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Postup starostlivosti pri Duchenneovej/Beckerovej svalovej dystrofii
Stru¢ny prehlad odporucéani skupiny TREAT - NMD

Uvod

Tento dokument je struénym vytahom odporacani pre zvladnutie problémov pri diagnéze Duchenneovej
svalovej dystrofie (DMD). Je to reedicia prvého konceptu obohatend na zaklade diskusii odbornych skupin
Vv oblastiach ako je diagnostika, neurologia, gastroenterologia - vyziva, respiracna starostlivost’, kardiologia,
ortopédia, psychosocialna starostlivost’, rehabilitacia a stomatologia.

Cielom tychto struénych odporacani pre DMD je dosiahnut’ ¢o najrychlejSie rozsirenie aktualnych poznatkov
Z tejto oblasti, zatial' ¢o budeme Cakat’ na podrobnejSie informacie, na ktorych v stiCasnosti pracuje americké
Centrum pre kontrolu chordb a pre prevenciu (z angl. ,,Center for Disease Control and Prevention®, skratka
CDC) v spolupraci s TREAT-NMD. Stcasné smernice je potrebné povazovat' za nazor odbornikov, nie st
zalozené na ziadnych systematickych reviznych procesoch, aj ked’ tato praca bola zaloZend na pristupe
,predkladania dokazov o jej spravnosti. Realizovatel'nost’ jednotlivych doporuceni sa bude pravdepodobne
V jednotlivych $tatoch a regionoch 1isit’ a pokial’ by v sti€asnosti nebolo mozné tieto odportcania uplatiiovat’, tak
mozu sluzit’ ako ciel’, na ktory sa treba zamerat’.

Tento dokument, odporac¢ania CDC a hlavné odkazy tykajuce sa Standardov starostlivosti pri DMD, buda
publikované v sekcii 0 standardoch starostlivosti na webovej stranke: www.treat-nmd.eu/soc

Diagnéza DMD

e Kilinické vySetrenia: musia zahfiat’" pozorovania dietata pri pokusoch o beh, skdkanie, chédzu po
schodoch a postavenie zo sedu na zemi. Bezné symptémy zahriiuji abnormalny sposob chodze s ¢astymi
padmi, tazkosti pri zdvihani sa zo zeme, chddzu po $pickach a pseudohypertrofiu lytok. VySetrenie moze
odhalit’ aj zniZenie alebo stratu svalovych reflexov a zvy€ajne aj Gowerov znak, t.j. potrebu pouzit’ ruky
tak, ze sa nimi z drepu odrazia od stehien, aby sa iplne vzpriamili. Mnohé znaky slabnutia proximalnych
svalov je omnoho l'ah$ie odhalit’ v ¢akarni, ¢i na chodbe, ako v ambulancii pri vySetreni.

Kreatin kindaza (CK) v krvi: Obrovské zvySenie kreatin kinazy v krvi (aspon 10 -20x nad normu, ¢asto vSak
mnohonasobne vyssie) je neSpecifické, ale vzdy pritomné. Nalez vysokej hladiny CK by mal byt dévodom
k urychlenému a urgentnému odoslaniu k $pecialistovi za Uéelom potvrdenia diagnézy. Lekari by mali byt
oboznameni so spojitostou medzi prekroenymi ukazovatelmi AST a ALT pri DMD z dévodu iného, ako je
poskodenie pe¢ene. Neocakavané zvysSenie tychto enzymov by malo byt impulzom pre podozrenie na vysoki
CK.

e Nasledne by mali byt vykonané genetické testy. V 70% pripadoch je pritomna mutacia delécia
(odstranenie) dystrofinového génu, v asi 6% to je mutacia duplikacia a v ostatnych pripadoch ide o
bodova mutaciu. Genetické testy, ktoré si pre DMD bezne k dispozicii, neposkytuju vzdy vycerpavajice
vysledky. Tzn., Ze negativny vysledok tohto tivodného testovania nevyluCuje pritomnost’ ochorenia. Je
vel'mi dolezité porozumiet’ testom, ktoré jednotlivé laboratoria pontikajti a ich obmedzeniam — preto moze
byt nutné vykonat’ d’alSie vySetrenie u Specialistov. Laboratorny nalez spravnej diagnézy by vsak mal
byt mozny vo viac ako 95% pripadov.

e Svalova biopsia: Budu pri nej viditelné vSeobecné znaky svalovej dystrofie, vratane degeneracie
svalového vldkna, svalova regeneracia a zvySeny obsah viziva a tuku. Analyza dystrofinu na vzorke zo
svalovej biopsie byva vzdy neobvykla a ako doplnok genetickych testov poskytuje spdsob potvrdenia
diagndzy. Po analyze dystrofinu musi nasledovat’ molekularny geneticky test, aby bolo mozné poskytnut’
genetické poradenstvo ostatnym rodinnym prislusnikom

e Suicastou diagnostického procesu je vramci profesionalneho genetického poradenstva aj ponuka na
zistenie, Ci je matka prendSacom tohto ochorenia, a to pomocou molekularneho genetického testovania. Aj
pokial sa DMD objavi ako vysledok novej mutacie, v priemere existuje priblizne 10% riziko ze sa
choroba opét’ vyskytne, a to kvoli genetickej poruche nazyvanej mozaicizmus. Genetické poradenstvo by
malo byt v pripade, ze matka dietata bola potvrdena ako prenasacka, pontknuté aj sestram a tetam (z
matkinej strany), ktoré su, alebo ktoré vstupuju do reprodukéného veku.
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e Podpora: V obdobi diagnostikovania je uzito¢né poskytniat kontakt s poverenym ¢Elenom podporného
personalu a nevyhnutne ponuknut’ detaily o skupinach podporujucich rodi¢ov/pacientov, ako st napriklad
narodné obcianske organizacie zaoberajuce sa muskularnou dystrofiou alebo organizacie typu The Parent
Project.

Neurologia
Pouzitie kortikosteroidov pri DMD:

e Nacasovanie: Doterajsie skusenosti ukazuju, ze najlepSie zlepSenie vykonnosti sa dosiahne pri liecbe
zahajenej v obdobi (alebo pred obdobim), kedy fyzickd vykonnost' dietata zacne vykazovat' stagnaciu
(podla vysledkov opakovanych testov funkénosti svalov). Najlepsie viditel'ny je tento stav v obdobi 4-6
rokov veku dietata. Ak sa zaliatok podavania steroidov oneskori az do doby, ked’ sa bliZi strata
schopnosti chodze tak je viditeI'ny niz$i prirastok funkénosti.

e Rezim davkovania: NajbeznejSie pouzivanou dennou davkou je 0.75mg prednisonu/prednisolonu na
kilogram a na den a 0.9 mg deflazacortu na kg a na deii. Oba pripravky su pravdepodobne rovnaké ¢o do
ucinku aktivnych latok, avSak rozliény je profil ich vedlajsich u€inkov. Deflazacort spdsobuje mensie
zvySenie hmotnosti, ale ma vicsie riziko vzniku asymptomatickych kataraktov (pozn. prekl.: vznik sivého
zakalu). Iné rezimy podavania odporucajii v snahe znizit' vyskyt vedlaj$ich ucinkov spojenych so
steroidovou liecbou ich davkovanie V prerusovanom rezime (10 dni ano, 10 dni nie, vysoké davky cez
vikendy), niz§imi dennymi davkami alebo podavanim davok kazdy druhy den. Je vSak potrebné si
uvedomit, Zze ziaden z tychto rezimov podavania nebol klinicky testovany v porovnani s kazdodennym
uzivanim, takZe nie je zndma ani ich relativna u¢innost’ pri dlhodobom uzivani.

e Testy pred zaciatkom podavania steroidov: Bezprostredne pred zaciatkom testov musi byt zaistena
imunita vo¢i ov¢im kiahfiam (a u vysoko rizikovych skupin aj vo¢i tuberkul6ze). Musi byt’ skontrolovany
ockovaci plan dietata a zvazené moznosti preockovania s horizontom 6 rokov.

e U&innost’: Sledovanie G¢innosti by malo zahfiiat’ testy na funkénost’ a silu svalov (napr. Gasované testy
funkénosti, testy podla funkéného motorického spektra vyvinutého v nemocnici  Hammersmith,
ohodnotenie svalovej sily podla metodiky MRC - Medical Research Council, organizacia Spojeného
Kralovstva Velkej Britanie a Severného irska zodpovedna za vyvazeny vyvoj lekarskeho a biologického
vyskumu), testy Gsilnej vitalnej kapacity, t.j. dychové testy a skimanie vnimania lieCby zo strany rodi¢ov.

e VedPajsie ucinky: Sledovanie a profylaxia predvidateInych vedl'ajsich u¢inkov pri uZivani steroidov by
mali byt vzajomne prepojené  (http://enmc.org/workshop/?id=21&mid=88). Hlavnymi vedl'aj$imi
u¢inkami, ktoré prichadzaju do tvahy, moézu byt zmeny v spravani, problémy s rastom, nadvaha,
osteopordza, porucha glukozove]j tolerancie, znizend imunita/Cinnost’ nadobliciek, katarakta a zmeny
koze, nechutenstvo a Zalido¢né vredy. Z tohto dovodu je dolezité sledovat hmotnost’, vysku, krvny tlak,
mocové testovacie tyCinky (kvoli glukodze), cushingoidné rysy (zvédcsenie tvare v dosledku liecby
kortikosteroidmi), zmeny nalady/spravania/osobnosti/stravovacich navykov, cerveny reflex (testovanie
SoSovky oka, ktoré moze naznadit’ vznik katarakty), zlomeniny kosti a opakované infekcie.

e VidSinu z tychto vedlajSich ucinkov je mozné rieSit bez zniZenia davok alebo uUplného vysadenia
kortikosteroidov. Sledovanie 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 psycholéga ardznymi odporuCeniami, ako spravanie zvladnut. Sledovanie osteopordzy
a frekvencie vyskytu zlomenin by mali doprevadzat’ odporuéenia z oblasti starostlivosti o kosti. Dalej by
sa malo zabranit’ sibeznému podavaniu steroidov a nesteroidnych protizapalovych lieCiv. Bolesti zaludka
/zaludo¢né vredy je vhodné liecit’ antacidami (liekmi na znizenie kyslosti v zaludku).

e Znizenie divok: Aj napriek profylaktickym opatreniam si mozu vysSie uvedené neZiaduce uéinky
vyziadat' zniZzenie davky. Toto moze nastat’ v pripade zmien v spravani, ktoré naruSuju rodinny/skolsky
zivot, pri zvyseni vahy o 25% alebo o tri percentily nad zakladna vahu, pri zastaveni rastu alebo pri
zmenach koze (napr. akné, strie, hirsuitizmus - rast ochlpenia u zien na miestach, kde je obvykle
minimalny alebo nulovy), ktoré st pre rodinu/dieta neprijatel'né, ked’ je krvna glukéza nalacno viac ako
110mg/dI (viac ako 6.1mmol/l) alebo je krvna gluk6za 2 hodiny po jedle viac ako 140mg/dl (7.8 mmol/l),
dalej pri neobvykle vysokej frekvencii vzniku infekcii/neobvyklych organizmov, pri pretrvavajicich
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gastroenterologickych symptémoch pri zniZzenych davkach kortikosteroidov, ktoré pretrvavaju aj pri
liecbe antacidami (bolesti zalidka, palenie zahy, krvacanie do traviaceho traktu).

e Vysadenie kortikosteroidov: Kortikosteroidy by sa mali vysadit, ak sa vyskytni zivazné neziaduce
udinky, ako si zmeny v spravani, ktoré narusuju rodinny a $kolsky Zivot, zvySenie hmotnosti, zastavenie
rastu alebo zmeny koze, ktoré su pre rodinu/dieta neprijatel'né aj po znizeni davok kortikosteroidov,
cukrovka (ak krvna glukéza nalacno je viac ako 126mg/dl (7,0mmol/1) alebo 2 hodiny po jedle je viac ako
200mg/dl (viac ako 11,Immol/1), alebo potvrdena hypertenzia (systolicky tlak zvyseny o 15-30mm ortuti
nad 97. percentil vysky alebo diastolicky tlak zvySeny o 10 -30mm ortuti nad 97. percentil), vysoka
frekvencia vyskytu infekcii, vyskyt gastroenterologickych symptémov, ktoré pretrvavaju aj ked’ prebicha
stibezna lie¢ba antacidami a so si¢asnym znizenim davok kortikosteroidov.

e Postupné vysadzovanie: Pokial' je naozaj potrebné kortikosteroidy plne vysadit, je treba postupovat
pomaly/postupne v priebehu niekol’kych tyzdilov a nie vysadit' ich okamzite. Doporuceny postup pri
vysadzovani je uzivat’ polovicu riadnej davky kortikosteroidov v prvom tyzdni, §tvrtinu davky v druhom
tyzdni a osminu davky v tretom tyzdni a aZ potom je mozné liecbu kortikosteroidmi tplne ukoncit’.

e Ako dlho je mozné pokracovat’ v liecbe steroidmi: Vv niektorych centrach sa bezne pokracuje v liecbe
steroidmi aj po strate schopnosti chodze, kvoli moznému ochrannému efektu proti zakriveniu chrbtice, na
respiracné funkcie a ¢innost’ srdca. Doteraz vSak nie sii zname ziadne priame dokazy o prospe$nosti
podavania steroidov potom, ako chlapec prestal chodit. Niektori pacienti vSak mézu zaznamenat’
zlepSenie kapacity a funkénosti pl'ic.

e Pacientom si kdispozicii informacie Eurdpskeho neuromuskularneho centra (ENMC)
(www.enmc.org/workshop/?id=21mid=88) a narodnych ob¢ianskych organizacii, ktoré sa zaoberaji
svalovou dystrofiou.

Traviaci trakt a vyZiva

e Od utleho veku by malo byt pontknuté poradenstvo tykajice sa stravy a zdravych stravovacich
navykov, z ktorych by mohli mat’ tZitok aj ostatni ¢lenovia rodiny. Specialne je treba sa zamerat’ na
sledovanie prirastku hmotnosti, prijem primeraného mnoZzstva vapnika a vitaminu D a na regulovanie
mnozstva prijimaného sodika. V obdobi podavania kortikosteroidov by sa mal klast’ doraz na sledovanie
chute do jedla.

e U chlapcov, ktori nemaji problém so stravou, by mala byt hmotnost’ kontrolovana 1-2x do roka. Ak
vSak existuje podozrenie na nadvahu alebo podvyzivu, treba vahu kontrolovat’ Castejsie. Situacie, kedy je
mozZné ocfakavat’ zmenu hmotnosti, musia tieZ viest k sledovaniu hmotnosti (napr. strata schopnosti
chodit’, pred zdvaznym chirurgickym zakrokom).

¢ Idealna hmotnost’ diet’at’a sa urcuje podl'a jeho vySky a je ovplyvnena stratou Cistej telesnej hmoty (ako
pri DMD). Sledovanie hmotnosti a vysky dietata na percentilovom grafe umoziuje zistenie nadmerného
hmotnostného prirastku. Index telesnej hmotnosti (z angl. Body Mass Index, BMI), t.j. hmotnost’ vydelena
druhou mocninou vysky (kg/m% percentil prispdsobeny veku a pohlaviu), je spol’ahlivejiim meradlom
tucnoty a takisto méze byt sledovany na grafe. Lekarsky posudok, ktory berie do tvahy aj emocionalne,
psychosocialne a rodinné aspekty, tiez ovplyviiuje dietetické odporacania.

e Zdovodu zabranenia nadmernému narastu hmotnosti sa pri diagnostikovani, na zaciatku lie¢by
steroidmi apri strate schopnosti chddze odporiaca spolupraca s dietologom. Dietolog by mal
spolupracovat’ tiez v pripade nabehu na podvyzivu.

e V pripade nadvahy sa preferuje nastavit’ redukciu hmotnosti na rychlost' 0.5 kg za mesiac alebo
stabilizaciu hmotnosti v pripadoch, kedy sa preferuje dlhodobejsia normalizacia.

e Problémy s podvyzivou su najpravdepodobnejsie vtedy, ked’ chlapec zaéina pouzivat’ vozik (priblizne vo
veku 12 - 13 rokov) a moézu ich spdésobovat’ rozne faktory. Prvym krokom je zhodnotit’ prijem potravy
aak je to potrebné, tak ho aj optimalizovat z pohladu energie a proteinov. Ak je vSak podvyziva
extrémna, ako d’al$i krok nasleduje enteralna (érevna) vyziva pocas noci.

e Vramci pripravy pred naro¢nym chirurgickym zakrokom by mal byt vzdy zisteny nutriény stav,
predovsetkym podvyziva. PredovSetkym pacienti s nadvahou mozu mat pocas spanku respira¢nu

http://www.treat-nmd.eu



k\@,
! TREAT-NMD

dysfunkciu, a preto u nich méze byt potrebné pred operaciou vykonanie vyhodnotenia kyslikovej
saturacie v spanku.

U chlapcov lie¢enych steroidmi, je potrebné priddvanie vapnika a vitaminu D do potravy, a to vtedy,
pokial’ ich strava neobsahuje odporucané mnozstvo tychto latok. Odporu¢ané mnozstvo tychto latok je u
vapnika: 800mg/deni pre vek 4-8 rokov a 1300mg/den pre vek 9 - 18 rokov. Pri vitamine D je to 400IU
(IU je $pecialna jednotka pre vitaminy, hormony, krvné produkty atd’.).

V pokrotilejSich §tadiach ochorenia sa mozu prejavit problémy s prehitanim. Pokial tieto problémy
sposobuju aspiraciu (vniknutie cudzich telies do pltGc pri beznom dychani) alebo podvyzivu, je
indikovana moznost’ vyzivy hadi¢kou alebo pomocou perkutalnej endoskopickej gastrostomie (PEG).

Respiracna starostlivost’

Staly dohPad nad respira¢nou ¢innost'ou: Pravidelné merania vitalnej kapacity plac (FVC) (absolutne
hodnoty a hodnoty, ktoré sa predpokladajii vzhladom k vyske, rozpitiu pazi alebo dizke laktovej kosti) st
jednoduchym spésobom, ako zaznamenavat’ progresiu respiracnej svalovej slabosti. Akonahle sa objavia
klinické priznaky noc¢nej hypoventilacie, alebo ak klesne FVC pod hodnotu 1,251 alebo pod 40%
predpokladanej hodnoty, pravidelné nocné meranie dychania formou oxymetrie poméze odhalit’ vyvin
no¢ného zlyhdvania dychania. Toto sa moze v domacom prostredi sledovat jednoduchym spésobom
pomocou malych prenosnych pristrojov. Symptomy by mali byt vyhladavané aj pri kazdej navsteve
ambulancie.

Sledovanie efektivity odkasSPania: Pravidelné meranie vrcholovej hodnoty pradu vzduchu
vydychovaného pri kasli (PCF) umoziiuje sledovanie efektivity odkaslania. Pokial’ u nechodiacich
chlapcov klesne hodnota PCF pod 270l/min, je dobré uvazovat o metddach asistovaného kasla,
technikdch na zvéac¢Senie objemu plic, o pristrojoch pre asistované odkasliavanie a tieto metédy zaviest’
eSte predtym, nez hodnota klesne pod 1601/min.

Profylaxia infekcie hrudnika: V obdobi, ked’ sa za¢ne znizovat’ FVC pacienta, za¢inaji byt chlapci
Casto chori z dovodu plucnych infekcii a malo by im byt ponuknuté a odpora¢ané ockovanie proti
chripke, ¢iernemu kasl'u a pneumokokom.

Zvladnutie infekcii hrudného ko$a: Pokial’ je odkasliavanie neefektivne, treba ¢o najskoér podat
antibiotika. Takisto sa odporuc¢a nauéit' fyzioterapeutické postupy, ako je posturdlna drendz alebo
asistované odkasliavanie, ktoré mozu byt v pripade potreby doplnené pristrojom na asistované
odkasliavanie alebo inymi technikami na zvySenie objemu pltc, ako je napriklad glosofaryngealne
dychanie.

Zvladnutie no¢nej hypoventilacie: Pri kazdej navsteve lekara Ziadajte zistovanie symptomov nocnej
hypoventilacie. Symptomatickd no¢na hypoventilacia je indikaciou na zahdjenie nocnej neinvazivnej
ventilacie (NIV). Pouzitie NIV je potrebné zvazit' aj vtedy, ked’ no¢né Astrupovo vysetrenie krvnych
plynov/polysomnografia poukdzu na nizke hodnoty SaO2 (saturacia kyslikom) alebo zvysené hodnoty
pCO2 (parcialny tlak oxidu uhlicitého).

S rozsirenim pouZitia ventilacie i v priebehu diia by sa malo uvazovat’ aj v pripade, Ze sa u pacienta
dlhodobo prejavuje zvySené pCO2 alebo znizené SaO2 aj vtedy, ked nespi. Vyssi komfort pre pacienta
predstavuje prerusovana ventilacia z pozitivnym tlakom a s pouzitim naustku.

NedelitePnou sucast’ou lie¢by by malo byt systematické vzdelavanie a pravidelné dopliiovanie znalosti
pre uzivatelov ventilatora aich oSetrovatelov. Takisto je potrebné neustile sledovanie moznych
komplikécii pri NIV ako napr. tnik vzduchu, opuch zaludka, suchost’ sliznic, deformdcie licnych kosti.

Anesteticky postup musi byt’ zvoleny presne podl'a potrieb pacienta tak, aby minimalizoval respirany
a kardiovaskularny utlm pocas a po operacii a mdéze vyzadovat invazivne sledovanie a pristup k
intenzivnej starostlivosti. Z dovodu rizika vzniku hyperkalémie je potrebné vyhnat sa pouzitiu
depolarizujucich svalovych relaxantov.
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Starostlivost’ o srdce

Sledovanie: Pri diagnoze DMD je indikované vySetrenie srdca (echokardiogram a EKG). Od tohto
okamihu je toto vySetrenie predpisované kazdy druhy rok az do veku 10 rokov a nasledne kazdy rok alebo
CastejSie, v pripade ak sa objavia abnormality. VySetrenie srdca by malo byt pred celkovou anestéziou
vykonané v kazdom veku. Magnetickd rezonancia (MRI) srdca moéze byt uzitocnd u pacientov s
obmedzenym echokardiografickym akustickym oknom.

Abnormality srdcového rytmu by mali byt neodkladne vySetrené a lieGené. Zvazit' by sa malo aj
pravidelné Holterovo monitorovanie u pacientov, u ktorych sa prejavila srdcova dysfunkcia.

Profylaxia: Pri neidentifikovatelnom zhor$eni funkcie srdca, ktoré bolo zistené pri echokardiografii, by
sa malo zacat’ s podavanim inhibitorov ACE. Jedna dlhodoba $tidia naznacuje, ze preventivne podavanie
inhibitorov ACE zabrafiuje neskorSiemu zhorSovaniu stavu. Niekol’ko odbornych centier odporuca
profylakticka liecbu pomocou inhibitorov ACE v predklinickom obdobi, od veku 5-10 rokov, pricom
treba upozornit’ Ze toto sa eSte nestalo predmetom vSeobecnej zhody medzi odbornou verejnost'ou.

Liecba: Zavisi od typu a fazy kardiomyopatie. NajbeznejSou formou je dilatacnd kardiomyopatia.
V pripade progresivnych abnormalit by malo byt zahdjené podavanie inhibitorov ACE a beta blokatorov,
a to bud’ sucasné, alebo zacat podavanim inhibitorov ACE a az potom podla potreby zacat s beta
blokatormi, s pridanim diuretik a d’alSich lickov pri zaciatku zlyhavania srdca. Je potrebné zvazit
antikoagula¢ntl (protizrazanlivl) terapiu u pacientov s vaznou srdcovou dysfunkciou, aby sa zabranilo
systémovym tromboembolickym prihodam (zahfia trombdzu aj emboliu).

Arytmia: Ventrikularna arytmia sa moZe objavit’ kedykol'vek, ale naj¢astej$ie sa objavuje V neskor$ich
fazach dystrofinopatickej kardiomyopatie. Preto by sa malo uvazovat’ s pravidelnym Holterovym
monitorovanim u pacientov s potvrdenou srde¢nou dysfunkciou. Izolované predCasné ventrikularne
kontrakcie (extrasystoly) nevyzaduju liecbu, ale je nutné starostlivo sledovat’ stav srdca. Pokial’ sa objavia
vyznamné ventrikularne arytmie, mala by sa zah4ajit’ antiarytmicka liecba, priCom je nutné brat’ ohl'ad na
mozné negativne inotropné uéinky zvolenych liekov (negativne uéinky na schopnost’ svalov, najmé srdca,
stahovat’ sa).

P

Prenasacky ochorenia by mali podstipit’ vySetrenie srdca (echokardiogram a EKG) kazdych pét’ rokov
alebo, pokial’ sa objavia abnormality, aj CastejSie.

Ortopédia

Dlahy: U chodiacich deti by mali byt pouzivané no¢né dlahy v pripadoch, kde je strata dorziflexie
Clenkov, pri strate bezného stupna dorziflexie a predtym, ako je noha schopna len chodze po Spickach.
Denné AFO (z angl. Ankle-foot orthosis, druh ¢lenkovej ortézy) sa neodporuca pouzivat pred stratou
schopnosti chodit’.

U nechodiacich deti: Odporuca sa pouzivat’ AFO pri sedeni, ked’ sa objavia bolestivé kontraktury, ktoré
maju taktiez negativny vplyv na drzanie tela. Niektoré deti budi potrebovat’ tenotomiu, ale pouzivat
AFO je potrebné aj po operacii.

KAFO (z angl. Knee-ankle-foot orthosis, druh ortézy od ¢lenka po koleno) moze spdsobit’ oneskorenie
rozvoja kontraktur a tym predlzit obdobie chddze. Ramy na statie a choditka mézu u nechodiacich deti
oneskorit’ rozvoj kontraktur.

Deformacia chrbtice pri DMD sa objavuje v teenagerskom veku, pokial’ pacient nebol dlhodobo lie¢eny
kortikosteroidmi. Chirurgicky zakrok ako napravu je mozné odporucit, akonahle sa objavi jasna
progresia a Cobbov uhol presiahne 25 - 30 stuptiov.

Psychologicka a sociilna starostlivost’

KaZdej rodine by pri zisteni diagnézy mala byt poniknuta navsteva v domacnosti, ktora pomoze rodine
zmierit' sa s emocionalnymi aj s praktickymi problémami, ktoré prindSa prave poznanie diagndzy.
Napriklad pocity straty, viny, hnevu, rozhovor o ochoreni s postihnutym dietatom a jeho surodencami.
Takisto by sa mali rozobrat’ aj zalezitosti tykajlice sa pristupu k domu, skole, konickom a vSetky bariéry
braniace nezavislosti.
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e 'V Case meniacich sa potrieb a moznych kriz by mala byt’ poniknuta socidlna (informacie, advokacia a
poradenstvo) a psychologicka podpora. Napriklad v situdcidch ako st uvahy o dalSom dietati,
stahovanie/tipravy domu, strata schopnosti chodit’, operacie, srdcové a respiracné problémy, nastup na
univerzitu/do zamestnania, koniec Zivota.

e Detom a ich rodindm by mala byt’ poskytnuta v ¢ase emocionalnych problémov alebo problémov so
spravanim psychologicka podpora.

¢ Rozsah problémov s ufenim/autizmus by mal byt rozpoznavany vcas a rodifia a vychovavatelia by
mali dostat’ odporuéenia, ako tieto problémy zvladnut’.

Rehabilitacia

o KaZdoro¢né neurologické, respiracné a kardiologické vySetrenie by v idealnom pripade malo byt
koordinované prostrednictvom centralnej rehabilitacnej jednotky pre pacientov s DMD.

e Od stanovenia diagnézy musia byt chlapci jedenkrat alebo dvakrat rocne vySetreni terapeutom
(fyzioterapeutom a odbornym  terapeutom), ktory ma odborné sktsenosti s neuromuskularnymi
poruchami. Interval medzi vySetreniami ovplyviluje vek chlapca, progresia ochorenia a jeho funkcné
schopnosti.

e Cielom vySetrenia je zostavenie planov intervencii tak, aby sa optimalizovali fyzické, socidlne
a intelektualne schopnosti dietat’a. Plan by mal zabezpecit', aby odbornici a rodi¢ia dokazali predchadzat’
niektorym udalostiam aboli dopredu pripraveni na dalSie fazy ochorenia. Vysetrenie fyzickych
schopnosti, ktoré sa opakuje v pravidelnych intervaloch, je potrebné aj pre urenie rychlosti progresie
ochorenia.

e Hlavnym ciePom fyzioterapeuta a odborného terapeuta je stimulovanie Kk vysSej aktivite a
podporovanie funkénosti. To obsahuje zasahy, ktoré umoznia oneskorenie a zmenSenie komplikacii
sposobenych znizovanim svalovej sily a tiez navrhy a pokyny, ktoré¢ sa budu tykat’ aktivit, moznosti,
adaptacii a prispdsobenia sa, ktoré d’alej umoznia chlapcom/muzom prezit' aktivny spoloCensky Zzivot
s rodinou a priate’'mi.

e Odporuca sa kazdorofna navSteva/vySetrenie doma vykonané interdisciplinarnym timom zo
Specidlnej rehabilitaénej jednotky pre pacientov s DMD, ktorého ulohou je podpora rodiny, miestneho
timu fyzioterapeutov, odbornych terapeutov, socialnych pracovnikov a ucitelov.

e Cvifenie: Neodporuca sa predpisovat’ odporové cvienia, pretoze neexistuje dokaz o ich prinose, ale
prave naopak, existuji obavy, ze mézu urychlit’ degradaciu svalov. Odporuc¢a sa mierne cvicenie, vhodné
je cviCenie v bazéne pre hydroterapiu. Deti, ktoré uzivaju steroidy, mézu ziskat' d’alSie motorické
schopnosti, ako je napr. jazda na bicykli, ¢o v kone¢nom désledku podporuje nezavisli hru a interakciu s
vrstovnikmi.

e Voziky: Voziky by mali byt poskytnuté z dévodu zlepSenia mobility a nezavislosti. Elektrické voziky
s podpornym sedadlom, ktoré je celkovo polohovatelné, by mali byt pouzité co najskor po strate
schopnosti chodit, aby sa zabranilo vzniku posturalnych kontraktar a chybnej polohe pri sedeni.

e Odporacaju sa kazdoro¢né centralizované kurzy pre mladych a dospelych s DMD a ich rodiny, ktoré
by organizovala miestna asociacia nervovo muskularnych ochoreni v spolupraci s centralizovanou
rehabilitacnou jednotkou.

Stomatologicka starostlivost’

e Chlapci s DMD by mali navstevovat’ stomatologa ktory ma bohaté skiisenosti v odbore a tiez podrobne
poznd problematiku ochorenia DMD. Odporaca sa, ak je to mozné, podstupit’ takéto vySetrenie na
centralizovanej alebo odbornej klinike. Poslanim stomatoléoga by malo byt usilie o vysoko kvalitnu
starostlivost, zdravy chrup a pohodu. Mal by tieZz fungovat’ ako zdroj informdcii pre rodinu a jej
rodinného stomatologa, ktory sa o chlapca stara v jeho bydlisku. Tento stomatolog by mal poznat
$pecifické rozdiely v dentalnom a skeletalnom vyvoji chlapcov s DMD a mal by spolupracovat’ s dobre
informovanym a skusenym ortodontistom.
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e Ustna a dentalna starostlivost’ by mala byt’ zaloZena na profylaktickych opatreniach a udrzovani dobrej
ustnej a dentdlnej hygieny.

e Vel'mi délezité su individualne prispdsobené pomdcky a prostriedky pre oralnu hygienu najméi v obdobi
ked’ sa zacne znizovat svalova sila v pacientovych rukach, paziach a krku.
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Je medzinarodna siet’ nervovosvalovych centier, ktorej cielom je urychlit vyskum a lie¢bu
nervovosvalovych genetickych ochoreni. Spéja 21 partnerskych organizacii a viac nez 300 Specialistov
z 11 krajin Eurépy. Vdaka fondom EU umoziuje vedcom aj praktickym (klinickym) lekarom
pracovat’ na spolo¢nych vyskumnych projektoch ¢i zlepSovat’ Standardy starostlivosti o pacientov
S nervovosvalovymi ochoreniami. Doéraz sa kladie na Duchenneovu svalova dystrofiu a spindlnu
svalovu atrofiu ako najcastejSie sa vyskytujtice svalové ochorenia.
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