
rozpad svalu

S

Skoliéza
zakfiveni patere v pravolevé roviné

Stadium dle Tannera

definuje stupen pohlavniho vyvoje stanovenim
vnéjsich primarnich a sekundarnich pohlavnich znaku
jako je velikost prsou, genitalu a pfitomnost
pubického ochlupeni

Stupnice pro méreni pohybovych funkci
testy pouzivané k zhodnoceni pohybovych funkci
standardizovanym zplisobem

T

Tendotomie
chirurgické protnuti Slachy

Tinea
kozni plisfiova infekce

Tracheostomie
chirurgické otevieni pfimého vstupu do dychacich
cest na krku — protnutim stény pridusnice

51

Tromboticka pfihoda

vznik krevni srazeniny (trombu) v cévé. V pfipadé
uvolnéni trombu do krevniho obéhu muze po jeho
zaneseni do jiné cévy dojit k jejimu ucpani
(tromboembolicka pfihoda)

\"

Varus, varozni postaveni
vbocené postaveni chodidel zplisobené
nerovnovahou svalstva

Videofluoroscopicka studie

vysetiovaci metoda k zjisténi pficiny a zdroje
polykacich obtiZi; rentgenové video-zobrazeni aktu
polykani je pofizeno béhem polknuti sousta potravy
ditétem

Vitalni kapacita plic
maximalni objem vzduchu, ktery muze byt vydechnut
po maximalnim nadechu

Vychozi hodnota
vychozi stav, oproti kterému jsou porovnavany dalsi
testy

4

ZeSikmeni panve
stav, kdy je postaveni panve asymetrické, tzn. panev
je rotovana se snizenim k jedné strané

Zvysovani objemu plic

zvySovani mnozstvi vzduchu vdechovaného do plic
pomoci zafizeni zplsobujiciho rozepnuti plic
vzduchem; jedna se napfiklad o ambuvak, muze byt
také poutzit ventildtor



Fotografie pouzité v této prirucce byly poskytnuty organizacemi
Duchenne Parent Project Nizozemsko, MDA, PPMD, Parent Project
Ceska republika a TREAT-NMD. Chtéli bychom podékovat viem
chlapciim a rodinam, kteti umoznili, aby jejich fotografie mohly byt
pouzity.

Na zpracovani a vydani této prirucky se primo podilely organizace
MDA, PPMD, TREAT-NMD a UPPMD.

Pro vice informaci navstivte webové stranky: www.treat-nmd.eu,
nebo v Ceské republice: www.parentproject.cz
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