Duchennova Svalova dystrofie (DMD)

Co miZeme udélat pro nase nemocné déti a co uZ nedokazeme

Rozhovor s profesorem Rudolfem Korinthenbergem,
prednostou Détské neurologie na Klinice pediatrie na Univerzité ve Freiburgu (Némecko).

15. biezna 2006 pan Guenter Scheuerbrandt pii setkani s prof. Korinthenbergem poftidil nasledujici interwie. Guenter Scheuer-
brandt mluvil s profersorem Korinthenbergem piedev§im o moznostech , které jsou dostupné rodi¢im i 1ékatiim pecujicim o déti s
DMD do doby, nez bude mozno nemoc lécit. Nasledujici text je zkracenou verzi nahraného rozhovoru. Text byl schvalen a mize
byt poskytnut rodinam, které pecuji o DMD pacienty a lidem, ktefi jim pomahaji. Otazky jsou vytistény kurzivou, odpovédi

latinkou
Klinické pokusy s prednisonem a cyclosporinem.

Mohli bychom zacit rozhovor na téma vasich klinickych
pokusii se steroiednim hormonem a cyklosporinem, které
probihaji v Nemecku?

Duchennova svalova dystrofie je bohuzel nemoc, kterou diky
genetické priciné nelze dosud 1éCit. Proto je tfeba se vedle
hledani G¢inné terapie soustiedit i na moznosti zmirnéni
prubéhu nemoci. V soucasné dobé¢ mame k dispozici dva
ptipravky prednison a deflazacort. Jsou to zatim jediné
znamé 1éky, které dokazi pfinést znatelné zlepSeni détem a
nasledné i rodicam.

Uzivani steroidnich hormonti ma bohuzel vedlejsi Gcinky.
Proto jsme spolecné s ostatnimi kolegy pfemysleli o tom, jak
zredukovat davkovani, naptiklad podavat normalni davku v
prubéhu 10 dni a pak uzivani pferusit opét na 10 dnd,
abychom co nejvice omezili vedlejsi u€inky. Vyzkouseli
jsme tuto variantu ale ukazalo se, Ze G¢inky hormonu byly
mensi, nez kdyz se prednison uzival kazdy den.

Dalsi napad byla kombinace steroidniho hormonu s cy-
closporinem. Cyclosporin je 1€k, ktery redukuje imunitni
reakce. Ma odlisny mechanismus nez steroidni hormon. Ma
také vedlejsi ucinky ale béhem dlouhodobého uzivani jsou
mén¢ zavazné nez piti uzivani steroidniho hormonu.

Tento klinicky pokus jsme zahajili pocatkem roku 2004.
Ted mame 120 pacientd, ktefi bud’ jesté uzivaji léky nebo jiz
jejich oSetfeni bylo ukonceno. Kazdy pacient podstoupil 15ti
mésicni 1é¢bu. Abychom mohli vysledky pokusu seri6zné
zhodnotit, potfebujeme 150 pacientt, to znamena jesté 30
pacientd. Pfedpokladame, Ze je ziskame v roce 20006,
abychom mohli tento pokus analyzovat po¢atkem roku 2008.

Vysledky o uc¢incich cyklosporinu jesté nemame k dis-
pozici, protoze provadime pokus i s placebem, takze ani
pacienti ani my védci nevime, ktery chlapec dostava cyclo-
sporin a placebo a ktery placebo se steroidnim hormonem

Ale mizeme fici, ze pokus probiha velice dobfe a Ze se
neobjevily zadné zavazné vedlejsi Gc¢inky. Ze 120 pacienti
odesli jen 2, jeden proto, Ze ztratil schopnost chiize ve velice
kratké dobé¢ a druhy v disledku cukrovky, kterd nebyla
prokézana pied zahajenim pokusu.

Prednisone.

Profesor Victor Dubowitz p7i lécbé s prednizonem dava
prednost normdalnimu davkovani 0.75mg/kg/na den po dobu

10 dnit a pak prerusit uzivani na dalsich 10 dni. To zname-
na, ze deti dostavaji jen polovinu bezné davky. Mélo by byt
preferovano toto davkovani nebo je lepsi poddvat hormon
bez preruseni?

Na tuto otazku je obtizné odpoveédét, protoze chybi spo-
lehlivé informace. Spoleéné s profesorem Reitterem v Main-
zu jsme se podileli na prvni némecké studii s prednisonem a
deflazacortem pii normalnim dennim davkovani. Tehdy jsme
byli spokojeni s dlouhodobym tc¢inkem ale za cenu vedlej-
Sich u¢inku.

Proto jsem se ptfed nekolika lety rozhodl zkusit schéma
prof. Dubowitze - stfidavé davkovani. Vzdy jsem tento pro-
blém oteviené s rodi¢i zkonzultoval a spole¢né jsme se roz-
hodli, jak pokracovat dal. Nase zkuSenost byla takova, Ze pfi
stitidavém podavani se vyrazné zmensi vedlejsi ucinky. Ale
bohuzel nemame zadnou studii, kterd by toto prokazala.
Nicméné¢ se tim také zmensil 1é¢ebny Géinek. To nas motivo-
valo zkusit pfidat cyklosporin.

Do jednoho roku bude pfipravena rozsahla evropska
studie, ktera bude vedena profesorkou Kate Bushby v New-
castlu a ktera by méla dat odpovédi na tyto otazky: Co je
lepsi, prednizon nebo deflazacort? Jaké davkovani je lepsi
pro zmirnéni vedlejsich ucinkl - denni davkovani nebo
stiidavy rezim? Planuji se této evropské studie zucastnit se
svymi pacienty, hned, jak ukoné¢ime nasi studii.

V konzulta¢nich hodinach vysvétluji rodicim pfinosy i
zapory tohoto oSetieni, protoze néktefi nechtéji pfistoupit na
podavani steroidniho hormonu. Oni tvrdi, Ze pokud steroidy
nedokazi vylécit tuto nemoc, pak nechtéji riskovat vedlejsi
ucinky. To musime akceptovat. Ale vétsina rodicu je pro
tento druh 1é¢by. Dale s rodi¢i konzultuji, zda podavat
hormon efektivné (kazdy den) nebo nastavit stfidavy rezim,
ktery by zajistil méné vedlejsich ucinkt. Také je treti
moznost, pfi vzniku vaznych vedlej$ich ucinkd piejit na
stiidavé davkovani. V soucasné dobé nabizime rodicim
individualni pfistup. Prokazatelné informace o tom, ktery
zpusob je lepsi vSak dosud neexistuji.

Kreatin.

Pojdme se ted’ bavit o kreatinu, ktery spousta rodicit svym
deétem podava v presvedcenti, Ze jednak pomdhd a jednak
nema zadné vedlejsi ucinky. Dokonce se objevily nazory, Ze
je mozné jej do jisté miry pouzit misto steroidniho hormonu.

O kreatinu se mluvi vice nez 10 let. Tvrzeni, ze by kreatin



mohl byt stejné ucinny jako prednison a navic bez vedlejsich
ucinkt, neni spravné. Tato tvrzeni opét nejsou dolozena
zadnymi daty. Nekolik studii, které ovérovaly ucinek kreati-
nu u svalovych nemoci prokdzalo nepatrny efekt. Tyto studie
se provadély na dospélych lidech a u nich se napft. ukazalo,
ze po 6 mésicich uzivani se svalova sila (obzvlasté v pazich)
zvétsila asio 5% az 15 % oproti plivodnimu stavu. Podobné
zkuSenosti maji i ve sportovnim 1ékaistvi u dalkovych bézct
nebo vzpéracu.

V cervenci 2005 CINRG (Mezinarodni tym pro spole¢ny
neurologicky vyzkum) pod vedenim profesorky Diany
Escolar ve Washingtonu publikoval vysledky studie s
kreatinem a glutaminem, ktery prokézal urcité pozitivni
efekty, nicméné pokus nebyl tak statisticky vyznamny. To
tedy mlize znamenat, Ze pozorované efekty u osetienych
déti, mohly byt nahodné. Vysledky této studie nejsou
presveédcivé.

Z Belgie a Francie vime o studii , ve které 12 chlapctim
podavali kreatin a projevil se nepatrny i¢inek na svalovou
vykonnost.

Pokud se na tyto informace divate kriticky: kreatin,
spravné kreatin monohydrat, ma jisty ucinek pfinejmensim v
pribéhu pokusu a po té jesté asi 3 aZ 6 mésicd. Ale
dlouhodobé;jsi ucinek se nepotvrdil. Je tu moznost ur¢itého
zlepseni metabolismu, které mtize mit vliv na svalovou silu
nebo vytrvalost. Ale podle dostupnych udaji nemizeme v
soucasné dobé fici, ze by kreatin mohl ovlivnit prab¢h
nemoci. Naptiklad typicky pfiznak nemoci - ochabovani
svalstva se uzivanim kreatinu nezpomali. U prednisonu je to
jiné, tam predpokladame, Ze se prib&éh nemoci zpomaluje.

Koenzym Q10.

V soucasné dobé probihaji napi v CINRG studie s koenzy-
mem Q10 a prednisonem. Tato studie zacala v roce 2001 a
ted’ by méla skoncit. Bylo osetreno pouze 15 pacientit a Dr.
Escolar nam poskytla predbezné vysledky: zvyseni svalove
sily asi o 6% v pribéhu 6 mésicii.Dr. Escolar uvedla, zZe
koenzym Q10 v kombinaci s prednisonem by mohl hrat
urcitou roli, ale také uvedla, zZe pro konecné vyhodnoceni by
meéla byt provedena vétsi studie a také, ze vysoké davky by
mohly zpiisobit bolesti hlavy.

Podklady pro zhodnoceni G¢inkli vitaminu Q, jak fikame
koenzymu Q10, jsou jesté méné dostacujici nez u kreatinu. A
pokud prostudujete literaturu, je obtizné ziskat potiebné
podklady. Proto jsou vysledky studie z CINRG skute¢né
potiebné, ale jesté nemame konecna data. Je to prvni studie
provedena s Q vitaminem na pacientech s DMD. Vitamin Q,
jinak také nazyvany ubiquinone, je jeden z mnoha vitamint,
které nase télo potifebuje. Ma dva ucinky. Na jedné strané je
dilezity pro dychaci soustavu, pro mitochondrie (mitochon-
drie je jakési dychaci a energetické centrum bunky, zajistuje
metabolismus a dychani buiiky) Proto je jasné, Ze nedostatek
tohoto vitaminu miiZze zptsobit neurologické ptiznaky, pte-
devsim ataxii (porucha koordinace). Ale pouze v piipade
nedostatku, ne kdyZ je normalni dostatek vitaminu. Druha
funkce, kterou tento vitamin ovliviiuje je jakéasi "oxidaéni
ochrana", podobné jako u vitaminu E. Vitamin E byl dfive
doporucovan pro pacienty se svalovou dystrofii.

Vitamin Q by mozna mohl byt uzite¢ny u DMD, protoze
nedostatek dystrofinu miize zpisobit fetéz chemickych
reakci ve svalovych buiikach, které by nakonec mohly vést
az k poskozeni svalu, ale nevime ptesné, ktery krok v
latkové vymeéné je ten dulezity. Mozna jsou zde patologické
oxidacni reakce nebo pretizeni zptisobené mitochondiremi a
vapnikem, které se mozna daji zpomalit vitaminem E nebo
Q, ale to nebylo nikdy klinicky prokézano pro dystrofie.
Vice informaci mame ze studii u Parkinsonovy nemoci, kdy
uzivani vitaminu Q prokazalo uréité zmirnéni degenerace v
mozku ale dal$imu postupu nemoci to nezabranilo.

U nemoci Fridreichova ataxie, miize uzivani vitaminu Q
zlepsit srde¢ni funkci. Tito pacienti maji kardiomyopatii
stejné jako u DMD ale z jinych divodi. Tato srde¢ni poru-
cha se projevuje velmi brzy. Méli jsme 5 déti s touto diagno-
zou a jiz 4 pacienti ve véku od 7 do 9 let méli vazné srde¢ni
komplikace. Mame prvni udaje, Ze uzivani vitaminu Q muize
zpomalit vznik té&chto komplikaci. V tomto kontextu firma
Santhera ve Svycarsku provadi v Evropé klinickou studii,
které se také ucastnime. Uvidime, zda se svalova sila u
pacientt zlepsi.

7da se, ze uzivani kreatinu a vitaminu Q ma urc¢ité ome-
zené efekty, ale védecké podklady pro tato tvrzeni dosud
nejsou presveédcivé. Kreatin i vitamin Q jsou piirodni latky,
jejichz uzivani pfi normalni davkovani by nemélo mit zadné
vedlejsi tcinky. Rodice si miizou fict: pro¢ to nezkusit, kdyz
stejné nemame jinou moznost na u€¢innou pomoc? Ale tyto
ptipravky opravdu nepatii k nejlevnéjsim. Obzvlasté vitamin
Q je relativné drahy. ProtoZe neexistuji zadné piesvédcivé
studie, nejsou tyto vitaminy hrazeny zdravotnimi pojist-
ovnami. To pfedstavuje pro rodiny dal$i vydaje. A proto je
tieba zvazit, zda by tyto penize nemély byt pouzity v zajmu
déti jinym zptisobem.

Zeleny ¢aj. Probihajici studie.

V nové publikaci profesora Urs Riiegga z Zenevy je uvedeno,
Ze u "mdx mysi" se zlepsila svalova funkce az o 50% pri
uzivani extraktu ze zeleného caje. Tento extrakt je k dispozici
v Japonsku napriklad ve formé tabletek na prevenci rako-
viny. Nekdo by mél udélat klinicky pokus s pacienty, ale
protoze zeleny caj Ize snadno ziskat, teézko by se predeslo
tomu, aby deéti nevédeély, kdo dostane placebo a kdo doma
zeleny Caj, proto by bylo tézké vysledky studie spravné
zhodnotit. Bylo navrzeno tento pokus udélat a potom jedno-
duse kontrolovat, jestli déti, které dostavaly zeleny caj jsou
na tom lépe nebo ne. Co si o tomto navrhu myslite?

Oteviit takovy pokus je opravdu problematické. Musime si
uvédomit, ze latky, o kterych mluvime, vitaminy, kreatin,
extrakt ze zeleného ¢aje, kdyz budou mit viibec n&jaky efekt,
pak asi okolo 5 az 10 %. To je ¢asto procento, které
sledujeme i pfi uzivani placeba.

Tyto substance se vétSinou testuji na chlapcich, hned po
zjisténi diagndzy, to jest, kdyz jsou jeste velice mali. Ve
veéku 3 az 4 roky dojde ke zlepSeni motorické funkce u déti s
Duchenne i bez jakékoliv terapie. Samoziejmé, Ze stanoveni
diagnozy nevede k degeneraci svalstva ale nemoc ma svij
vlastni vyvoj. Ztrata sily a funkce je obvykle pozorovana
rodinou az okolo 6. Az 7. roku ditéte. Do té doby se dité



jeste stale vyviji.

V jakékoliv studii bez podavani placeba jeden nikdy nevi,
zda je zlepSeni u ditéte zptisobeno normalnim pribéhem
nemoci a vyvojem ditéte nebo samotnou lécbou. Placebo je
opravdu pro takovéto pokusy nutné. Pokud by studie byla
udélana se star$imi chlapci, feknéme u chlapct véku 8 az 9
let je jiz svalova sila tak omezena, Ze nemizeme piedpo-
kladat lepsi zvétSeni sily nez 5 az 15 %, coz je opravdu malé
zlepSeni.

Dalsi prakticky problém je, Ze mnoho chlapcii s DMD ma
mnohem horsi zdravotni stav v zim¢ nez v 1été, protoze pres
zimu travi vétsinu ¢asu doma a v 1ét€ maji vice pohybu s
prateli venku, kdy mtizou zapojovat své svaly. Tuto
skute¢nost potvrzuje vétsina rodici. Proto, kdyz zaéneme
studii na jafe, budeme mit vzdy pozitivni efekty.

Proto by bylo lepsi udélat kombinovanou studii se zele-
nym Caje a dal§imi substancemi zarovei, abychom mohli
prokézat pozitivni efekty. Abychom piedesli piti ¢aje v
rodinach mimo pokus, je mozné dohodnout s rodici pravidla.

Vétsi klinické pokusy

Jsou otevieny dalsi klinické studie s latkami: alburetol,
oxandrolone, L-arginine atd. Ale vysledky téchto pokusii,
které probihaji jak na mysich, tak lidech nejsou nijak
vyznamné. Na konci zpravy o kazdém takovémto pokusu je
vzdy uvedeno, ze je tieba provést dalsi studie.

Asi bych mél vysvétlit, co je minéno tim, Ze jsou nutné dalsi
pokusy. To ma co délat s metodami téchto pokusti a take je
to z divodu, Ze potiebujeme pro studie 150 déti a ne jen 20.
Pfirozené procesy maji velkou proménlivost. I proto ne
kazdé dit¢ s DMD ma stejny prubéh nemoci v ur¢itém véku.
Dalsi skuteénosti, které ovliviiuji vysledky pokust: kazdy
¢lovék si muze zlomit nohu, zima také ovlivituje svalovou
silu, psychicka odolnost - dité se mutize citit fyzicky dobre,
ale miize byt deprimovano tim, ze jeho svalova sila neni
dostatecna.

Pokud je velice proménlivy pribéh onemocnéni u
jednotlivych pacientd, pak je také tézké prokazat, ze zmény,
ke kterym doslo nejsou pouze prirozenym vyvojem. Tyto
ptirozené zmény je mozné redukovat, pokud se studie
zucastni co nejvice pacientt.

Pro prokazani ucinkd terapie, kdy je zvétseni sily opravdu
malé, musi byt zafazeno do studie mnoho pacientd. I kdyz
mala studie prokaze velky pfinos, jako napf. s kreatinem,
neni to statisticky vyznamné, pak je tfeba udélat opét studii s
2x az 3x veétSim poctem pacientti a mize se ukazat, ze ucinky
jsou mnohem mensi nez se predpokladalo. Ale tim se ti¢inek
nezveétsi. Tento maly G¢inek bude pouze vice prokazatelny a
nebude otazkou nahody. VéEtSinou pracujeme se substancemi,
jejichz ucinek, pokud existuje, tak je velice maly a nemtize
zménit priabéh nemoci ani funkei ¢i schopnost chiize.

Dokonce i ve studii se steroidnimi hormony (prednison,
deflazacort) na zaklad¢€ dostupnych klinickych dat se
prodlouzila chlize pouze o 2 roky. Musime se smifit se
skute¢nosti, ze zadné substance, dokonce i kdyz maji n¢jaké
ucinky, nedokazi prodlouzit vyrazné schopnost chtize.

Kombinované terapie.

Stalo by za to, spojit ucinky vice substanci, o kterych jsme
mluvili a zvétsit tak jejich ucinky?

Ano, protoze vSechny tyto latky, o kterych jsme mluvili :
steroidni hormony, kreatin monohydrat, vatamin Q atd.,
pravdépodobné ovliviyji rizné ¢asti biologickych procesu.
A ziejmé pravé diky jejich kombinaci se ucinek zvétsuje.
Ale bude zfejmé nemozné toto ovéfovat védeckym pokusem,
protoze vzdy budete potiebovat alespon 150 pacientii pro
kazdou kombinaci 1¢kti. Ale pokud se prokazaly ucinky u
jednotlivych substanci, pak jejich kombinace by méla mit
efekt.

Také v na$i studii dostanou néktefi pacienti kreatin nebo
vitamin Q v kombinaci se steroidnimi hormony (prednisone
a cyklosporin). Tak abychom mohli oddélit t€inky téchto
latek, nesmi dojit ke zméné v pribehu studii. Takze se nesmi
nic zacit brat a nic prestat uzivat.

Diagnostika.

Ted bychom méli mluvit o diagnostickych metoddach.
Objevila se novda metoda Dr. Jana Schotena z Amsterodamu,
ktera dokaze najit delece a duplikace v dystrofinovéem genu.
Tato metoda ma oproti ostatnim tu vvhodu, ze miize byt
nalezena delece a duplikace na jednom ze dvou X chromo-
zomil u zen, takze prenasecky muzou byt diagnostikovany i v
rodinach, kde neni chyba v genu u ditéte odhalena. Tuto
metodu pouzivaji pro genetické rozbory DMD pacietnii

Vv genetickych laboratorich ve Wurzburgu a jinde. (MLPA)
Problém u této metody je, ze ve vétsiné pripadech neodhali
bodovou mutaci.

Ale tyto mutace mohou byt nalezeny s DGGE metodou v
Groningen v Holandsku (Dr. Annemarie van der Hout za
650 euro).

Pokud geneticky vysledek testu prokdze urcitou mutaci v
¢tecim ramci nebo ne, pak Ize urcit, zda se jednda o Duchenne
nebo Becker svalovu dystrofii. Je pak biopsie nezbytna?

Vyvoj genetické diagnostiky za minuly rok je bezpochyby
jednim z dulezitych zlepSeni v péci o pacienty s DMD.
Mame vice genetickych moznosti. Nejde o to, urcit pouze
delece, relativné snadno ale také najit bodové mutace, coz je
mnohem draz§i. My i nasi kolegové z USA jsme nazoru, zZe
nalezeni mutace (zmény), ktera pferusi ¢teci ram je dostacu-
jici k tomu, aby byla prokazana diagnéza DMD. A to plati i
pro védecky vyzkum, kde je opravdu nutné spolehlive urcit
diagnozu.

Tato diagnoéza je platna asi v 95 % pripadd, to jest, pokud
mame geneticky potvrzenou diagnézu s posunem cteciho
ramce, pak mame 95 % jistotu, Ze je to Duchenne a ne
Becker. A pokud to navic potvrdi i klinické pfiznaky, které
tfeba délat svalovou biopsii.

Také spoléhame na holandskou metodu DGGE. Genetic-
kou analyzu zac¢iname délat na naSem oddé¢leni nebo ve
Wurzburgu. Pokud nenajdeme Zadnou deleci, pak se domlu-
vime se zdravotni pojistovnou pacienta, zda nam uhradi
genetické testy metodou DGGE v Holandsku za 650 euro.



Pokud pojistovna souhlasi, posleme tam vzorek krve. Pokud
ale pojistovna nesouhlasi, je tfeba udélat biopsii.

Zazracni 1éCitelé a podobné véci.

Pojdme si ted’ povidat o tom, co by rodice neméli délat.
Urcité by nemeli jezdit do Kyeva s ditétem na vySetieni, které
stoji 45 000 euro a pak platit kazdého pul roku dalsich 30
000 euro za lécbu, jejiz ucinky nejsou prokazatelné. Nekteri
rodice se zajimaji o terapii magnetického pole.Toto je nes-
mysl, protoze v dystrofinovém genu neni zadné Zelezo ,takze
nemiize reagovat s zadnymi magnetickymi carami. A jsou zde
dalsi nesmysliné véci, kterym by se rodice méli vyhnout.

Ano, souhlasim s tebou. Ale je to dost komplikované. Rodige
by méli byt velmi kriticti ke zpravam nejriznéjsich
terapeutickych nabidek, které tvrdi, Zze nemoc vyléci. To plati
pro vSechny metody i pro medicinské. O tom, co je DMD
vime dobfe od roku 1985. Od té doby probiha intenzivni
vyzkum genové terapie, exon skipping, dalsi substance, o
kterych jsme mluvili. Vysledky téchto vyzkumu se velice 1isi
mezi védci v zemich intenzivniho vyzkumu jako jsou USA a
Velka Britanie, Francie, Holandsko, Némecko, Itlie a
Japonsko. Informace o tom, na ¢em nasi kolegové pracuji
mame ¢astecné také z vasich vyzkumnych zprav. A pro
vSechny lidi, ktefi opravdu rozuméji tomuto procesu, ktefti
jsou mezinarodné uznavani a jsou schopni odolat vefejnym
diskusim na toto téma, je jasné, ze 1€k nebo Uplné vyléceni
svalové dystrofie bohuzel zatim neni. Jestli nékdo tvrdi, ze
ano, at’ to prokaze. Tyto dikazy nebyly nikdy pfedlozeny.

Pokud by védec v Kyevu nebo Pekingu nebo nékde jinde
na svété opravdu mél seridzni a spolehliva data, pak by o
tom urcité informoval na mezinarodnich kongresech a branil
by si svijj patent jako prioritu. Ale to se nestalo. A navic,
pokud byly vysledky pokust tak dobré, jak prohlasovali,
Sifilo by se to mezi rodinami jako lavina a bylo by oSetieno
mnohem vice pacientu.

Dostavam se do dalsi oblasti, kdy se musime zabyvat
magnetickymi terapiemi nebo homeopatii, dokonce s velmi
starymi homeopatickymi metodami, které jsou znova ozi-
vovany. Pokud zastanci téchto metod tvrdi, Ze chtéji vic
porozumét patologii a patopsychologii a chtéji védecka fakta
tykajici se svalové dystrofie, znamena to ve skuteénosti, Ze
nechapou tyto véci komplexné.

Ale stale znova se objevuji pfipady, kdy rodiny nejen s
détmi, které maji neurologické onemocnéni, ale také tfeba
rokovinu nebo jiné nevylécitelné nemoci, Ze se upinaji na
homeopatii, magnetoterpii a mnoho dalSich metod, které by
"mohly" ponékud stabilizovat zdravotni stav jejich déti bez
strachu z injekci a v nadgji zlepSeni kvality Zivota. Ale
rodice by si méli uvédomit, ze to nema skutecny vliv na
svalovou dystrofii.

Zadné pozitivni u¢inky nebyly prokazané. Ale na druhé
strané ani my nemuzeme prokazat, Ze neexistuji. A proto nic
nenamitame, pokud rodi¢e vyuziji homeopatické nebo
ptirodni terapie k standardni 1ékai'ské péci. I z psychologic-
kého hlediska je dobré véfit, ze ¢lovek miize alespont néco
udélat. Obecné tato 1écba nemé zadné vedlejsi ucinky. Ale
nemeélo by se to pfili§ pfehanét, aby dité nebylo pretizené.
Zasadné bych odmitl krevni terapii (opakovana vymeéna) a

podobné metody, protoze poskozuji dité a navic plisobi stres
i bolest, aniz by prokazaly néjaky tc¢inek. Taky by rodice
neméli zapominat, ze za takovato oSetfeni zaplati nemalé
penize.

Lze pomoci?

Miluvili jsme o malych predpokladanych ucincich , o tom co
je povolene, protoze je to neskodné. Ale co miizeme opravdu
delat?

Myslim si, ze, jedna véc by méla byt jasna, a to je mé
poselstvi, které preddvam svym studentlim, na kurzech a
Skolenich a také 1ékaftim: Nezijeme v dob¢, kdy bychom
mohli tvrdit, ze se neda vibec nic délat u svalové dystrofie,
obzvlasté u Duchenna. Je pravda, Ze neumime tuto nemoc
vylécit. Ale jsme presvédceni, ze miizeme détem pomahat
vhodnym zpiisobem.

Co je v nasich silach udélat? Muzeme radit rodinam.
Miuzeme redukovat tizkost, ktera v rodinach je. MiZzeme se
spojit a byt s nimi. Mzeme jim pomahat pfi feseni social-
nich otazek, nasi pracovnici jim poradi, ukazi jim cestu, jak
je mozno Zivot s postizenym ditétem Iépe zvladat, kdyz
zlistanou bez asistenta.

Fyzioterapie.
A co miizeme udelat pro nemocné déti?

V kazdém veéku mizeme diky cviceni a fyzioterapii zlepsit
pruznost svalti imérné spolupraci a schopnostem ditéte.
Miuzeme také stabilizovat a zlep$it dychani starSich déti a
také mizeme zlepsit hybnost hrudniku. Nejsou to 1éky ale
terapie, které dokazi zmirnit postup pfiznak nemoci.
Nejsou to 1éky ale terapie, které dokazi zmirnit vznikajici
symptomy a potiZe, které s sebou tato nemoc pfinasi.

Pomiicky.

Diilezity aspekt bezpochyby je , Ze pro kazdy vék existuji pro
deti s DMD spravné pomiicky.

Je vyhodou, ze Zijeme v zépadnich zemich, kde si lidé
muzou tyto pomicky dovolit. Kdyz vidime déti z vychodu,
kde rodiny bojuji s finan¢nimi problémy, je naptiklad
nemozné, aby dité s touto diagndzou ziskalo elektricky
vozik, protoZe neni nikdo, kdo by ho zaplatil. | kdyby se
nasel Clovek, ktery by ziskal dost penéz, neni zde nikdo, kdo
by vozik opravil, proto pozbyva smyslu tam el. voziky
posilat. Kdyz vidite tyto rozdily v kvalité zivota téchto déti,
musite si uvédomit, Ze v§echny tyto véci, dostupnost el.
vozikd, ortéz, dlah apod., dokazi znacné zlepsit kvalitu
Zivota téchto déti.

Ortopedické operace.

Ortopedické operace jsou také diilezité. Kontraktury na
nohach vedou ke ztraté chiize. Nékdo operuje tyto kontrak-
tury v relativné nizkém veku, okolo Sesti, sedmi let, napii-
klad profesor Forst u nas v Erlangenu. Nékteré déti se



operaci boji a tak je rodice oddaluji. K operaci dojde pozdé&ji
ale je lepsi ji udélat drive, nez dit€ prestane chodit, pak je
vetsi Sance, ze zakrok tuto schopnost neomezi. V této dobé je
dulezité udrzovat schopnost stat pomoci podpér (stojantt)
nebo pomoci zvedaciho mechanismu el. voziku.

Konecné se dostavame k operacim skolioz, jejichz vys-
ledky jsou pro mé mnohem piesvedCivejsi nez operace
kontraktur. Pfi normalnim prubéhu Duchenna dochazi u
vétsiny pacientl okolo 17 a 20 let ke zktiveni patete, kvili
bolesti je nemozné uzivat el. vozik, pacienti travi vice nez
polovinu dne v posteli. To pacienty vyrazné omezuje v
moznosti jezdit ven a stykat se svymi prateli, vést aktivnéjsi
zivot. Diky operaci skolidzy se stabilizuje patef na neurcitou
dobu a pacient mize dal vétsinu Casu sedéet. Proto je tato
operace dulezitd i ze socialniho aspektu.

Doporucuje se tuto operaci provést, jakmile zaktiveni
patete dosahne 30 stupiiti. Pokud je toto zakfiveni relativné
jesté malé, je operace kratsi, mén¢ stresujici a vice uspésna
nez, kdyby se provadéla az pozdéji. Pokud se kapacita plic
dostane pod hranici 25% normalu, pak jiz neni mozné
operaci provést. Rodiny maji obvykle rok a pil ¢as na
rozhodnuti, zda operaci podstoupi.

Genetické poradenstvi.

Genetické poradenstvi miize prispét k tomu, zZe se onemoc-
neni v rodiné dale neopakuje. Pokud by se provedly gene-
ticke testy, jestli matka jei prenasecka, pak se Ize dokonce
vyhnout tomu, Ze se dité s touto diagnozou vitbec v rodiné
nenarodi.

Je to neobycejné dulezita skutecnost , na kterou bychom
nikdy nem¢éli zapominat a testy by se mély udélat v kazdé
roding, kde se jiz nemoc vyskytla. Duchennova svalova
dystrofie je dédi¢né onemocnéni. Ale ne vZzdy Se nemoc
objevi z této pficiny. Vice nez 30 % piipadl jsou nové
mutace. Ale toto musi byt uréeno, zda se jedna o novou
mutaci. To musi vzit do uvahy kazdy.

ProtoZe neumime tuto nemoc vylécit, je nesmirn¢ dtlezita
prevence. Diky prevenci je mozné se vyvarovat tomu, aby se
v jedné rodin¢ narodilo vice déti s touto diagnézou. Proto je
tak dalezité v¢asné stanoveni diagnézy nez se rodi¢e rozhod-
nou mit dalsi dité. Také bychom neméli zapominat, Ze tato
nemoc je dédi¢na po Zenské linii a tak se mizou vedle matky
prenasecky a nemocného syna narodit i dévcata, ktera budou
také prenasecky. To plati i pro sestry nemocnych chlapct a
sestry z matciny strany a pravdépodobné i pro babi¢¢iny ses-
try a dalsi generace.

Mnoho zen pak je v takovych rodinach pfenaseckami.
Pokud tyto zeny védi o svych rizicich, je tfeba aby se rodina
poradila. Soucasné moznosti prenatalni diagnostiky umozni
prenaseckam mit zdravé syny. Ale musi byt provedeny
prenatalni genetické testy a v piipadé nezbytnosti provést
preruSeni téhotenstvi. Ale to je pouze na rozhodnuti rodict.

Profesor Dr. med. Rudolf Korinthenberg,  Dr. rer. nat. Giinter Scheuerbrandt
Im Talgrund 2, D-79874 Breitnau
E-Mail: gscheuerbrandt@t-online.de

Universitétskinderklinik Freiburg
D-79106 Freiburg

Je takeé diilezité, aby pediatri nebo rodinni lékari vysveétlili
rodinam pripadné riziko pro matku.

Ano, je povinnosti pediatrt, ktefi znaji jednotlivé rodiny, aby
vysvétlili dsledky jejich rozhodnuti a informovali rodiny o
vSem z hlediska genetiky. Lékati jsou zodpovédni a také
povinni, zajistit rodin€ specialistu, genetika, aby informoval
nejblizsi rodinu o mozném nebezpeci. To je povinnosti
kazdého specialisty, ktery se o tyto rodiny stara.

Penize na vyzkum.

Jako posledni téma tohoto rozhovoru bych rad diskutoval o
prani mnoha rodicu, kteri shromazduji penize na vyzkum a
dovolte mi uvést priklad: V listopadu lonského roku miij
pritel Dr. Klaus Klar, prakticky lékar v Achernu (malé mésto
v blizkosti Baden-Badenu) jeden vecer recitovat zpaméti
Schillerovi balady pred 200 posluchaci. Vytézek vecera 3700
euro, byl vénovan doktorce Judith van Deutekom v Leidenu v
Holandsku na vyzkum metody "exon skipping” My ale vime,
Ze vyzkum tam bude stdt dalsich 800 000 euro. Doktor Klar a
dalsi lidé si miZou myslet, Ze je to jen kapka v mori, kterou
Dprispéji na vyzkum. Prosim, reknéte na konci tohoto diilezi-
tého rozhovoru, ze jejich usili neni zbytecne.

Vyzkum je nakladny hlavn¢ proto, Ze potiebuje védce a
jejich asistenty na dlouhou dobu. To neni otazka drahych
nastroju ale hlavné platil pro asistenty, studenty, absolventy,
ktefi studuji a pracuji velmi usilovn€ od rana do vecera.
Nevénuji se pouze vyzkumu ale musi se vénovat i svému
zam&stnani na plny Gvazek. Na univerzité tomu fikame
financovani ze tfi zdroji. Kromé toho zkousime ziskavat
penize na vyzkum ze statnich fondi a specialnich dotaci.

Byli jsme pomérné Gspésni pfi ziskani prostredki na
studii s cyklosporinem od némecké organizace rodici Aktion
Benni a spol., od némecké organizace AMD a spole¢nosti
Novartis. Z vefejnych prostiedkt, které jsme obdrzeli ze
Spolkového ministerstva pro védu a vyzkum, bychom nebyli
schopni tento vyzkum uskutecnit. Potfeby vyzkumu se velice
Casto financuji z vice zdrojt.

Nemtizeme predpokladat, ze najednou ziskame 500 000
euro od n&jaké spolecnosti nebo jiného zdroje. Vzdy davame
penize na vyzkum dohromady z vice zdroji, Musime dat
dohromady vice malych dard od riznych skupin, soukro-
mych spolecnosti ¢i asociaci, a tak ziskame potiebné pros-
ttedky. Aktion Benni a spol. ukazala, Ze to tak opravdu
funguje. Prosim Vas, pokracujme v této cesté

Mnohokrat dekuji pane profesore Korinthenbergu, také
jménem mnoha rodin, nejen v Némecku, které potiebuji tyto
podrobné informace, aby mohli pomahat svym détem tim
nejlepsim zpiisobem.

Rodiny, které si preji dostavat pravidelné
zpravy z vyzkumu , mohou emailem
zazadat Dr. Scheuerbrandta

Prelozili a mirn€ upravili pro Ceské rodiny a pacienty: Pavlina Petraskova, Miroslav Stuchlik
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