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MILI CITATELIA,

druhé tohtoro¢né ¢islo Modrych stra-
nok prind3a zaujimavé a stale nedostat-
kové informécie — overené poznatky
na drovni dnes najmodernejsich lekar-
skych pristupov ku komplexnej zdra-
votnej starostlivosti o chlapcov s DMD/
BMD.



Modré stranky

Toto vydanie dadvame do pozornosti
nielen rodin, kde Zije ¢len s DMD alebo
BMD. Odporucania vypracované sve-
tovo uzndvanymi Specialistami na ner-
vovosvalové ochorenia (NSO) ako pro-
fesorka Kate Bushby ¢i profesor Volker
Straub z Univerzity Newcastle vo Velkej
Britanii mozu byt poucnym citanim aj
pre lekarsku obec, neurolégov a dal-
Sich Specialistov, ktorf maju v starostli-
vosti pacientov s tou tazkou progresiv-
nou formou svalovej dystrofie.

Modré strdnky budeme distribuovat bez-
platne spolu s kaZzdym vydanim Ozveny
pocasr.2011.

Ako napovedd podnadpis, ndjdete tu
Cldnky z vyskumu, poznatky o lekdrskej
starostlivosti, sprdvy o Standardoch sta-
rostlivosti o niektoré Specifické typy sva-
lovych ochoreni a rézne iné informdcie
napriklad z rehabilitdcie ¢i predpisova-
nia pomocok. PrindSat budeme aj kon-
takty na Specialistov. Péjde o preklady
zo0 zahrani¢nych zdrojov. Neostane len
pri nich — v prvom vydani Modrych strd-
nok sme uverejnili autorské prispevky

Vr.2011 vyjde Styrikrat.

renomovanych detskych Specialistov zo
Slovenska.

K spusteniu tohto pilotného projektu nds
viedol fakt, ze vyvoj vo vyskume a medi-
cinske poznatky v oblasti progresivnych
svalovych ochoreni napredujui milovymi
krokmi, ¢o sa odrdZa v zvysenej kvali-
te a komforte Zivota ludf so svalovymi
ochoreniami.

Sirenie informdcii, vzdeldvanie tak sme-
rom k ludom so svalovym ochorenim
aich rodindm ako aj smerom k odbornej
obci povazujeme za velmi doleZité. In-
formovany pacient je totizto ten najlepsi
pacient. Predovsetkym by sme vsak radi
takto prispeli k tomu, aby sa aj na Slo-
vensku kvalita Zivota deti a dospelych
so svalovou dystrofiou ¢i inym svalovym
ochorenim zvysovala.

Mgr. Mdria Duracinskad
podpredsednicka za
Organizdciu muskuldrnych
dystrofikovv SR
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POSTUP STAROSTLIVOSTI
PRIDUCHENNEOVEJ/
BECKEROVEJ SVALOVEJ
DYSTROFII

STRUCNY PREHLAD
ODPORUCANI SKUPINY
TREAT-NMD

(Y
UvoD f-TReATNMD
Tento dokument je stru¢nym vytahom
odporucani pre zvlddnutie problémov
pri diagnéze Duchenneovej svalovej
dystrofie (DMD). Je to reedicia prvé-
ho konceptu obohatena na zaklade
diskusif odbornych skupin v oblastiach
ako je diagnostika, neuroldgia, gas-
troenteroldgia — vyZiva, respiracna
starostlivost, kardioldgia, ortopédia,
psychosocidlna starostlivost, rehabili-
tacia a stomatoldgia.

Cielom tychto stru¢nych odporucani
pre DMD je dosiahnut ¢o najrychlej-
Sie rozsirenie aktualnych poznatkov

z tejto oblasti, zatial ¢co budeme

¢akat na podrobnejsie informacie, na
ktorych v sucasnosti pracuje Americké
Centrum pre kontrolu choréb a pre
prevenciu (zangl.,Center for Disease
Control and Prevention’, skratka CDC)
v spolupraci s TREAT-NMD. Sucasné
smernice je potrebné povazovat za
nazor odbornikov, nie su zalozené na
Ziadnych systematickych reviznych

procesoch, aj ked tato praca bola
zalozena na pristupe, predkladania
ddkazov” o jej spravnosti. Realizova-
telnost jednotlivych doporuceni sa
bude pravdepodobne vjednotlivych
statoch aregionoch If8it a pokial by

v sUcasnosti nebolo mozné tieto od-
porucania uplatrovat, tak mézu sluzit
ako ciel, na ktory sa treba zamerat.
Tento dokument, odporucania CDC
a hlavné odkazy tykajuce sa Stan-
dardov starostlivosti pri DMD, budu
publikované v sekcii o Standardoch
starostlivosti na webovej stranke:
www.treat-nmd.eu/soc

DIAGNOZA DMD

Bl Klinické vysetrenia:
musia zahfiat pozorovania die-
tata pri pokusoch o beh, skakanie,
chédzu po schodoch apostavenie
zo sedunazemi.Bezné sympto-
my zahrnuju abnormalny sposob
chodze s castymi padmi, tazkosti
prizdvihanisazozeme,chédzu po
$pickdch a pseudohypertrofiu lytok.
Vysetrenie mdze odhalit aj znizenie
alebo stratu svalovych reflexov a zvy-
¢ajne aj Gowerov znak, tj. potrebu
pouZit ruky tak, Ze sa nimiz drepu
odrazia od stehien, aby sa Uplne
vzpriamili. Mnohé znaky slabnutia
proximalnych svalov jeomnoho
lahsie odhalit v ¢akarni, ¢ina chodbe,
akovambulanciiprivysetrent.

Kreatin kinaza (CK) v krvi: Obrovské

zvysenie kreatin kindzy v krvi (@aspon



10 —20x nad normu, ¢asto vsak mno-
honasobne vyssie) je nespecifické, ale
vzdy pritomné. Nalez vysokej hladiny
CKby mal byt dovodom k urychlené-
mu a urgentnému odoslaniu k Specia-
listovi za Uc¢elom potvrdenia diagndzy.
Lekari by mali byt obozndmeni so
spojitostou medzi prekro¢enymi uka-
zovatelmi AST a ALT pri DMD z dévodu
iného, ako je poskodenie pecene. Neo-
Cakavané zvysenie tychto enzymov by
malo byt impulzom pre podozrenie na
vysoku CK.

H Nasledne by mali byt vykonané
genetické testy. \V 70% pripadoch
je pritomna mutdcia delécia (od-
stranenie) dystrofinového génu,

v asi 6% to je mutacia duplikacia

a v ostatnych pripadoch ide o bo-
dovi mutaciu. Genetické testy,
ktoré su pre DMD bezne k dispozicii,
neposkytuju vzdy vyCerpavajlce
vysledky. Tzn., Ze negativny vysledok
tohto Uvodného testovania nevylu-
Cuje pritomnost ochorenia. Je velmi
dolezité porozumiet testom, ktoré
jednotlivé laboratodria ponukaju
aich obmedzeniam — preto méze
byt nutné vykonat dalSie vysetrenie
u Specialistov. Laboratorny nalez
spravnej diagndzy by vsak mal byt
mozny vo viac ako 95% pripadov.

B Svalova biopsia: Budu prinej
viditelné vieobecné znaky svalo-
vej dystrofie, vratane degenerdacie
svalového vldkna, svalova regene-
racia a zvyseny obsah vaziva a tuku.

Analyza dystrofinu na vzorke zo
svalovej biopsie byva vzdy neobvyk-
|3 a ako doplnok genetickych testov
poskytuje sposob potvrdenia dia-
gnézy. Po analyze dystrofinu musi
nasledovat molekularny geneticky
test, aby bolo mozné poskytnut
genetické poradenstvo ostatnym
rodinnym prislusnikom

H Sucastou diagnostického pro-
cesu je v ramci profesiondlneho
genetického poradenstva aj ponuka
na zistenie, ¢i je matka prenasacom
tohto ochorenia, a to pomocou mo-
lekuldrneho genetického testovania.
Aj pokial sa DMD objavi ako vysledok
novej mutacie, v priemere existuje
priblizne 10% riziko Ze sa choroba
opat vyskytne, a to kvoli genetickej
poruche nazyvanej mozaicizmus.
Genetické poradenstvo by malo
byt v pripade, 7e matka dietata bola
potvrdend ako prenasacka, ponuk-
nuté aj sestram a tetam (z matkinej
strany), ktoré su, alebo ktoré vstupu-
judoreprodukeného veku.

H Podpora:V obdobi diagnostikova-
nia je uzitocné poskytnut kontakt
s poverenym ¢lenom podporného
personalu a nevyhnutne ponuknut
detaily o skupinach podporujucich
rodi¢ov/pacientov, ako su napriklad
narodné obcianske organizacie zao-
berajuce sa muskularnou dystrofiou
alebo organizacie typu The Parent
Project.



NEUROLOGIA:

POUZITIE KORTIKOSTE-
ROIDOV PRIDMD

B Nacasovanie: Doterajsie skisenos-
ti ukazuju, Ze najlepsie zlepsenie
vykonnosti sa dosiahne priliecbe
zahdjenej v obdobi (alebo pred
obdobim), kedy fyzické vykonnost
dietata za¢ne vykazovat stagnaciu
(podla vysledkov opakovanych
testov funkenosti svalov). Najlepsie
viditelny je tento stav v obdobi 4 -6
rokov veku dietata. Ak sa zaciatok
podavania steroidov oneskori az do
doby, ked'sa bliZi strata schopnosti

chodze tak je viditelny nizsi prirastok

funk¢nosti.

H Rezim davkovania: NajbeZznejsie
pouzivanou dennou davkou je
0.75mg prednisonu/prednisolo-
nu na kilogram anadena0.9 mg
deflazacortu na kg a na der. Oba
pripravky su pravdepodobne rov-
naké ¢o do ucinku aktivnych latok,
avsak rozli¢ny je profil ich vedlajsich
Ucinkov. Deflazacort spésobuje
mensie zvysenie hmotnosti, ale ma
vacsie riziko vzniku asymptomatic-
kych kataraktov (pozn. prekl.: vznik
sivého zakalu). Iné reZzimy podavania
odporucaju v snahe znizit vyskyt
vedlajsich Ucinkov spojenych so
steroidovou lie¢bou ich davkovanie
v prerusovanom rezime (10 dni ano,
10 dni nie, vysoké davky cez viken-
dy), nizsimi dennymi davkami alebo

podavanim davok kazdy druhy den.
Je vsak potrebné si uvedomit, Zze
Ziaden z tychto rezimov podavania
nebol klinicky testovany v porovna-
ni's kazdodennym uzivanim, takze
nie je znama aniich relativna ucin-
nost pri dlhodobom uzivani.

Bl Testy pred za¢iatkom poddvania
steroidov: Bezprostredne pred
zaciatkom testov musi byt zaiste-
na imunita voci ovcim kiahnam
(a u vysoko rizikovych skupin aj voci
tuberkuldze). Musi byt skontrolova-
ny ockovaci plan dietata a zvézené
moznosti preockovania s horizon-
tom 6 rokov.

B Ucinnost: Sledovanie Gcinnosti by
malo zahfnat testy na funkénost
a silu svalov (napr. Casované testy
funkcnosti, testy podla funkéného
motorického spektra vyvinutého
v nemocnici Hammersmith, ohod-
notenie svalovej sily podla metodiky
MRC - Medical Research Council,
organizacia Spojeného Kralovstva
Velkej Britanie a Severného frska
zodpovedna za vyvazeny vyvoj le-
karskeho a biologického vyskumu),
testy Usilnej vitalnej kapacity,
tj. dychové testy a skimanie vnima-
nia liecby zo strany rodicov.

Bl Vedlajsie ucinky: Sledovanie
a profylaxia predvidatelnych
vedlajsich ucinkov pri uzivani
steroidov by mali byt vzajomne
prepojené (http://enmc.org/
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workshop/?id=21&mid=88).
Hlavnymi vedlajsimi ucinkami,
ktoré prichddzaju do Uvahy, mézu
byt zmeny v spravani, problémy
srastom, nadvéaha, osteoporéza,
porucha glukézovej toleran-

cie, znfzena imunita/¢innost
nadobliciek, katarakta azmeny
koZe, nechutenstvo a zalidoc¢né
vredy. Z tohto dovodu je dolezité
sledovat hmotnost, vysku, krvny
tlak, mocové testovacie tycinky
(kvoliglukdze), cushingoidné rysy
(zvacsenie tvare v dosledku liecby
kortikosteroidmi), zmeny nalady/
spravania/osobnosti/stravovacich
navykov, Cerveny reflex (testo-
vanie $osovky oka, ktoré méze
naznacit vznik katarakty), zZlomeni-
ny kosti a opakované infekcie.

B Vacsinu z tychto vedlajsich
ucinkov je mozné riesit bez
znizenia davok alebo Uplného
vysadenia kortikosteroidov. Sledo-
vanie prirastku hmotnosti by malo
byt plne sprevadzané diétnym
planom, ktory by sa mal zahajovat
este pred podavanim steroidov,
zmeny osobnosti a spravania

je potrebné riesit s pomocou
psycholdga a réznymi odporu-
¢eniami, ako spravanie zvladnut.

Sledovanie osteoporozy a frekven-

cie vyskytu zlomenin by mali do-
prevadzat odporucenia z oblasti
starostlivosti o kosti. Dalej by sa
malo zabranit sibeznému poda-
vaniu steroidov a nesteroidnych

protizapalovych lieciv. Bolesti
zaludka /zaludocné vredy je
vhodné liecit antacidami (liekmi
na znizenie kyslosti v zaludku).

M Znizenie davok: Aj napriek

profylaktickym opatreniam si
mozu vyssie uvedené neziaduce
Ucinky vyziadat znizenie davky.
Toto mdze nastat v pripade zmien
v spravani, ktoré narusuju rodin-
ny/Skolsky Zivot, prizvysenivahy
0 25% alebo o tri percentily nad
zakladnu vahu, pri zastaveni rastu
alebo prizmenach koZe (napr.
akné, strie, hirsuitizmus — rast
ochlpenia u Zien na miestach,
kde je obvykle minimalny alebo
nulovy), ktoré su pre rodinu/dieta
neprijatelné, ked je krvna glukdza
nalacno viac ako 110mg/dl (viac
ako 6.Tmmol/l) alebo je krvna
glukodza 2 hodiny po jedle viac
ako 140mg/dl (7.8 mmol/l), dalej
pri neobvykle vysokej frekven-

cii vzniku infekcii/neobvyklych
organizmov, pri pretrvavajucich
gastroenterologickych symp-
témoch pri znizenych davkach
kortikosteroidov, ktoré pretrvavaju
aj priliecbe antacidami (bolesti
7aludka, palenie zahy, krvacanie
do traviaceho traktu).

B Vysadenie kortikosteroidov:

Kortikosteroidy by sa mali vysadit,
ak sa vyskytnu zavazné neziaduce
Ucinky, ako siizmeny v spravani,
ktoré narusuju rodinny a Skolsky



Zivot, zvysenie hmotnosti, zastave-
nie rastu alebo zmeny koze, ktoré

s pre rodinu/dieta neprijatelné aj
po znizeni davok kortikosteroidov,
cukrovka (ak krvna glukéza nala¢no
je viac ako 126mg/dl (7,0mmol/I)
alebo 2 hodiny po jedle je viac ako
200mg/dl (viac ako 11,Tmmol/l),
alebo potvrdena hypertenzia (systo-
licky tlak zvyseny o 15—-30mm ortuti
nad 97. percentil vysky alebo diasto-
licky tlak zvyseny o 10—-30mm ortuti
nad 97. percentil), vysoka frekvencia
vyskytu infekcii, vyskyt gastroen-
terologickych symptomoyv, ktoré
pretrvavaju aj ked prebieha stbezna
lie¢ba antacidamia so sucasnym
znizenim davok kortikosteroidov.

B Postupné vysadzovanie: Pokial
je naozaj potrebné kortikosteroidy
Uplne vysadit, je treba postupo-
vat pomaly/postupne v priebehu
niekolkych tyzdnov a nie vysadit ich
okamzite. Doporuceny postup pri
vysadzovan(je uZivat polovicu riad-
nej davky kortikosteroidov v prvom
tyzdni, Stvrtinu davky v druhom
tyzdnia osminu davky v trefom
tyzdnia aZ potom je mozné liecbu
kortikosteroidmi Uplne ukoncit.

B Ako dlho je mozné pokracovat

v liecbe steroidmi: v niektorych
centrach sa bezne pokracuje v lie¢-
be steroidmi aj po strate schopnosti
chddze, kvoli moZznému ochranné-
mu efektu proti zakriveniu chrbtice,
na respira¢né funkcie a ¢cinnost

srdca. Doteraz viak nie st zname
Ziadne priame ddkazy o prospes-
nosti podavania steroidov potom,
ako chlapec prestal chodit. Niektori
pacienti vsak mézu zaznamenat
zlepSenie kapacity a funkénosti pluc.

B Pacientom su k dispozicii infor-

macie Eurdpskeho neuromuskular-
neho centra (ENMC) (www.enmc.
org/workshop/?id=21mid=88)

a narodnych obcianskych organi-
zacii, ktoré sa zaoberaju svalovou
dystrofiou.

TRAVIACITRAKTAVYZIVA

B Od utleho veku by malo byt ponuk-

nuté poradenstvo tykajuce sa
stravy a zdravych stravovacich
navykov, z ktorych by mohli mat
uzitok aj ostatni ¢lenovia rodiny.
Specidlne je treba sa zamerat na sle-
dovanie prirastku hmotnosti, prijem
primeraného mnozstva vapnika a vi-
taminu D a na regulovanie mnoz-
stva prijimaného sodika.V obdobf
podavania kortikosteroidov by sa
mal klast déraz na sledovanie chute
dojedla.

B U chlapcov, ktorf nemaju problém

so stravou, by mala byt hmotnost
kontrolovana 1-2xdo roka. Ak
vsak existuje podozrenie na nad-
vahu alebo podvyZivy, treba vahu
kontrolovat Castejsie. Situacie, kedy
je mozné ocakavat zmenu hmot-
nosti, musia tiez viest k sledovaniu



hmotnosti (napr. strata schopnosti
chodit, pred zédvaznym chirurgic-
kym zakrokom).

M Idealna hmotnost dietata sa urcu-

je podlajeho vysky a je ovplyvnend

stratou Cistej telesnej hmoty (ako pri

DMD). Sledovanie hmotnosti a vys-
ky dietata na percentilovom grafe
umoznuje zistenie nadmerného
hmotnostného prirastku. Index te-
lesnej hmotnosti (zangl. Body Mass
Index, BMI), tj. hmotnost vydelena
druhou mocninou vysky (kg/m2,
percentil prispdsobeny veku a po-
hlaviu), je spolahlivejsim meradlom
tu¢noty a takisto moéze byt sledova-

ny na grafe. Lekdrsky posudok, ktory
berie do Uvahy aj emocionalne, psy-

chosocialne a rodinné aspekty, tiez
ovplyvnuje dietetické odporucania.

B 7 dovodu zabranenia nadmer-
nému narastu hmotnosti sa pri
diagnostikovani, na zaciatku liecby
steroidmi a pri strate schopnosti
chddze odporuca spolupraca s die-
tolégom. Dietolég by mal spolu-
pracovat tieZ v pripade ndbehu na
podvyZivu.

B V pripade nadvahy sa preferuje
nastavit redukciu hmotnostina
rychlost 0.5 kg za mesiac alebo
stabilizaciu hmotnostiv pripadoch,
kedy sa preferuje dlhodobejsia
normalizacia.

B Problémy s podvyzivou su

najpravdepodobnejsie vtedy, ked
chlapec zacina pouzivat vozik (pri-
blizne vo veku 12 -13 rokov) a mézu
ich spésobovat rézne faktory. Prvym
krokom je zhodnotit prijem potravy
a ak je to potrebné, tak ho aj optima-
lizovat z pohladu energie a protei-
nov. Ak je viak podvyziva extrémna,
ako dalsi krok nasleduje enterélna
(Crevna) vyziva pocas noci.

B V ramci pripravy pred naroc-

nym chirurgickym zakrokom

by mal byt vzdy zisteny nutri¢ny
stav, predovsetkym podvyZiva.
Predovsetkym pacienti s nadvahou
mozu mat pocas spanku respiracnu
dysfunkciu, a preto u nich moze byt
potrebné pred operaciou vykonanie
vyhodnotenia kyslikovej saturacie

v spanku.

B U chlapcov lie¢enych steroidmi, je

potrebné pridavanie vapnika a vita-
minu D do potravy, a to vtedy, pokial
ich strava neobsahuje odporucané
mnozstvo tychto latok. Odporu-
¢ané mnozstvo tychto latok je u
vapnika: 800mg/deri pre vek 4 -8
rokov a 1300mg/den pre vek 9-18
rokov. Pri vitamine D je to 400IU (IU
je Specialna jednotka pre vitaminy,
hormony, krvné produkty atd.).

B V pokrocilejsich stadiach ocho-

renia sa mozu prejavit problémy
s prehltanim. Pokial tieto problémy
spOsobuju aspiraciu (vniknutie



cudzich telies do pluc pri beznom
dychani) alebo podvyzivu, je indi-
kovana moznost vyzivy hadickou
alebo pomocou perkutalnej endo-
skopickej gastrostémie (PEG).

RESPIRACNA
STAROSTLIVOST

B Staly dohlad nad respira¢nou
¢innostou: Pravidelné merania
vitdlnej kapacity pluc (FVC) (abso-
lutne hodnoty a hodnoty, ktoré sa
predpokladaju vzhladom k vyske,
rozpatiu pazf alebo dizke laktove]
kosti) st jednoduchym spbsobom,
ako zaznamenavat progresiu respi-
racnej svalovej slabosti. Akonahle
sa objavia klinické priznaky no¢nej
hypoventilacie, alebo ak klesne FVC
pod hodnotu 1,25l alebo pod 40%
predpokladanej hodnoty, pravi-
delné no¢né meranie dychania
formou oxymetrie pomdze odhalit

vyvin no¢ného zlyhdvania dychania.

Toto sa mdze vdomacom prostredi
sledovat jednoduchym spdsobom
pomocou malych prenosnych
pristrojov. Symptémy by mali byt
vyhladdvané aj pri kazdej navsteve
ambulancie.

B Sledovanie efektivity odkasla-
nia: Pravidelné meranie vrcholovej
hodnoty prudu vzduchu vydycho-
vaného pri kasli (PCF) umoznuje
sledovanie efektivity odkaslania.
Pokial u nechodiacich chlapcov
klesne hodnota PCF pod 270l/min,

je dobré uvazovat o metddach
asistovaného kasla, technikach na
zvacsenie objemu plic, o pristro-
joch pre asistované odkasliavanie

a tieto metddy zaviest eSte predtym,
nez hodnota klesne pod 160l/min.

B Profylaxia infekcie hrudnika:

V obdobi, ked sa zacne znizovat FVC
pacienta, zacinaju byt chlapci ¢asto
chori zdoévodu plucnych infekcii
amalo by im byt ponuknuté a od-
porucané ockovanie proti chripke,
¢iernemu kaslu a pneumokokom.

M Zvladnutie infekcii hrudného

kosa: Pokial je odkasliavanie
neefektivne, treba ¢o najskor podat
antibiotika. Takisto sa odporuca nau-
Cit fyzioterapeutické postupy, ako je
posturalna drenaz alebo asistované
odkasliavanie, ktoré mézu byt v pri-
pade potreby doplnené pristrojom
na asistované odkasliavanie alebo
inymi technikami na zvysenie ob-
jemu pluc, ako je napriklad glosofa-
ryngedlne dychanie.

B Zvladnutie no¢nej hypoventila-

cie: Pri kazdej navsteve lekéara Zia-
dajte zistovanie symptoémov noc¢nej
hypoventilacie. Symptomaticka
noc¢na hypoventilacia je indikaciou
na zahajenie no¢nej neinvazivnej
ventilacie (NIV). PouZitie NIV je po-
trebné zvazit aj vtedy, ked' nocné As-
trupovo vysetrenie krvnych plynov/
polysomnografia poukazu na nizke
hodnoty Sa02 (saturacia kyslikom)



alebo zvysené hodnoty pCO2 (par-
cidlny tlak oxidu uhlicitého).

B S rozSirenim pouzitia ventilacie
iv priebehu dna by sa malo uva-
7ovat ajv pripade, 7e sa u pacienta
dlhodobo prejavuje zvysené pCO2
alebo zniZzené Sa02 aj vtedy, ked
nespi. Vyssikomfort pre pacienta
predstavuje prerusovana ventilacia
z pozitivnym tlakom a s pouZzitim
naustku.

H Nedelitelnou stucastou liecby by
malo byt systematické vzdelavanie
a pravidelné doplnovanie znalosti
pre uzivatelov ventilatora a ich
osetrovatelov. Takisto je potrebné
neustale sledovanie moznych
komplikécif pri NIV ako napr. tnik
vzduchu, opuch Zaludka, suchost
sliznic, deformacie licnych kosti.

B Anesteticky postup musi byt zvo-
leny presne podla potrieb pacienta
tak, aby minimalizoval respiracny

a kardiovaskularny utlm pocas a po
operaciia moze vyzadovat invaziv-
ne sledovanie a pristup kintenzivnej
starostlivosti. Z dévodu rizika vzniku
hyperkalémie je potrebné vyhnut sa
pouzitiu depolarizujucich svalovych
relaxantov.

STAROSTLIVOST O SRDCE

Bl Sledovanie: Pridiagndze DMD jein-
dikované vysetrenie srdca (echokar-
diogram a EKG). Od tohto okamihu

jetotovysetrenie predpisované
kazdy druhy rokaz doveku 10 rokov
anasledne kazdy rokalebo ¢astejsie,
v pripade ak sa objavia abnormality.
ViySetrenie srdca by malo byt pred
celkovou anestéziou vykonané
vkazdom veku. Magnetickd rezo-
nancia (MRI) srdca mo&ze byt uzito¢na
U pacientov sobmedzenym echo-
kardiografickym akustickym oknom.

B Abnormality srdcového rytmu by

mali byt neodkladne vysetrené a lie-
Cené. Zvézit by sa malo aj pravidelné
Holterovo monitorovanie u pacien-
tov, u ktorych sa prejavila srdcova
dysfunkcia.

B Profylaxia: Pri neidentifikovatel-

nom zhorsenifunkcie srdca, ktoré
bolo zistené pri echokardiografii,

by sa malo zacat s podavanim
inhibitorov ACE. Jedna dlhodoba
studia naznacuje, Ze preventivne
podavanie inhibitorov ACE zabrariu-
je neskorsiemu zhorsovaniu stavu.
Niekolko odbornych centier odpo-
ruca profylakticku lie¢cbu pomocou
inhibitorov ACE v predklinickom
obdobi, od veku 5-10 rokov, pricom
treba upozornit Ze toto sa este ne-
stalo predmetom vieobecnej zhody
medzi odbornou verejnostou.

B Liecba: Z3visf od typu a fazy kardio-

myopatie. Najbeznejsou formou je
dilata¢na kardiomyopatia.V pripade
progresivnych abnormalit by malo
byt zahajené podavanie inhibitorov



ACE a beta blokatorov, a to bud
sUcasné, alebo zacat podéavanim
inhibftorov ACE a aZ potom podla
potreby zacat s beta blokatormi,

s pridanim diuretik a dalsich liekov
pri zaciatku zlyhavania srdca. Je
potrebné zvazit antikoagulacnu
(protizrdzanlivy) terapiu u pacientov
s vaznou srdcovou dysfunkciou, aby
sa zabranilo systémovym trom-
boembolickym prihoddm (zahfna
trombdzu aj embdliu).

B Arytmia: Ventrikularna arytmia

sa moze objavit kedykolvek, ale
najcastejsie sa objavuje v neskorsich
fazach dystrofinopatickej kardiomy-
opatie. Preto by sa malo uvazovat

s pravidelnym Holterovym monito-
rovanim u pacientov s potvrdenou
srdecnou dysfunkciou. Izolované
predc¢asné ventrikularne kontrakcie
(extrasystoly) nevyZaduju liecbu, ale
je nutné starostlivo sledovat stav
srdca. Pokial sa objavia vyznamné
ventrikularne arytmie, mala by sa za-
hajit antiarytmicka lie¢ba, pricom je
nutné brat ohfad na mozné negativ-
ne inotropné ucinky zvolenych lie-
kov (negativne Ucinky na schopnost
svalov, najma srdca, stahovat sa).

B Prenasacky ochorenia by mali
podstupit vysetrenie srdca (echo-
kardiogram a EKG) kazdych pdt
rokov alebo, pokial sa objavia abnor-
mality, aj castejsie.

ORTOPEDIA

Bl Dlahy: U chodiacich deti by mali byt

pouzivané no¢né dlahy v pripadoch,
kde je strata dorziflexie ¢lenkov, pri
strate bezného stupna dorziflexie

a predtym, ako je noha schopna len
chodze po Spickach. Denné AFO
(zangl. Ankle-foot orthosis, druh
¢lenkovej ortézy) sa neodporuca
pouzivat pred stratou schopnosti
chodit.

B U nechodiacich deti: Odporuca

sa pouzivat AFO prisedeni, ked'sa
objavia bolestivé kontraktury, ktoré
maju taktieZ negativny vplyv na
drZanie tela. Niektoré deti budu
potrebovat tenotémiu, ale pouzivat
AFO je potrebné aj po operacii.

B KAFO (z angl. Knee-ankle-foot

orthosis, druh ortézy od ¢lenka po
koleno) méze spdsobit oneskorenie
rozvoja kontraktur a tym pred|zit
obdobie chédze. Ramy na statie

a choditka méZu u nechodiacich
deti oneskorit rozvoj kontraktur.

l Deformacia chrbtice pri DMD sa

objavuje v teenagerskom veku, po-
kial pacient nebol dlhodobo lie¢eny
kortikosteroidmi. Chirurgicky zakrok
ako napravu je mozné odporucit,
akonahle sa objavijasna progresia

a Cobbov uhol presiahne 25-30
stupnov.



PSYCHOLOGICKA
ASOCIALNA
STAROSTLIVOST

B Kazdej rodine by prizisteni dia-
gndzy mala byt ponuknutéd nav-
Steva v domacnosti, ktord pomoze
rodine zmierit sa s emocionalnymi
aj s praktickymi problémami, ktoré
prinadsa prave poznanie diagnozy.
Napriklad pocity straty, viny, hnevu,
rozhovor o ochorenf s postihnutym
dietatom a jeho surodencami. Takis-
to by sa mali rozobrat aj zaleZitosti
tykajuce sa pristupu k domu, skole,
konickom a vsetky bariéry braniace
nezavislosti.

BV Case meniacich sa potrieb a moz-
nych kriz by mala byt ponuknuta
socialna (informacie, advokacia
a poradenstvo) a psychologicka
podpora. Napriklad v situadcidch ako
sU Uvahy o dalSom dietati, stahova-
nie/Upravy domu, strata schopnosti
chodit, operacie, srdcové arespirac-
né problémy, ndstup na univerzitu/
do zamestnania, koniec Zivota.

B Detomaichrodindm by mala byt
poskytnutd v ase emocionalnych
problémovalebo problémov so

spravanim psychologicka podpora.

B Rozsah problémov s u¢enim/
autizmus by mal byt rozpoznavany
v€as arodicia a vychovavatelia by
mali dostat odporucenia, ako tieto
problémy zvladnut.

REHABILITACIA

B Kazdorocné neurologické, respi-
ra¢né a kardiologické vysetrenie
by videdlnom pripade malo byt
koordinované prostrednictvom
centralnej rehabilitacnej jednotky
pre pacientov s DMD.

B Od stanovenia diagnézy musia

byt chlapci jedenkrat alebo dvakrat
ro¢ne vysetreni terapeutom (fyzio-
terapeutom a odbornym terapeu-
tom), ktory mé odborné skisenosti
s neuromuskularnymi poruchami.
Interval medzi vysetreniami ovplyv-
nuje vek chlapca, progresia ochore-
nia a jeho funkéné schopnosti.

M Cielom vysetrenia je zostave-

nie planov intervencif tak, aby sa
optimalizovali fyzické, socidlne

a intelektualne schopnosti dietata.
Plan by mal zabezpecit, aby odbor-
nici a rodic¢ia dokazali predchadzat
niektorym udalostiam a boli dopre-
du pripraveni na dalSie fazy ochore-
nia. Vysetrenie fyzickych schopnostf,
ktoré sa opakuje v pravidelnych in-
tervaloch, je potrebné aj pre urcenie
rychlosti progresie ochorenia.

B Hlavnym cielom fyzioterapeuta

aodborného terapeuta je stimulo-
vanie k vy$3ej aktivite a podporova-
nie funkc¢nosti. To obsahuje zasahy,
ktoré umoznia oneskorenie a zmen-
Senie komplikacii spdsobenych zni-
7ovanim svalovej sily a tieZ ndvrhy
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a pokyny, ktoré sa budu tykat aktivit,

moznosti, adaptacii a prispdsobenia
sa, ktoré dalej umoznia chlapcom/
muzom prezit aktivny spolocensky
Zivot s rodinou a priatelmi.

B Odporucaju sa kazdoro€né cen-

tralizované kurzy pre mladych

a dospelych s DMD a ich rodiny, ktoré

by organizovala miestna asociacia

nervovo muskuldrnych ochoreni

v spolupraci s centralizovanou reha-
B Odporuca sa kazdoro¢na nav- bilitatnou jednotkou.
Steva/vysetrenie doma vykonané
interdisciplindrnym timom zo Spe-
cidlnej rehabilitacnej jednotky pre
pacientov s DMD, ktorého Ulohou je
podpora rodiny, miestneho timu fyzi-

STOMATOLOGICKA
STAROSTLIVOST

B Chlapcis DMD by mali navstevo-

oterapeutov, odbornych terapeutoy,
socialnych pracovnikov a ucitelov.

B Cvic¢enie: Neodporuca sa predpi-
sovat odporové cvicenia, pretoze
neexistuje dokaz o ich prinose, ale
prave naopak, existuju obavy, ze
mozu urychlit degradaciu svalov. Od-
poruca sa mierne cvicenie, vhodné je
cvicenie v bazéne pre hydroterapiu.
Deti, ktoré uzivaju steroidy, mozu zis-
kat dalsie motorické schopnosti, ako
je napr. jazda na bicykli, co v konec-
nom dosledku podporuje nezavislu
hru a interakciu s vrstovnikmi.

B Voziky: Voziky by mali byt poskyt-
nuté z dévodu zlepsenia mobility

a nezavislosti. Elektrické voziky

s podpornym sedadlom, ktoré je
celkovo polohovatelné, by mali byt
pouzité ¢o najskor po strate schop-
nosti chodit, aby sa zabranilo vzniku
posturalnych kontraktur a chybnej
polohe pri sedent.

vat'stomatoléga ktory mabohaté
skusenostivodbore a tiez podrobne
pozna problematiku ochorenia DMD.
Odporucasa, akje tomozné, podstu-
pit takéto vysetrenie na centralizova-
nejalebo odbornejklinike. Poslanim
stomatoldga by malo byt Usilie

o vysoko kvalitnu starostlivost, zdravy
chrup apohodu.Mal by tiezfungovat
akozdrojinformacii prerodinu a jej
rodinného stomatoldga, ktory sa
ochlapca staravjeho bydlisku. Tento
stomatoldg by mal poznat specifické
rozdiely vdentdlnom a skeletdlnom
vyvoji chlapcov s DMD a mal by spo-
lupracovat's dobre informovanym

a skusenym ortodontistom.

B Ustna a dentélna starostlivost by

mala byt zalozena na profylak-
tickych opatreniach a udrzovani
dobrej Ustnej a dentalnej hygieny.

W Velmi doélezité st individuélne prispo-

sobené pomocky a prostriedky pre
oralnu hygienu najma v obdobf ked
sazacCne znizovat svalové sila v pa-
cientovych rukach, paziach a krku.
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TREAT-NMD

Je medzindrodna siet nervovosvalovych centier, ktorej ciefom je urychlit vyskum
a lie¢bu nervovosvalovych genetickych ochorenf. Spaja 21 partnerskych organi-
z4cii a viac nez 300 Specialistov z 11 krajin Eurdpy. Vdaka fondom EU umoznuje
vedcom aj praktickym (klinickym) lekdrom pracovat na spolo¢nych vyskumnych
projektoch ¢i zlepsovat Standardy starostlivosti o pacientov s nervovosvalovymi
ochoreniami. Déraz sa kladie na Duchenneovu svalovu dystrofiu a spindlnu sva-
lovU atrofiu ako najcastejsie sa vyskytujlce svalové ochorenia.

http://www.treat-nmd.eu

-~ TREAT-NMD

Neuromuscular Netwaork




