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Vyskum - Starostlivost — Rehabilitacia

Mili Citatelia,
v rukach drzite prvé vydanie Modrych stranok, prostrednictvom ktorych chceme
tak vdm — nasim ¢lenom, fludom s nervovosvalovymi ochoreniami, ako aj leka-

rom a inym zdravotnickym odbornikom pravidelne prindsat aktudlne a zaujima-
vé informacie z oblasti nervovosvalovych ochoreni.

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

Ako napoveda podnadpis, ndjdete tu ¢lanky z vyskumu, poznatky o lekarskej
starostlivosti, spravy o Standardoch starostlivosti o niektoré Specifické typy sva-
lovych ochorenf a rézne iné informacie napriklad z rehabilitacie ¢i predpisovania
pomocok. Prindsat budeme aj kontakty na Specialistov. Pdjde o preklady zo za-
hrani¢nych zdrojov. Neostane len pri nich — prave prvé vydanie obsahuje autor-
ské prispevky renomovanych detskych $pecialistov zo Slovenska.

K spusteniu tohto pilotného projektu nas viedol fakt, Ze vyvoj vo vyskume a me-
dicinske poznatky v oblasti progresivnych svalovych ochoreni napreduju milo-
vymi krokmi, ¢o sa odraza v zvysenej kvalite a komforte Zivota fudi so svalovymi
ochoreniami.

Sirenie informacif, vzdelavanie tak smerom k ludom so svalovym ochorenim a ich
rodindm ako aj smerom k odbornej obci povazujeme za velmi dolezité.



Informovany pacient je totizto ten najlepsi pacient. Predovsetkym by sme vsak
radi takto prispeli k tomu, aby sa aj na Slovensku kvalita Zivota deti a dospelych
so svalovou dystrofiou ¢i inym svalovym ochorenim zvysovala.

Zeldme vam prijemné a pouc¢né ¢ftanie.

OBSAH

Téma: Interdisciplindrna starostlivost o deti s nervovosvalovym ochorenim
(NSO) a Duchenneovou svalovou dystrofiou (DMD)

Maria Duracinska za Organizaciu muskuldrnych dystrofikov v SR

B Genetické poradenstvo pri DMD/BMD, MUDr. Halasova Edita
B Pneumologicka starostlivost o deti s NSO, MUDr. Jaroslava Orosova
W Laické odporucania

B \/yZiva perkutdannou endoskopickou gastrostomiou (PEG),
MUDr. Ladislav Laho

B Domaca umeld plicna ventilacia (DUPV), MUDr. Ladislav Laho
B Liecba svalovej dystrofie z pohladu ortopéda, MUDr. Milan Kokavec
B Rehabilitacia deti s NSO, MUDr. Katarina Salomonova

B Stav vo vyvoji liecby pre Duchennovu a Beckerovu muskuldrnu dystrofiu
(DMD/BMD)

B Kontakty: Siet detskych Specialistov na Slovensku

Modré stranky

— informacné listy o nervovosvalovych ochoreniach

V1. 2010 vyjde Styri krat.
\lydava Organizacia muskularnych dystrofikov v SR
Vritocka 8, 821 04 Bratislava
Tel: 02/ 43 41 16 86
E —mail: omd@omdvsr.sk
www.omdvsr.sk
Grafickd Uprava: Veronika Melicherova
Tla¢: fi CopyOffice
Distribucia: i ARES spolu s ¢asopisom Ozvena

Postrehy a namety posielajte: duracinska@omdvsr.sk

Modré stranky ani ziadna ich ¢ast nesmie byt pouzité a zverejnena
bez predchadzajlceho pisomného suhlasu vydavatela a uvedenia zdroja.



Genetické poradenstvo pri DMD/BMD

DMD/BMD je najcastejsie X - viazané recesivne dedi¢né nervovo-svalové ocho-
renie u deti. Frekvencia sa pohybuje od 1: 2500-5000 novorodenych chlapcov.
Postihuje jedincov muzského pohlavia, zeny su prenasacky vacsinou klinicky
zdravé.

Riziko ochorenia pre potomstvo istej (obligatnej) prenasacky je modelové, t.j. 50%
pre synov a 50% dcér su prenasacky.

Ochorenie je spdsobené mutaciou v dystrofinovom géne. Asi 2/3 mutdcii pred-
stavuju delécie jedného alebo viacerych exénov dystrofinového génu, zvysnu
Cast tvoria iné mutacie typu duplikacii, inzercii a bodové mutacie.

V rodindch s DMD/BMD je dolezité absolvovat genetické vysetrenie.

V genetickej ambulancii sa urobi rodokmenova analyza, pri ktorej sa vytypuju
isté (obligatne) prendsacky a mozné prenasacky patologického génu, urobi sa
klinicko-genetické vysetrenie.

U pacientov s DMD/BMD a vytypovanych prenadsaciek (matka, sestra, teta — mat-
kina sestra a pod.) sa odoberie material - krv na DNA analyzu.

DNA diagnostika velkych mutécif v dystrofinovom géne sa robi metddou PCR
—ppolymerazovej retazcovej reakcie, prenasacky sa vysetruju metddou Real time
PCR, ev. sekvenovanim.

Po skompletizovani vysledkov sa urobi komplexna genetickd konzultécia a rodi-
ne sa ponukne konkrétna forma prenatalnej genetickej diagnostiky.

V Centre lekdrskej genetiky (CLG) FNsP v Bratislave sa vykondva DNA diagnostika
DMD/BMD detekcia delécii v dystrofinovom géne

Kontakt: CLG FNsP — pracovisko Staré Mesto, Americké nam 3,
PSC 81369 Bratislava
t.¢. 02/ 52968855 , mail. genetika@faneba.sk

Dalsie menej frekventované mutacie a vysetrenia prenasaciek sa zabezpecuju
v Ceskej republike, vo FN Brno, Centrum molekularnej bioldgie a génovej terapie.
VySetrenia sa realizuju prostrednictvom CLG FNsP alebo dalsich klinicko-gene-
tickych pracovisk v SR.

MUDr. Halasova Edita
primarka CLG FNsP Bratislava



Pneumologicka starostlivost o deti s NSO

B Odporucam prvu navstevu v ambulancii detského pneumoldga hned po sta-
novenfi diagnozy.

B Je to Cas na prvé, vstupné funkéné vysetrenie plic na zaklade ktorého sa bude
posudzovat funkénd schopnost pluc v dalsom obdobi.

B TieZ sa zhodnotf celkovy stav a navrhnu sa dalSie opatrenia na minimalizaciu
infekcii dychacich organov — stav imunity, podpora imunity v pripade jej osla-
benia, zhodnotit ockovania — podla ockovacieho kalendara, pripadne navrh
mimoriadnych ockovani (chripka) alebo imunoprofylaxie respiracnych virusov
a odporucenie agresivnej liecby respiracnych ochoreni, odporudi sa dychova
rehabilitacia a techniky na podporu kasla (asistované odkasliavanie, postural-
na drenay).

B Odporucime Upravu domaceho prostredia (upozornenie na pasivne fajcenie)

Bl Potrebné je pravidelné sledovanie plicnych funkcif a to po dosiahnutf veku
dietata, kedy je schopné spolupracovat (okolo 4 rokov).

B DoleZitd je hodnota vitalnej kapacity (VC), ale aj rozpisany vydych 1 sekundo-
vej vitalnej kapacity (FEV 1) a ich vzdjomny pomer (FEV 1 / FVC). Na posudenie
stavu branice je potrebné sledovat hodnoty VC pri zmene polohy z fahu do
sedu (pod 20%).

B Pri poklese FVC pod 40 % hrozi riziko spankovej hypoventilacie a pri poklese
pod 20 % aj riziko retencie kysli¢nika uhli¢itého (CO 2).

B HodnotaVC pod 1 liter je najlepsou predpovedou prezivania pacientov s DMD
(3,5 roka, 20 % 5 rokov).

B Je potrebné pravidelne minimélne Ix ro¢ne sledovat arteridlne krvné plyny —
parcialny tlak kyslika (p O2) a kysli¢nika uhli¢itého (p CO 2).

B Ak klesne FVC pod 40 %, je potrebné | x rocne vysetrit celono¢nu saturaciu
kyslikom (S a 02) a parcidlny tlak kysli¢cnika uhlicitého (p CO 2), a to aj v pri-
pade absencie kliniky. Polysomnografické vysetrenie (vysetrenie spankovych
poruch dychania) je vhodné urobit | x ro¢ne.

B Pri priznakoch poridch spankového dychania je potrebné zahdjit no¢nu
ventilaciu.

B Pravidelné meranie PCF — vrcholova hodnota prddu vzduchu vydychovaného
pri kasli, pri jeho poklese zvaZit manudlne techniky na zvysenie objemu plic.

B Pri poklese pod 170 I/min. zvaZit pouZitie pristroja pre asistované
odkasliavanie



Treba pozorne sledovat:

— mechaniku dychania (slabost dychacich svalov)

— zahliehovanie a retenciu sekrétov v dychacich cestach

- silu a intenzitu kasla

— frekvenciu respiracnych infekcif (atelektdzy, pneumonie)

- poruchu prehltania a Zuvania

— opakované aspiracie

- spankové poruchy dychania

- vyvoj skolivzy — zhorduje vykonnost svalov dychania, sposobuje asymetricku
plicnu ventildciu, vznikaju atelektdzy

— stav vyzivy (obezitu alebo podvyZivu). Obezita zhorsuje plicne funkcie, sposo-
buje spankové poruchy dychania

— priznaky alveolarnej hypoventildcie:
nespavost a no¢né mory, no¢né a vcasné ranné bolesti hlavy, zadychavanie
pocas dennych beznych aktivit, inava pocas dia, zavrate a spavost, strata
energie, pokles intelektualnych schopnosti, znizenie chuti do jedla a pokles
na véhe, porucha prehitania, viac ako 3 respiracné infekcie v priebehu 1 roka,
znamky srdcovej nedostatocnosti (cor pulmonale).

Frekvenciu kontrolnych vysetreni u detského pneumoldga treba zvazit prisne in-
dividualne. Za optimalne povazujem kontrolu Ix za 6 mesiacov, eventudlne podla

potreby.
MUDr. Jaroslava Orosova, primarka Kliniky detskej pneumoldgie

FNsP Bratislava — Ruzinov, pracovisko Podunajské Biskupice

Laické odporucania:

Co robit a ako postupovat pri zabezpeéeni starostlivosti o pltica u deti
s nervovosvalovym ochorenim

Idedlny postup, ktory by mal predchadzat obdobiu, ked za¢nu vznikat zdravot-

né tazkosti kvoli oslabenym pltcam (silné a casté zahlienenie, opakované zapaly

pluc):

v Pneumoldga PRVY KRAT navstivit HNED po urceni diagndzy NSO, aj ked ma
dieta eSte len 3 roky

v Ziadat komplexné funkcné vysetrenie plic, ktoré bude sluzit na dalsie porov-
nanie, ked sa za¢nu plucne problémy vyskytovat

v Dal3ie pravidelné kontroly kazdé 3 az 6 mesiacov



v V pripade ochorenia dolnych ciest a tazkych ochoreniach hornych ciest VZDY
lie¢cbu konzultovat s pneumoldgom, pripadne rovno s dietatom navstivit
plicneho lekara (nie obvodného pediatra)

v’ Osvojit si a pravidelne doma cvicit dychové cvic¢enia a naucit sa polohovanim
dieta odhlienovat

v/ Zaucit by mal rodica a dieta vzdy vyskoleny fyzioterapeut, ktory odhlieriovacie
techniky ovlada

v Preto od plicneho lekdra Ziadajte odoslanie k fyzioterapeutovi, ktory by vam
mal pomdct naudit sa cvicit doma

Ked uz su pltca oslabené a u pneumoldga sme zatial este s dietatom neboli:

BV pripade, Ze ste s dietatom kvoli prelieCeniu zapalu pltc hospitalizovany, Zia-
dajte, aby vas pri prepusteni z nemocnice odporucili (do prepustacej spravy
pisomne uviedli) do starostlivosti Specialistu — detského pltcneho lekara

B Ak ste v starostlivosti odvodného pediatra Ziadajte, aby vam vystavil odporu-
¢aci listok a odoslal vas k detskému pneumoldgovi

B Kontakt na plucnych lekdrov, na Slovensku su v 6 mestach, najdete podla
regiénov nizsie (v Bratislave odporic¢ame primarku Orosovu — odvolajte sa
na OMD, spolupracujeme s rou, v Kosiciach primarku Feketeovu, obe maju
pri ambulanciach aj plicne oddelenia a v pripade komplikacii mézu dieta
hospitalizovat)

B Dieta by malo byt v ambulancii pneumoléga pravidelne sledované (dispen-
zarizované) a malo by tam absolvovat aj kontrolné vysetrenia, ked je dieta
zdravé

BV pripade akychkolvek dalsich zapaloch a ochoreniach, ked je dieta zahlie-
nené (chripka, virdza) je potrebné rovno navstivit pneumoléga, aby on dieta
nastavil na lie¢bu antibiotikami (cielene podla citlivosti) a inymi liekmi na od-
hlienenie — podla zdvaznosti infektu by mala byt zvazend hospitalizécia a po-
davanie liekov infuziami, lebo mdzu byt Uc¢innejsie; nechodte k obvodnému
pediatrovi, ale hned k pneumolégovi

B Je potrebné od pneumoldga Ziadat odoslanie k fyzioterapeutovi, ktory vas
a dieta nau¢i odhlienovacie techniky ako polohovanie; fyzioterapeuti so sku-
senostami s ohlieovanim by mali fungovat pri plicnych oddeleniach alebo
v ramci rehabilitacnych oddeleni (napr. v detskej nemocnici v Kosiciach je to
p. Andrea Béresova)

B Je nevyhnutné oslabené plica pravidelne, aj denne odhliefiovat, aj ked dieta
infekciu pltc nema, hlieny su prirodzené, plica ich produkuju v rdmci svojej
samocistiacej funkcie (ak sa tieto hlieny za¢nd hromadit, nevykaslu, hrozi riziko
mnoZenia baktérii a vznik zapalu plic)

BV pripade ndhleho ochorenia plic a prudkého zhorsenia dychania (dieta



chrapcavo dycha, modrd mu pery) je nevyhnutné volat zachrannu zdravotnu
sluzbu (sanitku na cisle 155 alebo 112) a dieta previest na oddelenie anestezi-
oldgie a intenzivnej mediciny — tieto oddelenia $pecializované pre deti sa na-
chadzaju v detskej nemocnici v Bratislave (na Kramaroch), Koiciach a Banskej
Bystrici

B Ak sa dieta rano budi malatne, s bolestami hlavy, treba na to hned upozornit
pneumologa a na zdklade daldich vysetreni (spirometria, krvné plyny a iné)
zvazit pouzivat podpornu noc¢nu ventilaciu — ide o dychaci pristroj, ktory sa
pouziva pocas noci alebo casti dha a pomaha lepsie predychat pltca, dieta
ma pritom nasadenu umelohmotnud masku.

Vyziva perkutannou endoskopickou gastrostémiou (PEG)

Indikécia: PEG je indikovany pri poruchéch prehltania, ktoré vedie k aspiraciam
a tiez podvyzive. VyZiva naso — gastrickou sondou je v tejto situdcii z pohladu
modernej mediciny nevhodna. Zavedenie PEGu je kratky vykon v celkovej anes-
tézii. Umoznuje podévanie dostato¢ného mnozstva potravy priamo do zaltdka
bez potreby neprijemného a rizikového ,sondovania” a zaroven je mozné poda-
vat malé davky potravy (tekutin) do Ustnej dutiny (pre pocit chuti).

Pouzivand vyziva: Do PEGu sa podava farmaceuticky pripravovana enterdlna
vyZiva, ktord na doporucenie gastroenteroldga predpisuje lekar prvého kontaktu.
Pripravok (su ich desiatky) urci gastroenteroldg podla stavu vyZivy a biochemic-
kych parametrov. Rodicia st v nemocnici zacviceni a poucent.

Osetrovanie: Dennd dezinfekcia koze okolo PEG katétra, sterilné prekrytie gazo-
vym Stvorcom. Sledovanie pravidelnosti a konzistencie stolice.

Kontroly: Pri zahdjeni kontrola biochemickych parametrov o 2 tyzdne. Dalej
podla stavu & 3 - 4 mesiace kontrola u gastroenteroldga.

Mozné komplikacie: Zapal koze v okoli katétra
Upchatie katétra
Hnacky
Zapcha
Vo vsetkych pripadoch nutné konzultovat lekdra.

Domaca umela pltcna ventilacia (DUPV)

1. Zakladné delenie:

B Neivazivna (NIV) - ventilacia maskou, alebo Specidlnym ,nahubkom” (teda
bez tracheostémie)- je indikovana pri no¢nych hypoventildcidch alebo



intermitentne cez den pri zhorsovani ventilatnych parametrov aj v priebe-
hu dna (zvySovanie pCO2 a znizovanie Sa02). Jej moznymi komplikaciami
je nafuknutie zaltdka, vysychanie sliznic, zhorsené vykasliavanie sekrétov
a deformacie tvarovych kosti.

B Invazivna — cez tracheostomicku kanylu. Tento sp6sob je indikovany, ak sa
napriek vsetkym opatreniam zhor3uju ventilacné parametre a tiez ak zlyhava
kaslaci mechanizmus — dochddza k hromadeniu sekrétov v dychacich ces-
tach. Tracheostdmia umoznuje odsavat dychacie cesty priamo — katétrom.
Jej nevyhodou je zhosena komunikacia — vyrazne znizend moznost rozpra-
vania. Tento spdsob zabezpecenia pacienta sa pouziva vo faze, kedy je po-
trebna stala ventilacia. V poslednej dobe sa objavili na trhu tzv. ,hovoriace
kanyly”, ktoré umoznuju komunikaciu aj pocas UPV (www.passy-muir.com)
Skusenosti na Slovensku eSte nie su dostatocné, ale predpoklad je, ze budu
pomerne rychlo zavadzané do praxe a poistovne ich budu akceptovat.

Bl BiPAP — je jeden z viacerych tzv. podpornych ventila¢nych rezimov , ktory
sa d& pouzit formou neinvazivnou aj invazivnou.

Ventilaény rezim sa musi najprv ,usit pacientovi na mieru”v nemocnici.
Je to kompetencia pediatrického anestezioléga. Potom sa zaskolia rodicia
a pacient méZe byt prepusteny do rezimu domdcej ventildcie.

2. Z4kladné predpoklady zahajenia DUPV

B informovanost a vola rodicov

M kvalitné zdzemie

M stabilna cirkulacia

B dostatocna oxigenacia na Fi02 < 0,3

3. Zabezpecenie dietata na DUPV

B |ekdr prvého kontaktu — pravidelné prehliadky, sledovanie prospievania, od-
bery spUta na kultivaciu minimalne 1x za mesiac, lie¢ba lahsich infektov
B ADOS - pravidelné navstevy, oSetrovanie tracheostémie, hodnotenie stavu
sekrétov, poradenstvo
W najblizsie oddelenie anestézie a intenzivnej mediciny - kontinudlne mozny
telefonicky kontakt, vymienanie tracheostomickej kanyly, rieSenie technic-
kych problémov s ventilaciou
B rychla zdravotnad pomoc — informované o pacientovi a moznych zavaznych
komplikaciach
h.doc. MUDr. Ladislav Laho, CSc.
prednosta Il. Kliniky pediatrickej anestézioldgie a intenzivnej mediciny (KPAIM),
DFNsP Banska Bystrica



Ortopéd by sa mal do lie¢by svalovej
dystrofie zapojit uz v $tadiu pociatoc-
nej restrikcie hybnosti u dietata (vo
veku 3-6 rokov). Spolu s rehabilitatnym
lekdrom a rodi¢mi dietata by mal dbat
na udrzanie individudlnych svalovych
funkcii a svalovej sily. U pacientov su
odporucané normalne fyzické aktivity,
plavanie, bicykel a u aktfvnych jedincov
aj futbal a kolektivne Sporty. U pacien-
tov inklinujucich k pasivite je potrebné
indikovat denné strec¢ingové cvicenie,
hlavne svalovych skupin v oblasti bed-
ra, kolena a ¢lenka. No¢né ortézy ¢lenka
mozu oddialit vyvoj kontraktur v tejto
lokalite.

Skoré operacné vykony sizamerané na
uvolnenie kontraktlr a na umoznenie
samostatnosti pri chddzi a inych aktivi-
tach. Jednoduché opera¢né uvolnenia
kontraktdr svalov skdsenym operaté-
rom vyrazne ulahcuju rehabilitaciu u
pacientov. Najcastejsie sa vykonavaju
uvolnenia abduktorov bedra, flexorov
kolena a flexorov nohy. Nasledne su in-
dikované polohovacie ortézy a inten-
zivna rehabilitacia.

Pacienti vo vyssom veku (10 - 14 ro-
kov) ¢asto nie su schopni bez operac-
ného uvolnenia kontraktlr samostat-
nej chddze ani o barliach v ortézach.
Uloha ortopéda je udrzat pacienta ¢o
najdihsie schopného chbédze a to z do-
vodu udrzania dostato¢nej plicnej
ventilacie, prevencie vyvoja novych
kontraktur a deformft chrbtice. Predpis
ortopedického vozika znamena defini-
tivne sa zrieknutie moznosti chddze.

Liecba svalovej dystrofie z pohladu ortopéda

Oslabenie svalov chrbta vedie k vyvoju
skoliozy. Tato deformita sa u svalovej
dystrofie vyznacuje progresiou. Od-
kladanie operacie ¢asto znamena po-
trebu zloZitejSieho opera¢ného vyko-
nu. Najcastejsie sa deformita chrbtice
u tychto pacientov stabilizuje Luqueho
a Cortel-Dubosset technikou (suprava
tycf, skrutiek a drétov) a to v Specializo-
vanych centrach. Opera¢ndintervencia
je indikovana uz u kriviek ktoré presiah-
nu 20 - 30 stupnov podla Cobba. Ide
Casto o zloZité operacné vykony s moz-
nymi vaznymi komplikaciami. Vac¢sina
pacientov s Duchenneovou dystrofiou
ma vyvinutu kardiomyopatiu s urcitym
stupfiom  srdcovej nedostato¢nosti.
Neda sa teda predpokladat ako srdce
zvladne operacnu zataz. Pri operaciach
dochddza k zvysenému krvacaniu pre
nedostato¢nost krvnych dosticiek. Je
potreba nahrad mnozstva krvi trans-
fuziami. Pacienti su ohrozeni aj malig-
nou hypertermiou a hyperkalcémiou,
preto patria pooperacne na jednotky
intenzivnej starostlivosti.

Kazdy pacient vyzaduje individualny
pristup a konzultaciu. Na Detskej orto-
pedickejklinike LFUK a DFNsP, Limbova
1, Bratislava je moznost vysetrenia pa-
cientov denne od 8.00 do 12.00. Am-
bulacia pre diagnostiku a lie¢bu skolioz
je kazdu stredu (tel. ¢. 59371 578).

Doc. MUDr. Milan Kokavec, PhD.
Prednosta Detskej ortopedickej kliniky
LF UK, DFNsP Bratislava



Rehabilitacia u deti s NSO

1.

[

6.
7.

8.

o.

Poucenie rodicov, aby sa nedali odradit pri prvom odmietnuti v hociktorom
rehabilitacnom zariadeni, ndpln uciva fyzioterapeutov je aj vediet pripravit cie-
leny rehabilitacny plan pre pacientov so svalovym ochorenim.

. Fyzioterapeut ma odborne poucit rodica, urobit instruktdz s vysvetlenim po-

stupu, aby doma mohli denne pracovat podla daného aktualneho stavy, ¢i
bude viac potrebné dychat alebo vytahovat skratené svaly, rodi¢ musi ziskat
pomocou terapeuta rutinu, to znamena, aby vedel zmenu vcas zachytit.

. Prvoradé je v€as zacat s rehabilitaciou, to znamena ihned po diagnostike.
. Dole7itd je pravidelnost cvicenia.
. CviCenie len do Unavy, a nie proti odporu, rodi¢ najskér poznd, kedy pocas

cvicenia terapeutom zacina Unava, preto ma pravo na to upozornit. Tiez - rodic
sa méa aktivne zapdjat s terapeutom do pohybovej liecby v zariadeniach, ak je
to mozné.

Rehabilitécia sa tiez stavia tak, aby sa vyuzila aktivita dietata.

Z&kladom rehabilitacie by mala byt pestrost cvi¢enia, a to menej cvikov v jed-
nom sedenli, ale CastejSie, aby nedoslo k Unave.,

Neustédle polohovanie, aby nedoslo skrateniu svalov, napr. u chodiacich pa-
cientov stoj na kline, kde sa zamedzi skracovaniu ,achilovky”.

U nechodiacich je vhodné pouzivanie vertikalizacnych aparatov - parapddia,
predchadzame tym osteopordze, zlepSime prekrvenie vnutornych organov,
cirkulaciu celkovo.

10. Chddza len do Unavy, potom dat dieta do kocika alebo vozika

Odporicame mat doma gymnasticku loptu, kde je zabezpeceny stimul propri-
oceptorov, dieta sa nauci prendsat rovnovahu, ¢o samo potom vedie s zaisteniu
spravnej polohy chrbtice, hlavy a panvy, ¢o je v celej starostlivosti najdoleZitejsie.
Ak je chrbtica v spradvnom postaveni a napati, aj cvi¢enie s koncatinami je ulah-
Cené a vedie k udrZaniu primeranej svalovej sily. A vtedy nedochadza tak skoro
k skrateniu a oslabeniu svalov.

MUDr. Katarina Salamonovéa
veduca lekarka, Fyziatricko — rehabilitacné oddelenie, DFN Kosice

VyssSie uvedené ¢lanky napisaliautoribez naroku naodmenu pre slovensku
verziu Zlatého Standardu starostlivosti o pacientov s DMD/BMD a potreby

Organizacie muskularnych dystrofikov SR. Dakujeme.




Stav vo vyvoji liecby pre Duchennovu a Beckerovu

muskularnu dystrofiu (DMD/BMD)

Zlucenina/ Pred—
Stratéa klinic-
trategla k4 faza
PTC124
precitanie STOP
kodonu
AVI4658

preskok exénu

PROO051
preksok exénu

Biostrofin
génova liecbha

Kmenové
bunky
transplantacia

Transplantacia
myoblastu

Do-
stup-
nost

Poznamka

Viyvinuty spolo¢nostou PTC The-
rapeutics s financovanim MDA.
Umoznuje bunkdm ¢itat cez
molekuldrne STOP signaly a tvorit
dystrofinovy protein.

Viyvinuty spolo¢nostou AVI
BioPharma, umozZnuje bunkam
preskocit poskodeny dystrofi-
novy gén a tvorit dystrofinovy
protein.

Viyvinuty spolo¢nostou Prosensa,
umoznuje bunkam preskocit po-
skodeny dystrofinovy gén a tvorit
dystrofinovy protein.

Navrhnuty firmou Asklepios
BioPharmaceutical s finan¢nou
podporou MDA ako zlic¢enina
pre génovu lie¢bu pre dorucova-
nie miniaturizovanych dystro-
finovych génov do svalového
tkaniva.

Niekolko grantov MDA je
zameranych na transplantaciu
kmerovych buniek na zvieracich
modeloch DMD/BMD. PouZivaju
sa Siroké spektrd kmenovych bu-
niek, ako napr. kmeriové bunky
zo svalov a z pupocnikovej krvi.

Nedospelé svalové bunky
(myoblasty) dokdzu u pacientov
s DMD po ich vpichnuti do svalu
produkovat dystrofin. Ostava
viak vykonat vela prace, aby sa
tato technika stala praktickejsou.




Zlucenina/
Stratégia

SMT C1100
zvydenie
hladiny

a distribucie
utrofinu

Polox-
amer 188

utesnovanie
membran

ACEO031
tImenie rastu
svalov

Halofuginone
zabranovanie
vzniku fibrozy
vo svaloch

Kortikoster-
oidy
(Prednizén,
Deflazakort)
Mozné
zmensenie
zapalov

Pred-
klinic-
ka faza

Faza

Faza

Faza

Do-
stup-
nost

Poznamka

Navrhnuty spolo¢nostou Sum-
mit Corp. Of Oxford, Anglicko.
Zvysuje hladinu utrofinu, ¢o
moze vyrovnavat hladinu dys-
trofinu.

Utesnova¢ membrén v srd-
covych bunkdch s nedostatkom
dystrofinu. Viyvinuty bol s pod-
porou MDA.

Viyvinuty firmou Acceleron Phar-
ma na blokovanie myostatinu

a inych zlu¢enin, ktoré spomaluju
rast svalov. Testuje sa na zdravych
dobrovolnikoch.

Orna Halevyova z Hebrejskej uni-
verzity v Jeruzaleme ma podporu
MDA na experimentovanie s
touto latkou na mysiach.

Kortikosteroidy dokazu pred|zit
u pacientov schopnost chodze,
udrzuju funkénost pltc a redu-
kuju potrebu chirurgickych
zakrokov v dosledku skolioz

pri pacientohch s DMD. Maju
vsak mnoho vedlajsich Gcinkov.
Americka Neurologicka Aka-
démia publikovala v roku 2005
usmernenia pre ich pouZitie

u pacientov s DMD. Pripravuje sa
niekolkoroc¢na studia na optimal-
nu volbu lieku a jeho dévky.

MDA - Muscular Dystrophy Association,
sidlo v Tucsone, stat Arizona, USA



Siet interdisciplinarnej starostlivosti o deti s NSO

NEUROLOGIA

Zapadné Slovensko

Hl MUDr. Roman Mego B MUDr. Karin Viestova
Sinalgis — sukromné neurologické Klinika detskej neurologie —
centrum Neuromuskular. poradna
Mileti¢ova 32 DFNsP

821 08 Bratislava Limbova 1

Tel: 02/ 5020 102 833 40 Bratislava

E — mail: roman@sinalgis.sk E-mail: viestova@dfnsp.sk
Stredné Slovensko Vychodné Slovensko

B MUDr. Katarina Okalova B MUDr. Eva Lazarova
Neurologicka ambulancia Ambulancia detskej neurolégie
Detska fakul. nem. s polikl. (DFNsP)  Detska fakultnd nemocnica (DFN)
Nam. L. Svobodu ¢. 4 Trieda SNP 1, Kosice

974 09 Banska Bystrica Tel.: 055/ 640 2535 amb,,

Tel: 055 / 6402535 E -mail: lazarova@dnkosice.sk

E-mail: kokalova@dfnbb.sk

GENETIKA

B MUDr. Halasova Edita B medgene, s.r.o. - geneticka firma
Centrum lekarskej Dr. RNDr. Andrej Gen¢ik, CSc
genetiky - ambulancia

FNsP Bratislava — Staré mesto Gagarinova 17

Americké nam 3 82103 Bratislava

81369 Bratislava Tel: 02 /207 37 474

Tel: 02/ 52968855 E-mail: info@medgene.eu

E- mail: genetika@faneba.sk
genetika@1.faneba.sk



PNEUMOLOGIA

Postup:

B Kedy k pneumoldgovi? Hned po urceni diagnozy, aj ked ma este len 3 alebo

5 rokov

B Dalsie pravidelné kontroly kazdé 3 az 6 mesiacov

H MUDr. Jaroslava Orosova, prim.
l MUDr. FrantiSek Strmiska

FNsP Klinika detskej pneumoldgie
Pracovisko Podunajské Biskupice

Tel. do ambulancie: 0905 695 457
E-mail: orosova@ruzinov.fnspba.sk

l MUDr. Branko Takac¢
Detska plucna ambulancia, ¢. dv. 21

DFNSsP, Banska Bystrica

Tel: 048/476 65 70

B MUDr. Maria Tamasova
Detska plicna ambulancia

Detské odd., Nemocnica Poprad a.s.

Banicka 803/28, Poprad
Tel: 052 /7125 367

B MUDr. Juraj Jakubicka
Detska plucna ambulancia
Spitalska 9, Nitra

Tel: 037 /651 30 54

Hl MUDr. lvona Bacmanakova
Detska pltucna ambulancia

Klinika deti a dorastu,
Martinska fakultna nemocnica

Kollarova 2, Martin
Tel: 043/4 203 187

B MUDr. Anna Feketeova
Detska plicna ambulancia

Detska fakultnd nemocnica Kosice
Tel.: 055 /640 4151
sidlo: budova Detskej polikliniky

H h.doc. Ladislav Laho CSc., prednosta
Klinika pediatrickej anestézioldgie a intenzivnej mediciny
Detska fakultnd nemocnica s poliklinikou Banska Bystrica

Nam. L. Slobodu 4, Banska Bystrica
Tel: 048/ 472 65 56
E-mail: llaho@dfnbb.sk



ORTOPEDIA

Postup:

B Dieta by malo prvy krat navstivit ortopéda hned po zachyte dystrofie, Cize esSte
predtym ako sa vytvoria kontraktury a skoliéza.

B Potom je dieta dispenzarizované (pravidelne sledované) u,rajéneho” ortopé-
da; kazdy ortopéd dokaze kontrolovat detského pacienta, neexistuje samo-
statna Specializcia detska ortopédia.

B Konzultacie poskytuje DOK detskym pacientom z celého Slovenska, lebo Det-
ska ortopedicka klinika je na Slovensku len jedna; potrebné odportcanie od

,rajoneho” lekara.

B Ortopedické operacie deti s NSO na Detskej ortopedickej klinike v Bratislave,
kde su schopni zabezpecit aj naslednu starostlivost.

Bl Doc. MUDr. Milan Kokavec, PhD.,

prednosta

Detska ortopedicka klinika (DOK),
DFNsP (Kramare)

Limbova 1, Bratislava

Tel: 02 /59371 451

(docent Kokavec — konzilidrna amb.

kazdy utorok, r. 2008)
E-mail: kokavecm@hotmail.com

REHABILITACIA

Vychodné Slovensko
B MUDr. Katarina Salamonova

Detské centrum

Obrancov mieru 18, Kosice
Tel: 055 / 63 33 430, 640 24 79
E-mail: ksalamonova@iol.sk

ORTOPEDICKA PROTETIKA

B MUDr. Blazena Brozmanova, CSc.
Jedenkrat do tyZzdna ambulancia na
detskej ortopedickej klinike, DFNsP
Bratislava

Ambulanciu pre diagnostiku a liecby
skoliozy je kazdu stredu v tyzdni.

Tel: 02 /5937 1403 alebo 59371 578

E —mail: blazenab@zoznam.sk

Stredné Slovensko
Bl MUDr. Zora Germanova, prim.

FRO (Fyziatricko — RHB oddelenie)
DFNsP

Nam. L. Slobodu 4, Banska Bystrica
E-mail: zgermanova@dfnbb.sk



REHABILITACIA

Z3apadné Slovensko

B MUDr. Katarina Collakova, primarka
FRO (Fyziatricko - RHB oddelenie) DFNsP
Limbova 1, Bratislava

E-mail: collakova@dfnsp.sk

PROBLEMY PSYCHOLOGICKEHO CHARAKTERU

Bl Detské centrum (DC) pri Vyskumnom ustave detskej psych.

a patopsycholégie
Cyprichova 42, Bratislava, tel. 02 / 44881649
veduca Dr. Spotakovd, psychologi¢ka (odvoldvat sa, ze ich kontaktujete od
OMD v SR a od Dr. Andreanske))
Starostlivost je hradend z verejného zdravotného poistenia, rodina si ju neplati
sama.
Zameranie DC:
— dobrd psychologicka a rehabilitacna starostlivost
— spolupracuju aj s neuroldgom, logopédom, psychiatrom, Specidlnym pedago-
gom predpoklada sa, Ze deti s NSO su v neurologickej starostlivosti
— dominantne riesia problémy psychologického charakteru, ¢i uz vychovného
charakteru alebo nejakych osobnostnych problémov

B Mgr. Gabriela Svi¢ekova, PhD.
externa psychologi¢ka OMDvVSR
E-mail: gsvicekova@chello.sk



