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druhé vydanie Modrych stranok prinasa suhrnny prehlad doélezitejsich udalostf,
ktoré sa diali v oblasti nervosvalovych ochoreni poc¢as minulého roka. Tieto infor-
macie maju skor odborny charakter. Zahffaju spravy o moznostiach tréningoy,
konferencii, grantovych podpér, ktoré su prioritne ur¢ené odbornej obci a roz-
nym $pecialistom ¢ mladym lekdrom. Dalej v texte najdete spravy o vzniku bi-
obank, pracach na Standardoch starostlivosti a odkazy na zaujimavé publikacie,
ktoré zasa mozu zaujat aj vas laikov.

Do osobitnej pozornosti ddvame tlacovu spravu z decembra 2009 o medzina-
rodnej smernici — standardoch najlepsej moznej a dnes dostupnej starostlivosti
o chlapcov s Duchenneovou svalovou dystrofiou.

Modré strdnky budeme distribuovat bezplatne spolu s kazdym vydanim
Ozveny pocasr.2010.

Ako napovedd podnadpis, ndjdete tu ¢lanky z vyskumu, poznatky o lekarskej
starostlivosti, spravy o Standardoch starostlivosti o niektoré Specifické typy sva-
lovych ochoreni a rézne iné informacie napriklad z rehabilitacie ¢i predpisovania
pomocok. Prinasat budeme aj kontakty na $pecialistov. Pojde o preklady zo zahra-
ni¢nych zdrojov. Neostane len pri nich — v prvom vydanf Modrych stranok sme
uverejnili autorské prispevky renomovanych detskych Specialistov zo Slovenska.

K spusteniu tohto pilotného projektu nas viedol fakt, Ze vyvoj vo vyskume a medi-
cinske poznatky v oblasti progresivnych svalovych ochoreni napreduju mifovymi



Modré stranky

krokmi, ¢o sa odraza v zvysenej kvali-
te a komforte Zivota ludf so svalovymi
ochoreniami.

Sirenie informacii, vzdeldvanie tak sme-
rom k fludom so svalovym ochorenim
a ich rodindm ako aj smerom k odbor-
nej obci povazujeme za velmi dolezi-
té. Informovany pacient je totizto ten
najlepsf pacient. Predovsetkym by sme
vsak radi takto prispeli k tomu, aby sa
aj na Slovensku kvalita Zivota deti a do
spelych so svalovou dystrofiou ¢iinym
svalovym ochorenim zvysovala.

Dufame, ze aj odborné informacie vas
zaujmu.

Maria Duracinska za OMD v SR
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Medzinarodné smernice
stanovili pravidla najlepsej
moznej starostlivosti

o pacientovs DMD

Hlavny dokument spocivajuci na me-
dzindrodnej dohode a stanovujuci tu
najlepsiu moznu starostlivost o pa-
cientov s Duchenovou muskuldrnou
dystrofiou (DMD) je uz dostupny ako
elektronickd  publikdcia  magazinu
Lancet Neurology journalT, ktora vysla
este pred samotnym ¢islom magazinu
(magazin bude vydany v januari 2010).
Ako vysledok rozsiahlej revizie zo strany
84 medzinarodnych expertov, ktori za-
stupovali 20 vednych a odbornych dis-
ciplin, ktoré nejako suvisia s diagnosti-
kou a starostlivostou pri DMD, je tento
dokument jedinecnou priruckou pre
jednotlivcov, poskytovatelov starostli-
vostia rodiny na kompletné zvladnutie
zdravotnej starostlivosti o pacientov
s DMD.

- informacné listy o nervovosvalovych ochoreniach
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Tieto odporucania su vysledkom trojro¢ného projektu, ktory bol vedeny Ame-
rickym centrom pre kontrolu choréb a prevenciu (US Centers for Disease Con-
trol and Prevence; CDQC). Pouzité boli velmi prisne procesy pripomienkovania
a kontroly, vyzadované priamo expertnymi skupinami, s ciefom vziat do Uvahy
viac ako70 000 réznych scendrov starostlivosti. Priprava odportcani bola pod-
porovana po celom svete aj rbznymi pacientskymi skupinami a tieZ aj zo strany
TREAT-NMD (www.treat-nmd.eu) , ¢o je medzindrodna siet zalozend za Ucelom
podporovat zlepSovanie diagnostiky, starostlivosti a liecby u ludi s nervovo-sva-
lovymi ochoreniami. V ramci Uzkej spoluprace medzi TREAT-NMD, pacientskymi
skupinami a profesionalnymi poskytovatelmizdravotnej starostlivosti bude Uplna
verzia tejto akademickej publikécie uverejnend zaciatkom roka 2010 aj vo forme
,kompletnej rodinnej prirucky”.

V sucasnosti stale neexistuje liecba DMD, ale je zndame, Ze pri najlepsej moznej
starostlivosti sa moze radikalne zlepsit kvalita Zivota ako aj zivotné vyhliadky jed-
notlivcov v podmienkach, ktoré im umoznia viest plnohodnotny a nezavisly zivot
az do dospelosti. Vyznam takychto odporicani preto nemoze byt podcefiovany.
Medzindrodné usmernenia, ktoré zahfnaju oblasti diagnostiky, kardioldgie, pne-
umoldgie, rehabilitacie, gastroenteroldgie a vyzivy, ortopédie a ortopedicke] chi-
rurgie a oblasti venujuce sa psychosocidlnym problémom a nervovo-svalovym
komplikacidam, mozu byt kdekolvek na svete pouZité lekdrmi, pacientmi a ich ro-
dinami, a to ako ista forma prirucky pri liecbe, ktoru si vyzaduju jedinci s DMD
v kazdom $tadiu ich ochorenia. TaktieZ je to hodnotny nastroj na lobovanie na na-
rodnej Urovni pri preberani takychto odporucani a standardov aj do jednotlivych
narodnych zdravotnych systémov.

,Coje natychto odporucaniach skuto¢ne velmivyznamné je vaha nazoru vetkych
medzinarodnych expertov, ktori za nimi stoja,” vysvetlila Kate Bushbyova, veduica
editorka ¢lanku pre Lancet Neurology, koordindtorka TREAT-NMD a lekarka Spe-
cializujuca sa na DMD a sUvisiace stavy nervovo-svalového systému.,Odporuca-
nia s relativne podobnym obsahom uz boli v minulosti publikované, ale vzdy zo
strany ovela mensich skupiniek autorov alebo jednotlivych pacientskych skupin.
To ale znamenalo, Ze sa dali ovela jednoduchsie odignorovat. Tento dokument
viak predstavuje skuto¢ny medzinarodny kompromis zahriiujuci ako medicinsky,
tak aj pacientsky pohlad na vec a méze byt pouZity po celom svete ako Uc¢inny
nastroj na rozliSenie tych centier, kde je uz v sicasnosti $pickova lie¢ba k dispozicii
¢ina identifikovanie pripadnych medzier v starostlivosti”

Vacsina odporucani v dokumente sa netyka Specialnej a drahej liecby alebo liec-

by, ktord je tazko alebo nie je vobec dostupnd v mnohych $pickovych centrach
po celom svete. Doraz je kladeny na vyznam multidisciplinarneho pristupu, t,j. na



délezitost pocitu pacientov,vidiet” Specialistov zo vietkych medicinskych oblasti
stvisiacich s ich diagnézou DMD. Pre tychto $pecialistov je to moznost hovorit
jeden s druhym s cieflom dosiahnut koordinovany pristup pri starostlivosti o kaz-
dého jedinca. S tymto zavaznym dokumentom v ruke bude TREAT-NMD - spolu
s pacientskymi organizaciami, profesionalnymi poskytovatelmi zdravotnej sta-
rostlivosti a s jednotlivymi autoritami v zdravotnej oblasti po celom svete - praco-
vat s cielom stanovit najlepsie spdsoby implementécie tychto odportcani a za-
bezpecenia, aby vietci jednotlivci s DMD mali pristup k najlepsej liecbe.

Detailnejsie informacie o dokumente

Bushby K et al, Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy
part 1 and Diagnosis and management of Duchenne muscular dystrophy part
2, The Lancet Neurology, In press, 2009

Odkaz na ¢lanok v Lancet Neurology (Casti 1 a 2 spolu) na internetovej stranke
TREAT-NMD: http.//www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-management-of-dmd

Odkazy na ¢lanok v Lancet Neurology cez portal Science Direct (prekopirujte pro-
sim tieto odkazy do svojho prehliadaca):

Part 1: http.//dx.doi.org/10.1016/S1474-4422(09)70271-6
Part 2: http.//dx.doi.org/10.1016/51474-4422(09)70272-8

CojeDMD?

Duchenova muskuldrna dystrofia (DM) je jedno z najbeznejsich genetickych
ochoreni postihujucich deti a dorastencov. Je to zavazny zhubny stav svalov po-
stihujucijedného z 3 500 narodenych chlapcov po celom svete. Nabeh ochorenia
sa prejavuje v skorom detstve a nasledovné progresivne slabnutie svalov sposo-
buje, Ze jedinec je priputany na invalidny vozik uz v skorej puberte. Bez akejkolvek
liecby je ochorenie smrtelné uz pre dvadsatro¢nych pacientov. DMD je spdsobe-
na genetickymi mutdciami, ktoré vedu k zlyhaniu tvorby funkéného svalového
proteinu dystrofinu. Hoci je v sucasnosti niekolko teoretickych liecebnych po-
stupov v $tadiu klinickych skusok, Ziadna liecba nie je momentalne k dispozicii.
Na kvalitu a dizku Zivota viak mozu mat vyznamny vplyv rézne zakroky, ako napr.
starostlivost o kardiovaskularny, respiracny a pohybovy systém, starostlivost o za-
Zivaci trakt a samotna vyziva, lie¢ba steroidmi, a pod.

Prelozil: Filip Zeman



TREAT-NMD

Neuromuscular Network

Jar 2009 - prvé vydanie
obeznika pre strednu
avychodnu Eurdopu

Vitame vas pri ¢itani Specialneho
obeznika TREAT-NMD. Toto je
uvodné vydanie pre pacientske
organizacie a skupiny zo strednej
avychodnej Eurépy. Niektori z vas
TREAT-NMD uz poznaju, ini este nie.

TREAT-NMD je siet ur¢ena pre ludis ner-
vovo-svalovymi ochoreniami a pre od-
bornikov pracujucich v tejto oblasti. Jej
cielom je podporovat napredovanie v
oblasti diagnostiky a starostlivosti a vy-
vijat nové liecebné postupy vyhodné a
prospesné pre pacientov a ich rodiny.
Za tymto Ucelom spolupracuje TREAT-
NMD velmi Uzko s vedcami, odbornik-
mi na zdravotnu starostlivost, farma-
ceutickym priemyslom a pacientskymi
organizaciami po celom svete. TREAT-
NMD disponuje projektmi, o ktorych by
pacienti, pacientske organizacie, lekari,
vyskumnici a farmaceuticky priemysel
mali byt informovani. Tieto projekty su
doleZitym nastrojom na urychlenie vy-
najdenia novych lieCebnych postupov
pre nervovo-svalové ochorenia. Aby
sme dosiahli nads spoloc¢ny ciel, a aby
tieto projekty prebiehali optimalnym
sposobom, potrebujeme vasu podpo-
ru. Mézete sa aktivne zapajat a informo-
vat 0 nas a nasich projektoch aj lekdrov
a vyskumnikov vo svojej krajine.

Obsah:

B Uvodné slovo & ¢lenstvo

B Tréningy & vzdeldvanie & priklady
tréningovych grantov.

B Konferencie & tréningy — pouZitie
grantov

B Konferencie & letné Skoly

B Registre

B Hodnotiace kritéria & Biobanky

B Tréningy & Standardy starostlivosti

W Dalsie publikacie

B Ucast pacientskych skupin pri
hodnoteni aktualizacif a posudkov

B Poslite ndm vase nazory a pohlady

Informacie o obezniku

Toto je specidlna edicia obeznika, urcend
pre vSetky pacientske organizdcie a sku-
piny v strednej a vychodnej Eurdpe.

UVODNE SLOVO
& CLENSTVO

Na Uvod by som sa rada predstavila.
Voldm sa Maryze Schoneveldova van
derlindeovaaod 1.februara 2009 som
projektovad manazérka Europskeho cen-
tra pre nervovo svalové ochorenia (Eu-
ropean Neuromuscular Centre; ENMC)
pre TREAT-NMD. Velmi Uzko som bola
zapojend do procesu hladania liecby
na Pompeho chorobu, ¢oje tieZ vzécne
nervovo svalové ochorenie. Tesim sa na
spolupracu s vami, aby sa nam spoloc-
ne podarilo podporovat vznik novych
liecebnych postupov pre fudf s takymi
nervovo svalovymi ochoreniami, na



ktoré eSte neexistuje liecba. Viac o mne
(skGsenosti a odbornost) sa modzete
docitat na: http://www.enmc.org/
people/?mid=57&id=16&people=7

Radi by sme vas informovali o TREAT-
NMD a o jej dolezitych aktivitach, stret-
nutiach, publikacidch a odportcaniach,
ktoré by mohli byt pre vas a vase orga-
nizacie uzitocné. Taktiez potrebujeme
pri praci, ktord robime, vasu podpo-
ru a spatnu vazbu. Nasim cielom je
spolupraca s vami a preto by pre nas
malo velky vyznam, keby sme poznali
vase nazory na informécie obsiahnuté
v tychto obeznikoch, napr:

B Cosavam péci/nepaci naaktualnych
standardoch lie¢by a starostlivosti?

B Myslite si, 7e Standardy starostlivosti
pri Duchenovej muskuldrnej dystro-
fii (DMD) a Spinalnej svalovej atrofii
(SMA) by mohli byt prijaté a imple-
mentované aj vo vasej krajine?

Bl Vedeli by ste nam 3$pecifikovat, aky
druh podpory by ste potrebovali
na implementovanie spominanych
Standardov?

B Aké prekazky vidite pri ich imple-
mentacii vo vasej krajine?

B Ak méate nejaké otazky alebo navr-
hy, mdZete ma kontaktovat e-mai-
lom na: schoneveldvanderlinde@
enmc.org.

Clenstvo v TREAT-NMD

TREAT-NMD ma 22 partnerov v 11 Eu-
ropskych krajinach. Tito pratneri sa an-
gazuju pripracina$pecialnych ulohach

v rdmci nadej siete. Sme si vsak plne
vedomi toho, Ze existuje mnoho inych
organizacii, institucif, spolocnosti a jed-
notlivcov, ktorf robia velmi vyznamnu
pracu na poli nervovo svalovych ocho-
reni, a ktori by mohli profitovat z uz3ej
spoluprace s TREAT-NMD. Aby sa orga-
nizécie a jednotlivci mohli viac zapajat
do aktivit TREAT-NMD, moézu sa stat jej
¢lenmi. Ak mate o to zaujem, musite
sUhlasit s nasimi stanovami. Precitat si
ich mozete na http://www.treat-nmd.
eu/userfiles/file/general/TREAT-NMD_
Members_Charterpdf. Clenovia z uz-
Sej spoluprace s TREAT-NMD profituju.
Spolupracujeme spolo¢ne s nasimi
¢lenmi na implementovani nasich cie-
lov, po¢nuc zlepsovanim starostlivosti
0 pacientov a konciac tréningami Spe-
cialistov kdekolvek na svete.

TRENINGY & VZDELAVANIE

& PRIKLADY

TRENINGOVYCH GRANTOV

Tréningy a vzdelavanie

Jednym z hlavnych cielov TREAT-NMD
je rozsirovanie poznatkov o nervovo
svalovych ochoreniach po celom svete.
Ponukanim tréningovych kurzov mla-
dym lekdrom a vyskumnikom ziskavaju
tito viac poznatkov z oblasti nervovo
svalovych ochorenf a méze ich to pre-
svedcit v pokracovani ich kariéry v ob-
lasti vyskumu a lie¢by takychto choréb.

Druhym ciefom je nastartovat integ-
rovany a multidisciplindrny pristup



lekdrov a vyskumnikov pri vyvoji no-
vych lieCebnych a diagnostickych moz-
nosti, ¢o by viedlo k optimalnej starost-
livosti o pacientov.

Nastrojom, ako to dosiahnut, su vy-
menné programy a tréningové kurzy.
ENMC, ktoré samo o sebe nie je trénin-
govym centrom, bude tréningy a vy-
meny v ramci TREAT-NMD podporovat.
Program uZ dostal pridelené granto-
vé prostriedky na vymenné navstevy
a tréningové kurzy pre mladych ved-
cov a lekarov z krajin strednej a vychod-
nej FEurdpy. Pacientske organizacie
v mnohych pripadoch poznaju lekarov
a vedcov zaoberajucich sa problemati-
kou nervovo svalovych ochorenf v ich
krajine. Preto je doleZité, aby ste vedeli
aj 0 tychto moznostiach vymennych
pobytov, a aby ste o nich informovali 3]
lekdrov a vyskumnikov.

Priklady tréningovych
grantov pre lekarov
a vyskumnikov

Aby sa podporil zaujem lekarov a ved-
cov o tréningové kurzy a o vzdelavacie
pobyty v inych Eurdpskych centrach
pre nervovo svalové ochorenia, je
moznost ziskat granty pre Ucast na
niekolkych workshopoch, tréningoch,
konferenciach alebo letnych Skolach.
Tento pladn rozsirovania a zvysova-
nia vedomosti o nervovo svalovych
ochoreniach sa ukdazal ako ucinny. Aby
ste si dokdzali predstavit, ¢o takyto
plan znamend, uvadzame tu niekolko
prikladov:

Polsky lekar sa zaujimal o tréningovy
pobyt, aby sa naucil viac o elektromy-
ografii (EMG). Bohuzial sme pre neho
nenasli vhodné miesto, ale tento
¢lovek ziskal grant na Ucast na letnej
skole vo Franctizskom centre pre my-
opatie (Association Francaise contre
les Myopathies; AFM), ktord sa konala
v Parizi. Lekdr z Macedonska sa ucha-
dzal o tréningovy pobyt v Istanbule so
zameranim na detské nervovo svalové
ochorenia, predovietkym na elektro-
neuromyografiu (ENMG). Tato techni-
ka nie je momentélne v Maceddnsku
dostupna a spominany lekar by to rad
zmenil. Taliansky vedec mal zdujem
o tréningovy pobyt v Holandsku, aby sa
naucil viac o technike preskoku exénu.
Madarsky vedec cestoval do Barcelony
na tréningovy pobyt v deleni DNA pri
diagnostikovani SMA.

KONFERENCIE & TRENINGY
A POUZITIE GRANTOV

Konferencie, letné skoly
aworkshopy

V sucasnosti ponuka TREAT-NMD tri

prilezitosti, ako ziskat grant na rbézne

kurzy, workshopy a letné skoly. Medzi

inymi su to:

B Novinky pri nervovo svalovych
ochoreniach, 1.az 3. jun 2009,
Londyn, Spojené Kralovstvo

Tento kurz, momentdalne sa nachadza-
juci v druhom roku svojho Zivota, je
vysledkom spojenia dvoch popular-
nych ro¢nych kurzov s medzindrodnou



povestou. SU to ,Hammersmith Hospi-
tal update” o poslednych pokrokoch
vo vyskume a lie¢be detskych nervovo
svalovych ochoreni a ,Institute of Ne-
urology neuromuscular short course’,
o dedi¢nych a nededi¢nych nervo-
vo svalovych ochoreniach ziskanych
v dospelosti.

Pre dalsie informéacie pozrite na: http.//
www.cnmd.ac.uk/index_courses.

B Medzinarodny workshop:
Klinické skusky pre nervovo
svalové ochorenia, 4. az 6. juna
2009, Freiburg, Nemecko

Jednou z najcastejsich pricin zlyhania
klinickych skusok je nedostato¢na pri-
prava priebehu celej skusky. A kedze
nervovo svalové ochorenia su pomer-
ne vzacne, musia prebiehat klinické
skusky vo viacerych centrach sucasne,
dokonca aj vo viacerych Statoch naraz.
Dévodom je ziskanie dostato¢ného
poctu pacientov. Preto je cielom tohto
workshopu zlepsit ucinnost klinickych
skusok pri nervovo svalovych ochore-
niach. Zamerany je na lekérov Speciali-
zujucich sa na tento typ ochorenia, kto-
ri sa uz zUcasthuju na prebiehajucich
klinickych skuskach. Letdk o worksho-
pe si mozete stiahnut na http//www.
treat-nmd.eu/userfiles/file/general/
CTCC_workshop_June09.pdf.

B 12.Vyrocna letna skola
o myoldgii, 17.az 26. jun 2009,
Institut de Mylogie, Hopital de la
Salpétriére, Pariz, Francuzsko.

Kazdy rok ponuka Institute of Myology

moznost desatdnového kurzu o myo-
|6gii. Obsah je podobny kurzu, ktory
spolo¢ne ponukaju Univerzita Pierra
a Marie Curie v Parizi VI a Univerzita Ai-
x-Marseilles, a ktory trva jeden rok. Po
skoncenfletnej Skoly bude Ucastnikom
vydany certifikdt. Pocas kurzu bude
dbraz kladeny na myoldgiu, pocnuc
zakladnym vyskumom a konciac sku-
tocnou liecbou, pricom sa tu myslia
klinické a svalové ochorenia. Vietky
lekcie a interaktivne workshopy budu
prebiehat v angli¢tine. Pre viac in-
formdcii  pozri nahttp.//www.institut-
myologie.org/anglais/ewb_pages/e/
ens_ecole_ete_objectifs.php.

Ak mate zaujem o viac informacif, mo-
Zete kontaktovat priamo Katelijne Sen-
denovu z ENMC. Jej e-mailova adresa
je senden@enmc.org.

KONFERENCIE

& LETNE SKOLY

B Splo¢na medzinarodna
konferencia TREAT-NMD a NIH
(National Institute of Health),
17.az 19. november 2009,
Brusel, Belgicko

Radi by sme vas upozornili na moznost
registrovat sa na spolo¢nu medzina-
rodnu konferenciu TREAT-NMD a NIH
(Narodny institut zdravia) s nazvom
,Odstranovanie bariér — translacnd me-
dicina pri dedi¢nych nervovo-svalo-
vych ochoreniach’

TREAT-NMD pripravuje svoju prvd me-
dzindrodnu konferenciu v spolupraci



s NIH, ktory sidli v USA. Cielom stret-
nutia je podelit sa o pokroky na poli
translacnej mediciny pri dedi¢nych
nervovo svalovych ochoreniach a
stanovit ciele dalSej spoluprace v bu-
ducnosti. Konferencia bude stavat na
Uspechoch TREAT-NMD a NIH. Bude to
dynamickeé stretnutie so zameranim na
kluc¢ové problémy suvisiace s, priprave-
nostou klinickych skusok” pri nervovo
svalovych ochoreniach. Konat sa bude
v hoteli Crowne Plaza v centre Bruseluy,
v Belgicku. Pre viac informacii pozri na
http.//www.treatnmdconference2009.
eu/.

M 39.Vyroc¢né valné zhromazdenie
EAMDA, 17.az 20. september
2009, Belehrad, Srbsko

Letna Skola EURORDISu pre pacientske
organizacie: Kurz o klinickcyh skuskach
a vyvoji liekov, 14. a7z 18. jun 2009, Bar-
celona, Spanielsko

Mnohf obhajcovia prav pacientov, ktorf
sU ¢lenmi EURORDISy, su ako ¢leno-
via vedeckych komisii a pracovnych
skupin zapojeni aj do procesu prijima-
nia rozhodnuti na Eurdpskej drovni
prostrednictvom Eurdpskej regulac-
nej agentury EMEA. Tato letna Skola
predstavuje jedinecnu prileZitost pre
takychto ludi po prvykrat sa stretnut a
diskutovat spolu navzajom, so zastup-
cami requlatorov, akademickej obce
a farmaceutického priemyslu. Taktiez
je to moznost ucit sa navzajom jeden
od druhého. Stvordriovy program za-
hffha aspekty klinickych skusok a vyvo-
ja liekov, ako aj kroky, ktoré vyzaduje

regula¢ny proces v Eurépe. Viac infor-
macii je na http//www.eurordis.org/ar-
ticlephp3?id_article=1702.

Ak si prajete ziskat viac informacii, mo-
Zete kontaktovat priamo aj Katelijne
Sendenovu z ENMC. Jej e-mail je
senden@enmc.org.

Registre o starostlivosti

a miestach vykonavania
klinickych skasok

KedZe nervovo svalové ochorenia su
velmi vzacne, pre potreby klinickych
skusok je potrebné vyberat pacientov v
ramci viacerych centier tak, aby sa zfs-
kala dostatoc¢ne velkd vzorka pacientov
s dostato¢nou vypovednou hodnotou
7 hladiska statistického posudzovania
Uspesnosti/nedspesnosti skusky. Také-
to registre boli zalozené Koordina¢nym
centrom pre klinické skusky, ktoré fun-
guje pod TREAT-NMD s cielom poméct
vedcom a farmaceutickym spolo¢nos-
tiam najst vhodné miesta pre realizova-
nie skusok. Tieto registre obsahuju in-
formacie o personali, vybavenfa pocte
pacientov v nemocniciach, ktorf maju
zaujem zUcastnit sa podobnych klinic-
kych skusok.

S ciefom ziskat kontaktné Udaje oslo-
vila TREAT-NMD svojich ¢lenov v jed-
notlivych krajindch s poziadavkou, aby
identifikovali vedcov pripadne zaria-
denia, ktoré by mali potencidlne zau-
jem zucasthovat sa klinickych skusok
pri nervovo svalovych ochoreniach.
Mnohé z pacientskych organizacif



v strednej a vychodnej Eurépe tak uz
urobili, mnohé krajiny vsak stdle chy-
baju. Vsetci ti, ktorych udaje sme ziskali,
boli osloveni a informovani o pozadi
a cieloch tychto registrov a boli vyzvan,
aby sa v pripade zaujmu zaregistrovali.
Potom budu pravidelne (minimalneraz
ro¢ne) vyzvani, aby Udaje o ich centre/
pracovisku v registroch aktualizovali.
Informécie sa zberaju prostrednictvom
internetového formuldra a putuju pria-
mo do databazy, takze tdto je potom
neustale aktualizovana a systematicky
plnend najcerstvejsimi Udajmi. Udaje
pre kazdu jednu oblast su povazova-
né za déverné a su uvolfhované iba za
Ucelom klinickych skusok, a aj to iba so
sUhlasom vedca.

Ak vo svojej krajine poznéate instituciu,
ktord by potencidlne mohla zastresit
klinickG - skusku pre nervovo svalo-
vé ochorenia, alebo ktord disponuje
pacientmi s takym typom nervovo
svalového ochorenia, ktorl by mohli
vytaZzit zo Standardov starostlivosti TRE-
AT-NMD, pozrite prosim na http.//www.
treat-nmd.eu/patients/clinical-trials/
care-and-trial-site-registryy/.

Je v zaujme nas vsetkych, aby sa ndm
podarilo ndjst tolko vedcov a nemoc-
nic, ktorf by sa potencidlne podielali na
projekte, kolko je to len mozné.

Celosvetové pacientske
registre TREAT-NMD -
Jednotny celosvetovy
zdroj informacii

o pacientoch s nervovo
svalovymi ochoreniami

Vedecky pokrok v nedavnej dobe zna-
menal vyznamné zmeny aj v liecbe
mnohych nervovo svalovych ochorent.
Boli vyvinuté nové liecebné pristupy
a pre niektoré z nich momentalne pre-
biehaju pripravy na realizaciu velkych
Studii za Ucasti pacientov z viac ako jed-
nej krajiny.

Niekolko novych lie¢ebnych postupov
na liecbu nervovo svalovych ochorenf
je zameranych na specifické genetické
poruchy. Ked sa klinickd skuska planu-
je, je velmi dolezité, aby bolo mozné
rychlo najst a kontaktovat pacientov
vhodnych na takuto skudsku. Najlepsim
sposobom ako to zaistit je to, ze infor-
macie o pacientoch budu zberané do
jednoduchej databazy (alebo registra),
ktord by obsahovala vsetky informacie
potrebné pre vyskumnikov, vratane
takych udajov, ako napr. konkrétny typ
genetickej poruchy a pod.

TREAT-NMD pracuje na tvorbe takého-
to typu registra v krajinach naprie¢ ce-
lou Eurdpou a tiez nadvézuje kontakty
s ostatnymi narodnymi registrami po
celom svete. Zameriavame sa na regis-
tre 0 DMD a SMA, ale privitame aj fudi,
ktorf maju zaujem vytvorit registre aj
pre iné ochorenia. Tieto narodné regis-
tre su vstupom do jedného svetového
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zaregistrovali do ich ndrodného regis-
tra moézu byt kontaktovanf za Ucelom
Ucasti na klinickej skuske, ak ich profil
tejto skuske vyhovuje. Tieto registre na-
vyse pomozu vedcom a vyskumnikom
zodpovedat otdzku, do akej miery su
vo svete jednotlivé ochorenia rozsirené
apodporiaajiné aktivity nazlepSovanie
starostlivosti, ako je napr. hodnotenie
standardov starostlivosti v rozli¢nych
krajindch. Farmaceutické spolo¢nosti,
ktoré maju zdujem o lokalizovanie pa-
cientov za Ucelom pripravy klinickej
skusky budu mat moznost Ziadat infor-
macie z registra TREAT-NMD. Podrobné
informéacie o pacientoch su chréanené,
no na druhej strane budu spolo¢nosti
s naozajstnym zaujmom schopné ngjst
potrebné informacie dostatocne rych-
lo. Toto vietko pomdze zaistit, Ze nové
slubné liecebné postupy sa ¢o najrych-
lejsie dostanu priamo az k pacientom.

Ak ma vada organizacia zaujem zUucast-
nit sa tejto iniciativy, viac informacif je
na http//www.treat-nmd.eu/patients/
patient-registries/toolkit/. Tieto stran-
ky obsahuju vela informécii ur¢enych
pacientom, farmaceutickym spoloc-
nostiam, vyskumnikom a fudom, ktorf
maju zdujem zaloZit podobné registre
tam, kde dnes eSte neexistuju. Mozete
tiez kontaktovat Dr. Hannsa Lochmiil-
lera na hanns.lochmuller@ncl.ac.uk.

Registracia a systematicka
kontrola hodnotiacich
kritérii pri DMD

Tato cast projektu TREAT-NMD ma za
ciel zadokumentovat existujuce hod-
notiace kritérid (HK). Hodnotiace krité-
rid su nastrojom, ktory umoznuje sledo-
vat zmeny prebiehajlce v zdravotnom
stave pacienta pocas celého jeho Zi-
vota. Tieto kritéria monitoruju zmeny
takym sposobom, Ze napomahaju aj
podpornym rozhodnutiam inych Spe-
cialistov pocas liecby. Ich monitorova-
nie umoznuje vedcom jednoduchsie
sa zorientovat v existujucich kritériach,
¢o robia a ako su pouZivané. Tento pra-
covny ballk ma tieZ za ciel poskytovat
alebo sprostredkuvat informacie, ktoré
umoznia plnohodnotnu volbu HK pre
klinické skusky pri DMD.

Za tymto Ucelom sme vytvorili on-line
Register hodnotiacich kritérii (Regis-
try of Outcome Measures; ROM), ktory
bude monitorovat a poskytovat popis
existujucich HK spolu s odkazmi na de-
tailnejsie informacie a kontakty. Tieto
podporné strdnky budu pokryvat ob-
lasti, ako su napr. usmernenia systema-
tického monitoringu HK, poradenstvo
pri vybere spravneho HK, pozndmky
k riadnej aplikécii HK za uc¢elom moz-
nosti porovnavania Udajov, ¢i iné naj-
CastejSie kladené otazky.

To umozni tym, ktorf planuju klinické
skusky a studie pre nervovo svalové



ochorenia, aby si na zaklade dostup-
nych informécif vybrali vhodné HK. Ta-
kisto to mdze zvysit stupen harmoniza-
cie pri vybere HK. Register je dostupny
on-line na www.researchrom.com.

Ak potrebujete pri hladani HK alebo
pouzivani registra pomoc, obratte sa
prosim na koordinatorku registra Jo-
anne AuldovU na Joanne. Auld@iop.kcl.
ac.uk.

Biobanky

Zakladny vedecky vyskum pri nervov
svalovych ochoreniach sa spolieha na
dostupnost vysoko kvalitného biolo-
gického materidlu (DNA, bunky, tkani-
va), zatial ¢o klinické skusky sa spolie-
haju na dostatok vhodnych pacientov.
Aby sa nové liecebné potupy dostali
az k pacientom s nervovo svalovymi
ochoreniami po celej Eurdpe, je dolezi-
té, aby sa ulahcil pristup k biologickym
materidlom. Podpora nadndrodnych
biobank a zavedenie Eurdpskych da-
tabaz pacientov s DMD, SMA a s inymi
nervovo svalovymi ochoreniami su
preto hlavnymi cielmi tejto aktivity
v ramci TREAT-NMD.

ESte predtym, ako bude nova lie¢ba
aplikovatelnd na pacientoch, musia
vedci vykonat mnozstvo predklinic-
kych experimentov, vratane testov na
biologickom materidli, akym su napr.
svalové bunky. Hlavnou myslienkou pri
vzniku nadnarodnej biobanky bolo to,
aby vzniklo zariadenie na uskladfhova-
nie biologického materidlu pre pacien-
tov s nervovo svalovymi ochoreniami
a na pomoc vedcom jednoduchsim

sposobom  ziskat Specificky materidl,
ktory potrebuju na svoje experimenty.
Preto je jednym z hlavnych cielov TRE-
AT-NMD zlepsit dostupnost a vymenu
biologického materidlu medzi vedca-
mi po celej Eurdpe, a to v spolupraci s
existujucou sietou biobank v Eurdpe
(EuroBioBank network). Tato unikat-
na siet dvanastich bank zo siedmych
krajin Europy uskladnuje a distribuuje
kvalitné vzorky DNA, buniek a tkaniva
vedcom zaoberajucim sa vyskumom
vzacnych ochoreni, vratane nervo-
vo svalovych. ZaloZzend bola dvoma
pacientskymi  organizaciami, dnes
partnermi  TREAT-NMD: Eurordis-om
(European Organisation for Rare Dise-
ases; Eurdpska organizacia pre vzacne
ochorenia) a AFM (Association Francai-
se contre les Myopathies). Od jej vzniku
v roku 2001 je administrativne riadena
Eurordis-om  (http://www.eurordis.org),
z Pariza vo Francuzsku. Viac informacif
je na http//www.eurobiobank.org/en/
services/CatalogueHome.jsp.html. Infor-
macie su dostupné v nemcine, anglic-
tine, Spanielcine, francuzstine, talianci-
ne, slovin¢ine a madarcine. Ak poznate
niektorych vedcov alebo vyskumnikov
vo vasej krajine, ktorf by mali o bioban-
ky zaujem, na vyziadanie moze byt zor-
ganizovany tréning.

Kvoli hlavnym svalovym bunkovym
kultdram (Mnichovska univerzita v Ne-
mecku) kontaktujte Dr. Sarah Baumeis-
terovl na mtcc@med.uni-muenchen.de.

Pre informacie o technikdch odbe-
ru DNA (Druha univerzita v Neapole
v Taliansku) kontaktujte Prof. Luisu



Politanovu na luisa.politano@unina?.it.
Iné informéacie ziskate na contact@eu-
robiobank.org

TRENINGY & STANDARDY

STAROSTLIVOSTI
Prirucky

M Standardy starostlivosti pri ner-
vovo svalovych ochoreniach

TREAT-NMD pracuje so Specialistami
po celom svete na tvorbe medzina-
rodnych standardov starostlivosti o pa-
cientov s nervovo svalovymi ochore-
niami. Najlepsia mozna starostlivost
moze dramaticky zvysit kvalitu a do-
konca aj dlZku Zivota pacientov. Avsak
kvoli pomerne vzacnemu vyskytu
jednotlivych nervovo svalovych ocho-
reni az donedavna neexistoval medzi
lekdrmi Ziaden konsenzus v tom, ako
sa 0 pacientov najlepsie starat, pricom
Standardy starostlivosti sa lisia nielen
v jednotlivych krajinach, ale dokonca aj
v ramci jednotlivych krajin. To ma nie-
len vplyv na kvalitu Zivota, ale taktiez
to sposobuje, Ze sa klinické skusky so
slubnymi lie¢ivami vykondvaju ovela
tazsie, pretoze je nemozné porovnavat
vysledky z réznych centier, ak je starost-
livost o pacientov vykonavana réznym
sposobom. Viac informécii o Standar-
doch starostlivosti pri DMD SMA néjde-
te na internetovej stranke TREAT-NMD
http.//www.treat-nmd.eu/patients/pa-
tient-care/sma/ (pre SMA) a http//www.
treat-nmd.eu/patients/patient-care/
dmd/ (pre DMD).

B DVD - Sucasné etické problémy
pri nervovo svalovych
ochoreniach

Nedavno vytvorila pracovnd skupi-
na pre etické otazky, ktord pracuje pri
TREAT-NMD, DVD nosi¢ o etickych
otazkach pri nervovo svalovych ocho-
reniach a klinickych skuskach. DVD je
sUcastou tohto obeznika. Informujte
nas prosim, ak je na DVD nieco, o ¢o by
ste sa s nami chceli podelit.

Uspesné skonéenie prvého
tréningového kurzu
TREAT-NMD o standardoch
starostlivosti pri SMA a DMD

Vo februdri 2009 zorganizovala TREA-
T-NMD v Budapesti svoj prvy tréning
o Standardoch starostlivosti pri SMA
a DMD. Cielom tohto typu stretnutf je
ponuknut Sirokej verejnosti v regiéne
strednej a vychodnej Eurépy prileZitost
zUcastnit sa tréningov vedenych Spe-
cialistami na SMA a DMD, a to za po-
merne nizke ndklady. Publikum, ktoré
bolo tvorené medzi inymi aj detskymi
neuroldgmi, genetikmi, rodi¢mi a pa-
cientskymi organizaciami, tvorilo na
tomto stretnuti 43 Ucastnikov z 8 r6z-
nych krajin tohto regiénu (Madarsko,
Rumunsko, Srbsko, Turecko, Macedon-
sko, Chorvatsko, Polsko a Slovinsko).
Kompletna sprava zo stretnutia je na
http://www.treatnmd.eu/healthcare/
news/news/469/. Podobny tréning sa
bude konat pred valnym zhromazde-
nim EAMDA v septembri 2009. Dalsie
informacie budu v blizkej budidcnosti



publikované na internetovej stranke
TREAT-NMD.Rozsirte prosiminformacie
o tomto tréningu aj vo svojom okoli.

DALSIE PUBLIKACIE

B Skoliéza pri nervovo svalovych
ochoreniach

Deti s nervovo svalovymi ochorenia-
mi, ktoré sa vyznacuju progresivnym
slabnutim svalov, ako je napr. DMD
a SMA, velmi ¢asto trpia progresivnou
skoliozou. Zavazna forma skolidzy ob-
medzuje dychanie, komplikuje sedenie
a je vnimana aj ako neesteticka. S cie-
lom optimalizovat liecbu skoliézy pri
nervovo svalovych ochoreniach bola
zostavend Holandska prirucka o kon-
zervativnych lieCebnych postupoch,
predoperacnej a pooperacnej starost-
livosti a o starostlivosti pocas operac-
ného zakroku. Prirucka je postavena na
vedeckych dbékazoch a ndzoroch Spe-
cialistov. Dosiahnuty bol pomerne Siro-
ky konsenzus a bol pretaveny do sady
odporucani, ktoré su teraz v Holandsku
povazované za hlavnu prirucku. Pub-
likovana bola v roku 2008 v magazine
Scoliosis. Pozri aj na http//www.scolio-
sisjournal.com/content/3/1/14.

B Prirucka o najlepsej praxi:, Od-
porucania pre pouzitie invalid-
ného vozika u deti a dospelych
so svalovou dystrofiou a sinym
nervovo svalovym ochorenim®.

Oblasti, ktorymi sa zaoberd tato priruc-
ka, zahffiaju Uvahy o pouZiti invalidné-
ho vozika pri roéznych vekovych skupi-
nach pacientov, principy spravneho

sedenia a hodnotenia pacientov, otdz-
ky polohovania, $pecifické vlastnosti
a funkcie vozikov a pouzitie vozika
v réznych prostrediach. Ked' si chcete
objednat jednu képiu publikacie zdar-
ma, kontaktujte prosim Muscular Dys-
trophy Campaign v Spojenom Krélov-
stve prostrednictvom telefénu na +44
20 7803 4800 alebo e-mailom na info@
muscular-dystrophy.org.

M ,Hlas 12 000 pacientov - Skisenos-
ti a o¢akavania pacientov so vzac-
nymi ochoreniami s diagnostikou
a so starostlivostou v Europe”

Vzacne ochorenia, ku ktorym casto
patria aj nervovo svalové ochorenia, su
Casto chronické, progresivne, degene-
rativne, Zivot ohrozujuce a znehybnu-
juce ochorenia. Mnohym pacientom
s nervovo svalovymi ochoreniami su
odmietané ich prava na najlepsiu moz-
nustarostlivostamusia pretoobhajovat
svoje potreby, aby prekonalitieto bezné
prekazky. Publikovanim knihy ,Hlas 12
000 pacientov” mdze pohlad pacien-
tov na starostlivost prekrocit hranicu
pribehov a mdze byt dodatoc¢ne repre-
zentovany analyzami Udajov zozbiera-
nych prostrednictvom dvoch dotazni-
kov. Tieto dotazniky boli zamerané na
skusenosti a ocakavania pacientov pri
pristupe k diagnostike a zdravotnickym
sluzbdm a tykali sa Sirokého spektra
relevantnych vzacnych ochoreni v ce-
lej Eurépe. Na strandch 131 az 134 sa
mozete docitat o DMD. Knihu si moze-
te Uplne alebo po &astiach stiahnut zo
stranky Eurordisu http://www.eurordis.
org/article.php37?id_article=1960.



B Projekt Prirucka EuroGen - inter-
netova stranka o genetike a s hou
suvisiacich otazkach

Ide o trojrocny projekt financovany Eu-
ropskou komisiou v ramci stratégie na
podporu Vedy o Zivote a biotechnolo-
gif (Life Sciences and Biotechnology).
Projekt je sucastou Siesteho rdmcové-
ho programu pre vedu a technologicky
vyvoj. Koordinovany je z Londyna or-
ganizaciou Genetic Interest Group (je
to zaujmové zoskupenie pacientskych
organizacii v Spojenom Kralovstve).
Spusteny bol v januari 2007 a trvat
bude tri roky. Cieflom EuroGenGuide je
poskytovat na internete spravne a vy-
soko kvalitné informécie o genetic-
kych testoch a vyskume v Eurépe pre
véetkych, ktorym su tieto genetické
informdcie uzitocné. EuroGenGuide
by predovietkym chcela byt schopna
poskytovat poznatky a informacie do
tych Eurdpskych regidnov a krajin, kde
sU podobné poznatky o genetike a do-
stupnej lie¢be stale limitované. Euro-
GenGuide dufa, Ze zvySovanim pozna-
nia verejnosti o genetickom vyskume
a o tom, ¢o by to mohlo v buducnosti
znamenat, by mohla prispiet k udrza-
niu tempa, akym vyskum prebieha a by
to teda mohlo zaistit, Ze by vyssi pocet
ludi postihnutych genetickym ochore-
nim mohol ziskat pomoc a potrebnu
lie¢cbu. Spominand internetova stranka
obsahuje informacie o genetickych tes-
toch, poradenstve a vyskume v ramci
celej Eurdpy. Informécie su ur¢ené ako
zdroj pre pacientov a ich rodiny, ako aj
pre profesionalnych lekarov. Mozno sa

obavate, ze bud vy alebo vasi pribuzny
by mohli byt postihnuti genetickym
ochorenim, alebo by sa vas mohol va3
lekdr opytat, ¢i by ste boli pripraveni
darovat vzorky DNA do biobanky na
vyskumné Ucely. Pripadne mozete byt
lekdrom s pacientom, ktory by teore-
ticky mohol mat genetické problémy
a potrebujete vykonat daldie testy.
Alebo ste vyskumnik-genetik, ktory
pracuje na nejakej studii. Vo vsetkych
tychto situacidch vam dokaze Euro-
GenGuide pomoct. Na stranke ndjdete
vyCerpavajuce informacie pre pacien-
tov a verejnost, ale aj prirucky pre pro-
fesionalnych lekarov. EuroGenGuide je
dostupna cez odkazy www.eurogengu-
ide.eu a www.eurogenguide.org.uk.

UCAST PACIENTSKYCH
SKUPIN PRIHODNOTENI
AKTUALIZACIi APOSUDKOV

TREAT-NMD a Cochraneova
skupina pre nervovo
svalové ochorenia

Ide o skupinu, ktord robi systematické
posudky liecebnych postupov pre ner-
vovo svalové ochorenia. V. minulosti
uzko spolupracovala s ENMC a bola su-
¢astou TREAT-NMD. Pokusa sa ziskavat
pripomienky od pacientskych skupin
k protokolom (metddy a ciele vykoné-
vania posudkov) a k plne systematickym
posudkom, pri¢com cielom je pokusit sa
zaistit, aby mali patri¢nd vaznost, a aby
boli ¢o najviac dostupné pacientom.



Hladdme predstavitelov pacientskych
skupin, ktoré su aktivne v oblasti svalo-
vych ochoreni, predovsetkym pri SMA,
svalovej dystrofii a myotonickej atrofii.

Pre mnohé oblasti lekarskej starostlivos-
ti pri nervovo svalovych ochoreniach je
nedostatok posudkov, ktoré by posu-
dili dékazovu zakladru. Na vytvorenie
Standardov starostlivosti a za Ucelom
planovania buducich skusok, su takéto
posudky zakladnou podmienkou. Inicia-
tiva s ndzvom Cochraneova spolupraca
(Cochrane Collaboration) vyvinula tech-
nolégiu, ako to urobit a Cochraneova
skupina pre nervovo svalové ochorenia
je zodpovedna za vykondvanie takychto
posudkov dbkazovej zékladne o ucin-
nosti liecby pri skuskach pre nervovo
svalové ochorenia.

Kazdy posudok sa robi rovnakym spo-
sobom. Vopred sa uverejni protokol
o vykonavani posudku (akysi névrh po-
stupu), nacrtnu sa pouzité metddy a cie-
le, prebieha vycerpavajuce patranie po
publikovanych aj nepublikovanych na-
hodnych kontrolovanych skdskach vo
vsetkych dostupnych jazykoch, zhodno-
ti sakvalita relevantnych skusok a akje to
mozZné, tak sa skombinuju vysledky z nie-
kolkych skudsok pomocou meta analyzy,
¢o je jednoduchy matematicky odhad
uc¢innosti lie¢by. Posudok potom nacrt-
ne zavery k Ucinnosti konkrétnej liecby
zaloZzené na dostupnych dékazoch a po-
skytne odporucania pre buduci vyskum.
Vsetky protokoly a posudky su este pred
svojim publikovanim prisne kontrolo-
vané. Posudky vykonané touto meto-
dou (Cochrane reviews), na rozdiel od
posudkov uverejnenych v magazinoch

a Casopisoch, su pravidelne, minimalne
kazdé dva roky, doplfiané (ak st dostup-
né nové Udaje). Sucastou tohto procesu
je aj ziskavanie pripomienok od pacient-
skych organizacii, aby sa zaistilo, Ze po-
sudky pokryvaju oblasti, ktoré su problé-
moveé prave pre pacientov, a ze su tieto
posudky aj dostupné. Skupina by rada
pribrala viac pacientskych organizacii
a rada by vas prizvala aj do procesu peer
review?2 uvedenych posudkov a aktu-
alizacii, ktoré su sucastou pracovného
programu TREAT-NMD.

Ak mate zdujem, kontaktujte prosim
Kate Jewittovu, koordindtorku skupiny
na cochranenmd@ion.ucl.ac.uk.

Pre viac informécif o skupine najdete na
www.neuromuscular.cochrane.org.

Prelozil: Filip Zeman



