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Upozornenie

Informacie a rady uvedené v tejto brozirke nemézu nahradit lekarsku starostlivost

a musia sa posudzovat vzdy v kontexte odporucani prislusného (oSetrujuceho)

lekara, s ktorym treba konzultovat vSetko, o suvisi s vasim zdravim, najma pokial ide

o symptémy, ktoré si vyzaduju diagnostiku a lekarsku starostlivost. VSetko, ¢o urobite na
zaklade tejto brozurky, je na vasu vlastnd zodpovednost.

Aj ked' autori tejto brozurky vyvinuli maximalne Usilie, aby zabezpecili presnost

a kompletnost uvedenych informacii, spravnost nie je mozné zarugit a zdravotna
starostlivost musi byt v kazdej situacii nastavena individualne.




1. UVOD

Tato priru¢ka je uréena pre rodiny a su-
marizuje vysledky medzinarodného
konsenzu ohladne zdravotnej starostli-
vosti pri Duchennovej svalovej dystrofii
(DMD). Toto usilie podporovali ame-
rické Centra na kontrolu a prevenciu
choréb (CDC) v spolupraci so zastup-
cami pacientskych organizacii a sietou
TREAT-NMD. Hlavny dokument o me-
dzinarodnom konsenze, z ktorého vy-
chadza aj tato prirucka, je publikovany
v magazine Lancet Neurology.

Odporucania vychadzaju z rozsiahlych stu-
dii, ktorych sa zucastnilo 84 medzinarod-
nych expertov z oblasti diagnostikovania
a starostlivosti pri DMD, ktori zastupuju
Siroké spektrum réznych medicinskych od-
borov a $pecializacii. Tito odbornici pripra-
vili nezavislé hodnotenia metdd zdravotnej
starostlivosti pri DMD s cielom stanovit, do
akej miery je dana metoda ,nevyhnutna“,
»vhodna* alebo ,,nevhodna“, a to v kazdom
$tadiu ochorenia. Celkovo sa zaoberali viac
ako 70 000 réznymi variantmi. To im umoz-
nilo vytvorit metodické pokyny, ktoré podla
zhody vacsiny odbornikov predstavuju ,naj-
lepSiu prax* (tzv. best practice) v oblasti sta-
rostlivosti o pacientov s DMD.

Experti zd6raznili, Ze poskytovanie najlepsej
starostlivosti a lie€by DMD vyzaduje mul-
tidisciplinarny pristup za ucasti lekarov -
$pecialistov z réznych odborov, a Ze pri tom
musi byt lekar alebo Specialista, ktory viacod-
borovu starostlivost riadi alebo koordinuje.
Pretoze kazdy pripad je Specificky, vSetci
pacienti s DMD a ich rodiny by mali aktivne
spolupracovat’s odbornikom, ktory potom
koordinuje a individualizuje klinicku starost-
livost uz o konkrétneho pacienta.

Prirucka poskytuje zakladné informacie
pre aktivnu ucast pacienta na tomto pro-
cese. Lekar, ktory koordinuje starostlivost,
musi poznat vSetk problémy, ktoré sa mézu
vyskytnut v suvislosti so starostlivostou
o pacienta s DMD a musi mat pristup k lie-
¢ebnym postupom, ktoré tvoria zaklad riad-
nej a spravnej starostlivosti a informaciam od
ostatnych $pecialistov. Vyznam jednotlivych
postupov sa casom mébze zmenit. Pomocou
tejto prirucky sa oboznamite s roznymi té-
mami a oblastami, suvisiacimi so zdravotnou
starostlivostou pri diagnéze DMD (obrazok
€. 1). Nie v8etci z uvedenych Specialistov
budu pocas lieCby potrebni, je vSak dole-
zité, aby boli v pripade potreby k dispozicii,
a aby lekar, ktory celu starostlivost koordi-
nuje, mal podporu Specialistov zo vSetkych
tychto oblasti.

ODKAZ NA HLAVNY
DOKUMENT:

Bushby K, et al. The Diagnosis and
Management of Duchenne Muscular
Dystrophy, part 1: diagnosis, and
pharmacological and psychosocial
management, Lancet Neurology 2010,
9(1) 77-98.

Bushby K, et al. The Diagnosis and
Management of Duchenne Muscular
Dystrophy, part 2: implementation of
multidisciplinary care, Lancet Neurology
2010, 9(2) 177-189.

Hlavny dokument je mozné stiahnut aj na
internetovej stranke TREAT-NMD:

http://www.treat-nmd.eu/diagnosis-and-
management-of-DMD/



2. AKO POUZIVAT TUTO PRIRUCKU

Tato prirucka obsahuje vela informacii. Daju
sa vyuzit dvoma spdsobmi. Niektoré rodiny
sa sustreduju najmd na momentalny stav
ochorenia ich dietata. Ini sa hned od za-
Ciatku ochorenia usiluju maximalne porozu-
miet vSetkym aspektom DMD.

Této kapitola a obrazok €. 1 ukazuju, akym
spbsobom uvazuju jednotlivi experti o postu-
poch pri lieCbe a starostlivosti v prisluSnych
Stadiach DMD, a ako sa potreby starostli-
vosti Gasom menia. Ak chcete prejst priamo
na tu kapitolu dokumentu, ktord vas prave
najviac zaujima, najdete ju velmi jednodu-
cho. Posledné dve kapitoly na konci priruc¢ky
obsahuju uzito¢né informacie o tom, na ¢o
pamaétat, ak je potrebna operacia a ¢o treba
robit’ v krizovej situacii. Jednotlivé kapitoly
dokumentu sme farebne odlisili tak, aby sa
zhodovali s farbami na obrazku. Na konci
brozurky je aj struény slovniek vysvetlujuci
niektoré pojmy, ktoré najdete v tomto mate-
riali, alebo ktoré pouzivaju odbornici - posky-
tovatelia starostlivosti o pacienta.

“Tato prirucka sa tyka ,medicinskych”
aspektov DMD. VzZdy vSak treba mat na
pamati, Ze medicinska stranka veci nie
je vSetko. Hlavnou myslienkou je, Zze mi-
nimalizovanim zdravotnych problémov
bude vas syn dalej zit' a rodina méze
dalej zit' svoj vlastny rodinny zivot. Je

dolezité si pamatat, ze vacSina chlapcov
s DMD je Stastnych a vacsine rodin sa
naozaj dari dobre, len €o z nich opadne
pociatocny Sok z diagnézy.”

Elizabeth Vroom,
United Parent Projects Muscular Dystrophy

DMD KROK ZA KROKOM (obrazok ¢&. 1)

DMD sa ¢asom meni. Lekari a ostatni Spe-
cialisti rozliSuju niekolko klu¢ovych stadii
v progresii (zhorSovani) tohto ochorenia.
Lekari ich pouzivaju pri odporucanej starost-
livosti, i ked' tieto Stadia predstavuju vliastne
umelu klasifikaciu. Napriek tomu vSak mézu
byt uzitocné pre identifikaciu lekarskych
postupov a zakrokov, ktoré sa v prisluSnom
Case odporucaju, pre lepsiu orientaciu o tom,
¢o moézete v danej chvili od oSetrujuceho
personalu o¢akavat.

Presymptomaticka faza

Vo vacsine pripadov DMD sa v PRESYMPTO-
MATICKEJ faze toto ochorenie nediagnos-
tikuje. Vynimkou su pripady, ked sa DMD
v rodine uz vyskytlo, alebo ked'sa krvné testy
robia z inych dévodov. Ak aj su pritomné
také symptdmy, ako napr. oneskorenie cho-
denia alebo rozpravania, tieto byvaju nevy-
razné a v tomto Stadiu ochorenia sa Casto
nespozoruju alebo nerozpoznaju.

Ranna faza chodenia

V RANNEJ FAZE CHODENIA sa prejavia
tzv. ,typické syndrémy“ DMD, t.j. Gowersov
syndrém (dieta sa pri vstavani zo zeme musi
zapriet rukami do stehien), kolisava choédza
(tzv. kaCacia chbdza) a chodenie po Spi¢-
kéch. Pri stupani do schodov, ktoré zatial
zvladaju, bezne prikladaju jednu nohu k dru-
hej, namiesto toho, aby obe nohy pravidelne
striedali.

Tieto dve rané Stadia signalizuju, Ze nastal ¢as
na diagnostické postupy (3. kapitola).

DIAGNOSTIKA: Odporuc¢aju sa Specialne
testy s cielom identifikovat zmeny v DNA
alebo genetickl mutéciu, ktord spodsobila
DMD. Vysledky testov treba konzultovat so



Specialistami, ktori vam zaroven vysvetlia,
ako tieto vysledky mézu ovplyvnit vase dieta
¢i ostatnych Clenov rodiny.

UCENIE SA A SPRAVANIE: U chlapcov
s DMD sa v tychto oblastiach velmi ¢asto
vyskytuju problémy. V niektorych pripadoch
ide o u¢inok DMD na mozog, v inych ide skér
o fyzické obmedzenia. Svoju Ulohu zohravaju
pritom aj niektoré lieky, napr. steroidy. Velmi
ddlezita je podpora rodiny, moze byt potrebna
konzultacia so Specialistom, aby identifikoval
Specifické problémy pri u€eni sa a v spravani
(10. kapitola).

FYZIOTERAPIA: Navsteva u fyzioterapeuta (5.
kapitola) v skorom $tadiu ochorenia umozni
zacCat postupne s cvi¢enim a tym udrzat sval-
stvo pruzné a poddajné, aby sa minimalizo-
vala stuhnutost kibov. Fyzioterapeut méze
odporucit aj vhodné cviky pre Skolu, ¢im by
sa podporila spoluti¢ast dietata na Skolskych
aktivitach.

STEROIDY: V tomto $tadiu je ¢as premyslat
nad moznostou pouzit steroidy (4. kapitola),
ktoré prichadzaju do Uvahy v Case, ked sa
zacnu u chlapcov stabilizovat ich motorické
schopnosti. Je dblezité si overit, &i uz chlapec
podstupil vSetky oCkovania a zistit, &i existuje
riziko vedlajSich Ucinkov, pripadne toto riziko
minimalizovat. Méze byt potrebné aj pora-
denstvo v oblasti kontroly hmotnosti, respek-
tive jej prirastku.

SRDCE A DYCHACIE SVALY: V tomto
Stadiu ochorenia sa problémy so srdcom ¢€i
dychacim svalstvom pravdepodobne este
nevyskytnu, mali by sa vSak sledovat v ramci
pravidelnych lekarskych kontrol pri navsteve
kliniky, aby sa stanovila urcita ,Startovacia
Ciara“, t.j. aby sa urcilo €o je v pripade vasho
chlapca este ,normalne“, a ¢o uz normalne
nie je. Pri stanoveni diagnézy sa odporuca
urobit aj vySetrenie srdca; potom kazdé dva
roky az do desiateho roku Zivota. Po dosiah-
nuti tohto veku by mali byt kontroly srdca €as-
tejSie. Rovnako je dblezité, aby bol chlapec

zaockovany proti chripke a pneumokokom
(7. kapitola).

Neskora faza chodenia

V NESKOREJ FAZE CHODENIA sa chddza
stava postupne zlozitejSou a viac sa prejavuju
aj problémy s vystupom po schodoch alebo
pri vstavani zo zeme.

UCENIE SA A SPRAVANIE: V tejto oblasti
je nadalej potrebna podpora Specialistov.
Osobitna pomoc bude zrejme potrebna pre
zmierenie sa so stratou schopnosti chodit
(10. kapitola).

FYZIOTERAPIA: Rehabilitdcia nadalej po-
kraCuje a zameriava sa na rozsah pohybu
a nezavislost (5. kapitola). Ak sa pri rehabi-
litécii ukaze, ze stuhnutost kibov je velkym
problémom, méze byt potrebna konzultacia
u ortopéda. Treba zistit, ¢i existuju vhodné
invalidné voziky na podporu drzania spravnej
polohy pri sedeni, s cielom umoznit nezavisly
pohyb a zvysit pohodlie chlapca.

STEROIDY: Je dblezité pokracovat v lie¢be
steroidmi s dérazom na Specificky rezim,
davkovanie a vedlajsie ucinky (4. kapitola).
Dvakrat roéne sa musi vykonat hodnotenie
sily a funk&nosti svalov. Takisto treba stale
sledovat prirastok hmotnosti, resp. kontro-
lovat tendenciu k nadvahe/podvahe, aby sa
dalo vhodne zakrocit. (9. kapitola).

SRDCE A DYCHACIE SVALY: Z hladiska
¢innosti srdca a pllc (7. a 8. kapitola) je aj
v tomto $tadiu ochorenia riziko vzniku prob-
Iémov nizke, ale aj tak treba stav srdcovych
a dychacich svalov neustale kontrolovat.
Od desiateho roku veku dietata by sa spolu
s inymi testami mal raz ro¢ne robit echokardi-
ogram. Ak sa ukaze nejakd zmena, lekar od-
poruci potrebny lieCebny postup.



Ranna faza po strate schopnosti
chodit’

Neskora faza po strate schopnosti
chodit’

V RANEJ FAZE PO STRATE SCHOPNOSTI
CHODIT sa musi vyuZivat vozik. Spogiatku
chlapci ovladaju vozik sami a udrzia sa v iom
aj v spravnej polohe (5. kapitola).

UCENIE SA A SPRAVANIE: Aj napriek tomu,
Ze sa stav neustale zhorSuje, v Case dospie-
vania treba zdoéraznovat samostatnost, ¢im
sa podpori normalna ucast chlapcov na skol-
skych povinnostiach a aktivitach v ramci vol-
ného &asu.

FYZIOTERAPIA: Je dolezité venovat pozor-
nost skracovaniu Sliach hornych koncatin
(paze, lakte, zapastia a prsty), ako aj pomoc-
kam, ktoré umoznia vaSmu synovi postavit sa/
stat. Zakrivenie chrbtice (skoliéza) sa pri vse-
obecne rozsirenej lieCbe steroidmi vyskytuje
menej Casto, ale aj napriek tomu ma sledova-
nie chrbtice po strate schopnosti chodit velky
vyznam. V niektorych pripadoch postupuje
skoliéza rychlo, ¢asto radovo aj v mesiacoch
(6. kapitola). Mozno sa bude treba poradit
s ortopédom, aby sa venoval problémom
s polohou chodidiel, ¢o spbsobuje bolest
alebo nepohodlie a obmedzuje vyber obuvi.

STEROIDY: Liecba steroidmi je stale délezi-
tou sucastou v tejto faze ochorenia (4. kapi-
tola), a to bez ohl'adu na to, ¢i sa s riou zac¢alo
uz v predchadzajucom stadiu a pokracuje
sa v nej, alebo sa s fou zacalo az v tomto
Stadiu.

SRDCE A DYCHACIE SVALY: Je ddlezité,
aby sa srdcova &innost sledovala v ro¢nych
intervaloch a okamzite sa pristupilo k lieCbe
akejkolvek zhorSenej funkcie (8. kapitola).
Po strate schopnosti chodit sa zacnu zhor-
Sovat respiracné funkcie a bude treba zac¢at
s postupnymi sériami zakrokov, ktoré chlap-
covi pomézu pri dychani &i vykasliavani
(7. kapitola).

V NESKOREJ FAZE PO STRATE SCHOP-
NOSTI CHODIT je stale tazsie udrzat spravnu
polohu a funk&nost hornych konéatin a prav-
depodobne vzniknu dalSie komplikacie.

FYZIOTERAPIA: Treba sa poradit s fyziote-
rapeutom o najlepsich poméckach na pod-
poru chlapcovej samostatnosti a spoluti¢asti
na diani okolo neho. Mozno budu potrebné
aj iné upravy, napr. pri prijimani potravy a te-
kutin, osobnej hygiene, presune na 16zko Ci
otacani sa na 16Zku.

STEROIDY: VSetky rozhodnutia suvisiace
so steroidmi, vyzivou ¢ hmotnostou musia
kontrolovat a vzajomne prediskutovat zod-
povedni lekari.

SRDCE A DYCHACIE SVALY: Odportéa sa
kontrola ¢innosti pluc a srdca dvakrat ro¢ne.
Casto sa vyzaduju aj hibSie vySetrenia.

Vela mladych muzov s DMD Zije aj v dospe-
losti plnohodnotnym Zivotom. Je doblezité
vopred sa aktivne pripravovat na sice pod-
porovany, ale napriek tomu nezavisly zivot
dospelého Cloveka so vSetkymi prilezitostami
a problémami, ktoré bezny Zivot prinasa.

Nasledujuce kapitoly prirucky sa venuju
desiatim roznym oblastiam starostlivosti
pri DMD (pozri obsah a obr. ¢. 1).
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Ro6zne oblasti starostlivosti
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3. DIAGNOSTIKA

STAROSTLIVOST PRI URCENI
DIAGNOZY

Analyzovanie konkrétnej pri€iny ochorenia sa
nazyva diagndéza. Ak ma vas lekar podozre-
nie na DMD, je velmi ddlezité stanovit presnu
diagndzu, priCom cielom starostlivosti v tejto
chvili je stanovit spravnu diagnézu ¢o mozno
najrychlejsie. Pri promptnej diagndze sa kazdy
¢len rodiny méze v€as oboznamit' s priebe-
hom ochorenia, méze sa podrobit” genetic-
kému poradenstvu alebo sa méze informovat
o moznostiach lieCby. Takto sa moze zacat
uplatiovat primerana starostlivost a rodinam
priebeZzne poskytovat podpora a informacie
o DMD. Diagnézu by mal v idealnom pripade
stanovit odbornik na nervovo-svalové ocho-
renia, ktory ma moznost klinicky dieta vySet-
rit a riadne uskutocnit a vyhodnotit’ potrebné
testy. Po stanoveni diagnézy sa nasledné

CO SI TREBA ZAPAMATAT:

1. Stanovenie diagndzy je pre vas aj pre vasho
lekara ddlezité na pripravu planu starostli-
vosti o syna.

. OSetrujuci lekar neméze diagnostikovat
DMD len na zéklade testov kreatinkinazy
(CK). Ak ma vas syn zvySené hladiny CK,
na potvrdenie diagnézy musi lekar vykonat
genetické testy.

. NIE STE SAMI. Oslovte svojho lekara s pri-
padnymi otazkami a dozadujte sa konzulta-
cie s genetikom.

. Toto je zaroven aj ¢as, ked vam mozu po-
moct kontakty s organizaciou podporujucou
a obhajujucou zaujmy pacientov s DMD.
Zoznam kontaktov mézete najst v anglic-
kom jazyku na http://www.treat-nmd.eu/
dmd/patient-organizations/

. Na Slovensku pacientov a rodiny s DMD
zdruzuje Organizacia muskularnych dys-
trofikov v SR. Viac informacii najdete na
www.omdvsr.sk

vySetrenia rodiny a jej podpora mézu dopl-
nit aj o genetické poradenstvo (konzultacia
s genetikom).

KEDY MAT PODOZRENIE, ZE
IDE O DMD?

Prvé podozrenia vznikaju zvy&ajne na za-
klade niektorého z uvedenych priznakov,
a to aj v pripade, Ze v rodine sa DMD eSte
nevyskytla:

PROBLEMY S FUNKCNOSTOU SVALOV.
Zvyc€ajne si niektory Clen rodiny ako prvy
vS§imne, Ze nie€o nie je v poriadku. Chlapci
s DMD za¢nu chodit neskoér ako ini chlapci
v ich veku. Maju zvacsené lytkové svaly
a problémy pri chddzi, skakani a vystupo-
vani do schodov. Velmi lahko padaju a maju
tendenciu chodit po Spi¢kach. Taktiez mézu
zacat neskor rozpravat. Jednym z typickych
priznakov DMD je tzv. Gowersov syndrém
alebo manéver, ked si chlapec musi po-
mahat rukami, aby sa dokazal postavit do
vzpriamenej polohy. Je to dosledok oslabo-
vania bedrovych a stehennych svalov (obra-
zok €. 2).

VYSOKA HLADINA SVALOVEHO PROTE-
iNU KREATINKINAZY (CK) V KRVI. Ak sa
potvrdi vysoka hladina CK, treba okamzite
navstivit Specialistu na nervovo-svalové
ochorenia, aby potvrdil diagnézu. Vysoka
hladina CK méze znamenat aj iné svalové
ochorenie a sama o sebe nemusi byt pri-
znakom DMD.

VYSOKA HLADINA PECENOVYCH EN-
ZYMOV AST A ALT V KRVI. Zvysenie ich
hladiny €asto suvisi s ochorenim pecene,
ale méze ju spbsobit aj svalova dystrofia.
Necakane vysoka hladina tychto enzymov
bez ingj priciny by mala viest k podozreniu
na zvySenu hladinu CK a nasledne aj k po-
dozreniu na svalovu dystrofiu. Biopsia pe-
¢ene sa neodporuca.




ONESKORENY VYVOJ RECI. U deti s DMD
sa s malym oneskorenim moze niekedy vyvi-
jat aj re¢ (pozri aj 10. Kapitolu).

POTVRDENIE DIAGNOZY DMD

DMD je genetické ochorenie. Je sposobené
mutaciou alebo zmenou DNA génu, ktory sa
nazyva dystrofin alebo ,,gén DMD*. Diagn6zu
musia potvrdit’ genetické testy krvnej vzorky.
Niekedy sa vSak robia aj iné testy. Niekolko
informacii o genetickych testoch sa uvadza
v zhrnuti €. 1.

TESTY
1) GENETICKE TESTOVANIE

Genetické testy su dbélezité vzdy, aj ked sa
DMD poévodne potvrdi na zaklade svalovej
biopsie. Jednotlivé typy testov SpecifickejSie
a detailnejSie informuju o zmene v DNA i
o mutacii. Geneticky potvrdena diagnéza je
délezita z niekolkych dévodov. Pomébze roz-
hodnut, ¢i je na zaklade mutéacie svojho génu
chlapec vhodny pre niektord z mnohych kli-
nickych skusok zameranych na konkrétnu
mutaciu. A pomoze aj rodine pri rozhodnu-
tiach suvisiacich s prenatalnym diagnostiko-
vanim ¢i buducim tehotenstvom matky.

Ked'uz je raz mutacia ¢i zmena DNA na dys-
trofine znama, matke sa méze ponuknut’
moznost podstupit genetickeé testy, aby sa
preukazalo, Ci je alebo nie je prenasackou
ochorenia. Tato informacia je vyznamna aj
pre ostatné Zzeny v rodine z matkinej strany
(sestry, dcéry, tety, netere), pretoze sa
moze ukazat, ¢i su potencialnymi prena-
Sackami tejto genetickej mutacie.
Genetické testy a konzultacie s genetikom
pomdzu rodine pochopit vysledky testova-
nia a ich potencialny vplyv na ¢lenov rodiny
(pozri zhrnutie €. 1).

2) SVALOVA BIOPSIA

Lekar vam moze odporucit svalovu biopsiu
(odobratie malej vzorky svalu na analyzu).

Geneticka mutdcia pri DMD znamena, Ze telo
nedokaze tvorit protein dystrofin alebo ho
neprodukuje dostato¢né mnozstvo. Svalova
biopsia méze ukazat mnozstvo dystrofinu
v svalovych bunkach (obr. €. 3).

Ak sa diagnézu podarilo potvrdit genetickymi
testami, svalova biopsia sa uz nemusi vyza-
dovat. AvSak v niektorych zdravotnickych
zariadeniach sa DMD méze diagnostikovat
prave pomocou biopsie. Genetické testy su
vzdy nevyhnutné, aj pri pozitivnom vysledku
biopsie, aby sa dala urcit konkrétna zmena
DNA alebo geneticka mutacia spdsobujuca
DMD.

Existuju dva typy testov, ktorym sa vzorka
svalu bezne podrobuje. Je to imunocyto-
chémia a imunobloting na dystrofin. Tieto
testy sa robia s cielom zistit pritomnost
alebo nepritomnost (absenciu) dystrofinu
a mozu poméct rozpoznat DMD od mier-
nejsich foriem ochorenia.

3) INE TESTY

V minulosti boli tradi€nou suc¢astou testov deti
s podozrenim na nervovo-svalové ochorenie
aj elektromyografia (EMG) a meranie vodivosti
nervov (tzv. ihlovy test). Odbornici sa zhoduiju,
Ze tieto testy NIE SU pre hodnotenie DMD
vhodné, ani potrebné.

Obrazok ¢. 3

Svalova biopsia:

NORMAL - zdravy sval s dystrofinom okolo
svalovych vigkien,

DMD - dystroficky sval s nedostatkom
dystrofinu

NORMAL




Zhrmutie ¢. 1

Preco je dolezité genetické
potvrdenie DMD

KONZULTACIE S GENETIKOM A TESTY NA
PRENASAGSTVO:

¢ Niekedy geneticka mutacia, ktora spésobuje
DMD, vznika nahodne. Povazuje sa to za spon-
tannu mutaciu. V ostatnych pripadoch mutaciu
prenasa na chlapcov matka.

e Matka, u ktorej je pritomna mutacia, sa nazyva
sprenasackou”, lebo méze preniest geneticku
mutaciu aj na svoje deti. Chlapci budu postih-
nuti DMD, zatial ¢o diev€atd sa samy stanu
prenasackami. Ak je matka testovana a gene-
ticka mutacia sa u nej podari diagnostikovat,
v buducnosti sa potom méze adekvatne roz-
hodnut o dalSom tehotenstve a jej pribuzné
(ostatné zeny v jej rodine, napr. sestry, netere,
dcéry) mézu tiez podstupit testy na pritomnost’
mutacie spésobujlcej DMD.

e Aj ked' zena nie je prenasackou, v pripade jej
buduceho tehotenstva existuje malé riziko,
pretoze mutdcia sa moze vyskytnut priamo
v jej vajicku alebo jeho bunkach. Toto sa na-
zyva “germinalny mozaicizmus” alebo ,zaro-
doc¢ny mozaicizmus*.

e V neskorsich fazach zZivota aj u prenasaciek
existuje malé riziko vzniku srdcovej slabosti
alebo dokonca slabost n6h. Poznanie, ¢i zena
je alebo nie je prenasacka, teda m6ze pomoct
pri identifikovani tychto rizik a Zene je mozno
v€as poskytnut adekvatne poradenstvo.

Mali by ste mat kontakt s genetikom, ktory vam
vSetky tieto suvislosti podrobne vysvetili.

ZARADENIE DO KLINICKYCH SKUSOK:

e V oblasti DMD v suc¢asnosti prebieha mnoho
klinickych skusok, ktoré su vzdy zamerané na
konkrétny typ mutdacie. Genetické testy (urée-
nie presnej mutacie pri DMD) su doblezité pre
to, aby sa dalo rozhodnut, ¢i je vas chlapec
vhodny zuc&astnit sa skuSok. Aby lekari lahsie
nasli chlapcov s DMD vhodnych na zaradenie
do klinickych skusok, mali by ste sa zaregistro-
vat' v tzv. registri pacientov.

NajddlezitejSou otazkou, na ktoru treba poznat
odpoved je, ¢i genetické testy, ktoré ste pod-
stupili, boli vykonané podla najnovSich Stan-
dardov, ktoré umoznuju presne identifikovat
typ mutacie. Inak mdze byt potrebné dalSie
testovanie. O tomto musite hovorit so svojim
lekdrom. Presna mutécia je potrebna aj pri re-
gistracii do registrov pacientov s DMD.

Podrobnosti o testoch, ktoré sa m6zu vykonat,
ako aj o ich ucinnosti/efektivnosti pri urceni
vSetkych detailov konkrétnej mutdacie, najdete
v hlavhom dokumente (vid odkaz v Uvode
prirucky).

Zoznam narodnych registrov DMD v krajinach ce-
Iého sveta je uvedeny na http://www.treat-nmd.
eu/dmd/patient-registries/national-registries/

Sucastou zoznamu je aj register Ceskych a slo-
venskych pacientov s DMD/BMD, ktory vznikol
z iniciativy zdruzenia Parent Project a nacha-
dza sa na pode Masarykovej univerzity v Brne.
http://dystrophy.registry.cz

Pristup do registra maju aj vybrani neurol6go-
via zo Slovenska. Pre viac informécii navstivte
uvedené internetové stranky a/alebo kontaktujte
Organizaciu muskularnych dystrofikov v SR.




4. NEUROLOGICKA STAROSTLIVOST -
zachovanie sily a funkCnosti

AKE VYSETRENIA BY SA MALI
UROBIT A KEDY

Vas syn by mal chodit na pravidelné pre-
hliadky k Specialistovi, ktory odborne sleduje
jeho vyvoj a rozpozna nezvycajné priznaky,
pri ktorych je potrebné dalSie hodnotenie
stavu. Je to dblezité pre rozhodnutie o dal-
Sej lieCbe, a to v najvhodnejSom &ase a pri
maximalnom Usili predist pripadnym prob-
Iémom. Odporuca sa, aby vas syn navstivil
lekara — v ramci moznosti — aspori raz za Sest
mesiacov, fyzioterapeuta alebo ergoterape-
uta priblizne raz za Styri mesiace.

Testy, ktoré sa pouzivaju na sledovanie
pacientov s DMD, sa m6zu na jednotlivych
klinikach od seba odliSovat. NajdblezitejSie
je pacienta pravidelne kontrolovat a tym
riadne sledovat jednotlivé postupy/zakroky.
Toto pravidelné hodnotenie by malo zaht-
nat testy, ktoré ukazuju vyvoj zdravotného
stavu, a to:

HODNOTENIE SILY. Silu mozno merat
réznymi spésobmi, aby sa ukazalo, Ci doslo
k zmene sily v jednotlivych kiboch.

HODNOTENIE ROZSAHU POHYBLIVOSTI
KLBOV: Sleduje sa vyvoj kontraktur (skra-
covania svalov a $liach) a stuhnutosti kibov,
a aby sa odporugili stre¢ingové cviky alebo
iné postupy, ktoré by mohli pomaéct.

CASOVE TESTY: Mnohé kliniky beZne me-
raju ¢as potrebny na vykonanie urcitej ¢in-
nosti, napr. ¢as potrebny na postavenie sa
z0 zeme, prejdenie uréitej vzdialenosti, alebo
prekonanie niekolkych schodov. Poskytuju
obraz o aktualnej zmene v zdravotnom stave
chlapca a o reakcii na lieCbu.

STUPNICA MERANIA MOTORICKYCH
FUNKCII: Je velké mnozstvo roznych stupnic,

ale va$a klinika by mala systematicky pouzi-
vat vzdy tu istu metodu. V réznych Stadiach
ochorenia mézu byt potrebné rézne stupnice
merania.

HODNOTENIE AKTIVIT KAZDODENNEHO
ZIVOTA: Toto umozni timu $pecialistov, aby
rozhodli, ¢i pacient potrebuje dal$iu pomoc,
aby bol samostatny.

LIECBA SVALOVYCH
SYMPTOMOV POMOCOU
LIEKOV (farmakologicka lie¢ba)

V suc¢asnosti sa uskuto¢nuje vela vyskumov
v oblasti novych liekov pre DMD. V tomto
materiali dali Specialisti iba odporucania,
kde uz dnes existuje dostato¢ny dbékaz
o Ucginnej lie¢be. Tieto odporuc¢ania sa v bu-
ducnosti zmenia, ked budu dostupné nové
dbkazy (napr. vysledky klinickych sku$ok).
V takom pripade sa prislusne upravia aj
prirucky.

CO SI TREBA ZAPAMATAT:

1. KedZe vas syn nema dystrofin, jeho svaly
budu postupne ochabovat a slabnut.

. Niektoré cviCenia a vycerpavajuce aktivity
mozu svalové poskodenie este zhorsit.

. Lekar rozumie progresii tohto ochabovania
svalstva a méze vasmu synovi pomoct pri-
pravit sa na dalSie kroky.

4. Je dolezité, aby lekar vedel, ako vaSmu
synovi funguju svaly, aby ¢o najskoér zacal
adekvatnu lieCbu.




Aj ked'sa vo vSeobecnosti o¢akava, Ze v bu-
ducnosti bude k dispozicii viac moznosti
lieCby, v sucasnosti jedinou farmakologic-
kou lie€bou svalovych symptémov DMD je
lie€ba steroidmi, na ktorej sa experti zho-
duju, a odporuc¢aju ju na zaklade dostatoc-
nych dbékazov o jej u€innosti. Tato kapitola
sa venuje podrobnému rozboru problema-
tiky steroidov. Farmakologicka lieCba inych
Specifickych symptémov DMD, ako napr.
kardiologické problémy, sa rozoberie na
inom mieste.

LIECBA STEROIDMI -
KROK ZA KROKOM

Steroidy sa pouzivaju pri mnohych inych
ochoreniach a skusenosti z ich vyuziva-
nim su v celosvetovom meradle rozsiahle.
Niet pochyb, Ze su osozné pre mnohych
chlapcov s DMD, tento osoh v§ak musi byt
v rovnovahe s rieSeniami moznych vedlaj-
Sich ucinkov, na ktoré myslime uz vopred.
Uzivanie steroidov je pri DMD velmi dblezité
a mali by sa s nimi v€as oboznamit vSetky
rodiny.

ZAKLADNE INFORMACIE

e Steroidy (tiez nazyvané glukokortikoidy
alebo kortikosteroidy) su jediné zname
lieky, ktoré pri DMD spomaluju ubuda-
nie svalovej sily a zhorSovanie moto-
rickych funkcii. Steroidy sa vyuzivaju, aby
pomohli dietatu ¢o najdlhSie samostatne
chodit, a tym podporili jeho zapojenie sa
do okolitého diania a neskor minimalizovali
problémy s dychacim, srdcovym a pohy-
bovym systémom. Znizuju aj riziko vzniku
skoliézy (zakrivovania chrbtice).

¢ Treba predchadzat a zvladnut vedl'ajsie
ucinky uzivania steroidov, ktoré treba
predvidat’ a pripravit' sa na ne. Musi sa
zasiahnut aktivne a v¢as, aby sa predislo
problémom, ktoré mozu byt velmi zavazné.
Vedlajsie Uc€inky pri uzivani steroidov byvaju
rozne a su uvedené v tabulke €. 1.

KEDY ZACAT A KEDY SKONCIT
S LIEGBOU STEROIDMI

e Zacat s lieébou steroidmi by sa malo
vtedy, ked su motorické funkcie die-
tata v tzv. stabilnej faze (,,faza plateau®)
t.j. ked" sa motorické schopnosti prestali
zlepSovat, ale nezacali sa ani zhorSovat.
Obycajne to byva priblizne medzi Stvrtym
a Siestym rokom Zivota. Neodporuca sa
podavat steroidy detom, ktoré eSte stale
dokazu rozvijat svoju motoriku, najma do
veku dvoch rokov.

€O SI TREBA ZAPAMATAT:

1. Steroidy su jedinymi liekmi, ktoré su
zname tym, ze spomaluju slabnutie
svalov.

. Vzdy povedzte lekarom a ostatnym posky-
tovatelom zdravotnej starostlivosti, ze vas
syn berie steroidy. Je to obzvlast dolezité
vtedy, ked' ma vas syn podstupit operaciu,
alebo ked  ma infekéné ochorenie ¢i zra-
nenie, pretoze steroidy mézu potlacovat
imunitu.

. Vas syn by nikdy nemal odrazu prestat
brat steroidy.

. Vas syn by mal pravidelne navstevovat’
lekara, ktory ma prax v podavani a pred-
pisovani steroidov. Vysvetli vam mozné
vedlajsie Ucinky a povie vam, &i hrozia aj
vasmu synovi.

¢ Pred zacatim takejto liecby by mal byt

chlapec uz kompletne zaockovany
v stlade s narodnym oc¢kovacim pla-
nom a mal by mat zaistenu imunitu
voéi ovéim kiahnam.

¢ Liecba steroidmi pri chlapcoch/mladych

muzoch, ktori uz nevedia samostatne
chodit, je individualna. Rozhodnutie
o jej zacati sa musi prekonzultovat’
s lekarom a mali by sa zohl'adnit’ aj su-
visiace rizikové faktory. Mnohi experti
odporuéaju pokracovat v liecbe steroidmi



u chlapcov, ktori ich uzivali v Case, ked eSte
chodili, aj po strate schopnosti chodit. Pri
nechodiacich pacientoch ide o to, aby sa
¢o najdlhsie udrzala sila hornych koné¢atin,
spomalila sa skoliéza a oddialilo sa zhorse-
nie respiracnych a kardiologickych funkcii.

Skuto€nost, ze jednotlivi lekari a jednotlivé
kliniky Gasto predpisuju rozne rezimy uziva-
nia steroidov, t.j. skutoénost, Ze je mozné
ziskat' rézne informacie o réznych liekoch
a rdznych davkovaniach, méze vyvolat zne-
pokojenie. Tato priru¢ka sa usiluje jasne
poukazat na spOsob, ako pouzivat steroidy
ucinne a bezpecne, a to na zaklade pravi-
delného hodnotenia ich fungovania a ved-
[ajSich uginkov (zhrnutie &. 2).

¢ Prednizén (prednizolén) a deflazakort
s dva typy steroidov, ktoré sa pri
DMD vyuzivaju najviac. Predpoklada
sa, ze funguju podobne. Ani jeden z nich
nie je jednoznacne lepsi ako druhy. Skusky

s tymito liekmi, ktoré sa pripravuju, su doé-
lezité a pomdzu nam lepsSie pochopit ich
Ucinky.

Volba konkrétneho steroidu zavisi od
jeho dostupnosti v danej krajine, od na-
kladov na jeho zaobstaranie, spésobu
podavania a od vnimania vedlajsich
ucinkov. Prednizén ma tu vyhodu, Ze nie
je velmi drahy a je dostupny vo forme
tabliet, aj v tekutej forme. Niekto méze
uprednostriovat deflazakort, pretoze pri
flom moze ist o trochu mensie riziko zvy-
Sovania hmotnosti.

Specialisti preferuji denné uzivanie ste-
roidov oproti inym alternativnym formam.
Vysledky prebiehajucich ¢i buducich stu-
dii vSak m6zu tieto odporucania upravit.



Zhrnutie C. 2

Davkovanie steroidov pri
zacati liecby a udrziavanie
davky pocas ich uzivania

Odporucana startovacia davka prednizéonu
je 0,75 mg/kg/den a deflazakortu 0,9 mg/
kg/den. Podava sa predpoludnim. Pri niekto-
rych detoch sa niekolko hodin po podani lieku
vyskytli kratkodobé poruchy spravania (hyper-
aktivita, naladovost). V takom pripade sa poda-
vanim liekov v popoludiajSich hodinach mézu
niektoré z tychto vedlajSich u€inkov zmiernit.

Pre chodiace deti sa davka obvykle zvysuje,
ako dieta rastie az dosiahne hmotnost asi 40
kg. Maximalna davka prednizénu je zvyCajne
30 mg/der a deflazakortu 36 mg/deri.

Nechodiaci mladi ludia na dlhodobe;j steroido-
vej liecbe maju obvykle viac ako 40 kg. Davka
prednizénu sa moéze znizit na 0,3 az 0,6 mg/
kg/den. | ked je to nizSia ako odporucané
davka 30 mg, ukazuje sa, ze vysledky su sku-
to€ne prospesné.

Pri rozhodovani o udrziavacej davke steroidov
sa vzdy zohladnuju faktory rastu, reakcia na
lieCbu a zataz vedlajSich ucinkov. Tieto faktory
sa pri kazdej navsteve lekara znovu posudzuju
podla vysledkov testov a hodnotenia vedlaj-
Sich ucinkov (t.j. ¢i sa tieto daju zvladnut alebo
tolerovat).

Pri chlapcoch s relativnhe nizkymi davkami
steroidov (niz§imi ako je Startovacia davka
na kilogram telesnej vahy), ktori zaénu vyka-
zovat pokles funkénosti, je dolezité pouva-
zovat nad prehodnotenim nastavenia liecby

v zaujme zachovania funkénosti. Davka sa
zvysi na cielovu hodnotu a chlapec sa potom
priblizne kazdé dva az tri mesiace podrobi vy-
Setreniam na hodnotenie prinosu liecby.

Neexistuje konsenzus o optimalnom davko-
vani steroidov pri nechodiacich chlapcoch.
Nie je znama ani ucinnost lie€by steroidmi na
prevenciu skoliézy, ani na stabilizaciu respirac-
nych a kardiologickych funkcii. Tato oblast si
vyzaduje dalSie Studium.

Poznamka OMD v SR: V Slovenskej republike nie je
deflazakort dostupny.




Zhmutie ¢. 3

Starostlivost pri liecbe
steroidmi

e Ak sa ukaze, ze vedlajsie ucinky su ne-
zvladnutel'né alebo netunosné, navrhne sa
znizenie davky asi o tretinu az Stvrtinu, a to
alebo telefonicky alebo navstevou u lekara
do jedného mesiaca, aby sa prehodnotilo
zvladanie vedlajsich Ucinkov.

e Ak sa pravidelné denné davkovanie stero-
idov prejavi v ich neznasanlivosti alebo
neznesitelnosti, pricom k zlepSeniu ne-
dojde ani po znizeni dennej davky, potom
je vhodné prejst na iny davkovaci rezim.

¢ Liecba steroidmi sa neodportica ukonéit’
ani v pripade nezvladnutelnych ¢€i netinos-
nych vedlajsich ucinkov, ak sa pred tym
aspon raz nevyskusalo znizenie dennej
davky ¢i iny rezim podavania steroidov.
Toto odporucanie plati rovnako pre chodia-
cich, ako aj pre nechodiacich chlapcov.

Ak sa ukaze, Ze Upravou davkovania stero-
idov alebo rezimu podavania steroidov sa
nedosiahne U€inné zmiernenie vyznamnych
vedlajSich ucinkov, s uzivanim steroidov sa
musi prestat. Ide o rozhodnutie, ktoré sa robi
individualne pri kazdom chlapcovi a v spolu-
praci s nim a jeho rodinou. Steroidy by sa
nikdy nemali vysadit naraz.




Zhmutie ¢. 4

Ostatné lieky a potravinové
doplinky

Experti uvazovali aj o inych liekoch a doplnkoch,
ktoré sa pri lieCbe DMD v niektorych pripa-
doch ukazali ako uc€inné. Preskimali vSetky
zverejnené informacie o tychto latkach, aby sa
presvedcili, ze dokazy o ich U¢innosti a bez-
pecnosti su dostato¢né, a preto ich vyuZitie
mozu odporucit.

Specialisti sa zhodli, Ze:

e Uzivanie oxandroléonu, anabolického steroidu,
sa neodporuca.

Bezpecnost pri uzivani botoxu na liecbu alebo
prevenciu kontraktur (skracovania svalov
a Sliach) pri chlapcoch s DMD sa neskumala,
a preto sa neodporuca.

LIECBA STERQIDMI
A VEDLAJSIE UCINKY
(zhrnutie €. 3 a €. 4; tabulka ¢. 1)

Len ¢o sa zacne s dlhodobou lieCbou stero-
idmi, je velmi dolezité zvladnut jej vedlajsie
ucinky. Kedze lie€ba steroidmi je hlavnym
farmakologickym druhom lie€by DMD, ne-
mali by sa do nej lahkovazne pustat ani
lekari ani samotna rodina, ale mal by ju
predpisovat len lekar s adekvatnymi odbor-
nymi skdsenostami.

Steroidy su jedinym liekom, na ktorom
sa experti zhodli a odporucaju ich. Aj ked
niektoré z liekov uvedenych v zhrnuti €. 4 sa

e Niet opory pre systematické uzivanie kreatinu.
Nahodne kontrolovana skuska s kreatinom pri
DMD nepreukazala jednoznaény osoh. Ak ma
osoba uzivajica kreatin problémy s obli¢kami,
musi s jeho uzivanim prestat.

Momentéalne sa nedaju odporudit ani dalsie
vyzivové doplnky alebo lieky, kioré sa niekedy
pri lie€be DMD pouzivaju, vratane koenzymu
Q10, karnitinu, aminokyselin (glutamin, ar-
ginin), protizapalové a antioxidac¢né doplnky
(rybi olej, vitamin E, vytazky zo zeleného €aju,
pentoxyfilin) a inych (napr. bylinnych a rastlin-
nych extraktov). Specialisti sa zhodli na tom, Ze
v sucasnosti podla dostupnej odbornej litera-
ture nie je dost dokazov o ich ucginkoch.

Specialisti sa zhoduju, Ze v tejto oblasti sa musi
robit dalsi vyskum. Vyjadruju podporu aktiv-
nemu zapojeniu sa rodin do ¢innosti na pomoc
rozvoju novych poznatkov, ako su registre pa-
cientov a klinické skusky.

pouzivaju velmi ¢asto, zatial nie je dost do-
kazov, aby sa dalo povedat, ¢i su alebo nie
su tieto dalSie doplnky skuto&ne ucinné. Ak
uvazujete, ze budete brat nové lieky, alebo
Ze chcete niektory vysadit, vzdy sa musite
poradit so svojim lekarom.

Tabulka €. 1 predstavuje suhrn zakladnych
vedlajSich ucinkov pri uzivani steroidov,
ktoré treba sledovat, a obsahuje aj uzitocné
protiopatrenia. Faktormi, ktoré treba zohl'ad-
nit pri udrziavani &i znizovani dennej davky
steroidov, suU reakcia na lieCbu, hmotnost
a rast, ako aj to, &i sa prejavuju a zvladaju
vedlajSie ucinky.




Tabulka C. 1

VEDLAJSIE UGINKY PRI STEROIDOCH: ODPORUCANIA A PROTIOPATRENIA

Su tu uvedené niektoré z najCastejSie sa vyskytujlcich dlhodobych vedlajsich ucinkov pri uzivani
steroidov pri dospievajucich detoch. Je doleZité si uvedomit, Ze kazdy ¢lovek reaguje na liecCbu
steroidmi individualne. KIli¢om k UspesSnému uZzivaniu steroidov je byt si vedomy potencialnych
vedIajSich ucinkov a predchadzat im, ¢i ich aspon v pripadoch, kedy to je mozné, redukovat.
Redukcia davky steroidov je nevyhnutna v pripadoch, kedy su vedlajsie Ucinky nezvladnutelné
alebo nelinosné. Ak sa toto opatrenie ukaze ako nedostatocné, potom je este pred definitivnym
zastavenim lieCby steroidmi potrebna bud’ dalSia redukcia davky, alebo Uprava davkovacieho
rezimu.

Komentar a odporiéané metédy Otazky na zamyslenie sa a na

sledovania vedlajSich G€inkov konzultacie s lekarom

VSeobecné Pred zaciatkom lie€by steroidmi Je délezité, aby sa cela rodina
a kozmetické sa vSetky rodiny musia stravovala rozumne, aby sa za-
. . oboznamit s informaciami medzilo nadmernému zvySovaniu
Alelegrele i e o stravovani. Treba ich upozornit  hmotnosti. Poradte sa v otazkach
Obezita ze steroidy zvysuju chut do jedla.  vyzivy a diét celej rodiny.
Cushingoidny vzhlad Casom bude plnost tvare a lic Pozorné sledovanie stravovania
(zaoblenie tvare) ovela viditelnejsia. a obmedzenie prijmu cukru a soli

pomaha obmedzit zvySovanie
hmotnosti a méze minimalizovat
efekt tzv. cushingoidného

vzhladu.
Nadmerny Klinické testy Toto vacsinou nebyva zavaznym
rast ochlpenia priznakom, ktory by znamenal
(hirzutizmus) zmenu vV lieCbe.
Akné, tinea, Prejavuju sa najma pri Pouzite Specialne pripravky
bradavice dospievajucich (aj na lekarsky predpis)

a neponahlajte sa so zmenou
davkovania steroidov, pokial
priznaky nespdsobuju
emocionalne problémy.

Spomalenie rastu V ramci vSeobecnej Spytajte sa syna, €i ho trapi
starostlivosti sledujte vySku jeho vyska. Ak ano, konzultujte
najmenej kazdych 6 mesiacov s lekarom, &i treba navstivit
(vySka pri DMD nizSia aj bez endokrinologa.

lie¢by steroidmi).



VedlajsSie ucinky

Oneskoreny zagiatok
puberty

Negativhe zmeny
spravania sa
(viac informécii je
v 10. kapitole)

Potlacovanie
imunity a éinnosti
nadobliciek

Komentar a odporuéané metédy
sledovania vedlajsich uc¢inkov

Sleduijte priebeh.

Spomerite si na akykolvek
pripad v rodine, kedy doSlo
k oneskorenému vyvoju
pohlavnej zrelosti.

Zaznamenajte si typicku

naladu, temperament

(povahu) a hyperaktivitu
(ADHD). Uvedomte si, Ze tieto
ukazovatele sa v prvych Siestich
tyzdrioch lieCby steroidmi
docasne zhorsia.

Uvedomte si riziko vaznych
infekcii a nutnost promptne
zareagovat aj v pripade mensich
infekcii.

Informujte zdravotnicky
personal o tom, Ze vase dieta sa
lieci steroidmi a noste so sebou
prislusny preukaz.

Zabezpecte, aby sa lieCba
nahle neprerusila, t.j. aby neboli
steroidy vysadené naraz.

Je velmi dolezité, aby sa
pacient, ktory sa podrobuje
lieCbe steroidmi, nevynechal
davku v ¢ase dlh§om ako 24
hodin, najma ak sa neciti dobre.

Otazky na zamyslenie sa a ha
konzultacie s lekarom

Rozpravajte sa o puberte.
Pytajte sa syna, ¢i ho trapi, Ze sa
oneskoruje.

Poradte sa s lekarom, ¢i je
potrebné endokrinologické
vySetrenie, ak to znepokojuje vas
alebo vasho syna.

Zvazte, Ci by sa zakladné
problémy nemali vyrieSit' eSte
pred lieCbou steroidmi, napr.
konzultaciou o ADHD. Méze
poméct zmena €asu podavania
steroidov (napr. neskor cez
den). Poradte sa s lekarom, aby
zvazil, ¢i netreba tieto problémy
konzultovat so Specialistom na
poruchy spravania.

Pred zaciatkom lieCby steroidmi
dajte syna zaockovat proti ovéim
kiahnam (varicella). V opaénom
pripade pri kontakte s varicellou
vyhladajte lekara.

Ak je vo vasom regidne problém
s TBC, mbze byt potrebné
osobitné sledovanie.

Konzultujte so svojim lekarom,
ako postupovat pri vypadku
steroidov, napr. ¢i zagat uzivat
prednizoldn, ked' bol do¢asne
nedostupny deflazakort, alebo ¢&i
budete potrebovat intravenézne
davkovanie pri chorobe alebo
pocas hladovky.

Poradte sa s lekarom

o intravendznej aplikacii
jednorazovej davky
metylprednizolénu pri
chirurgickom zakroku alebo pri
vaznom ochoreni.

Ak chlapec neprijima potravu,
podavajte mu steroidy
intravendzne.



VedlajsSie ucinky

Hypertenzia

Intolerancia glukézy

Gastritida/
gastroezofagealny
reflux

Pepticky vred

Katarakta (Sedy
zakal)

Komentar a odporiuéané metédy

sledovania vedlajsich ucinkov

Sledujte krvny tlak pri kazdej
navsteve lekara/kliniky.

Pri navsteve lekara/kliniky si
nechajte skontrolovat mnozstvo
cukru v moci pomocou meracej
tyCinky.

Informuijte sa o zvySenom
moceni alebo zvysenom pocitu
smadu.

Sledujte priznaky refluxu
(palenie zahy).

Oznamte priznaky bolesti
zaludka, pretoze tieto mézu
znamenat poskodenie sliznice
zaltdka.

V pripade anémie alebo
pozitivnej anamnézy sa
kontroluje pritomnost krvi
v stolici.

Vysetrenie zraku jedenkrat
rocne.

Otazky na zamyslenie sa a na
konzultacie s lekarom

Ak sa zvysi krvny tlak, prvym
uzitoénym krokom moéze byt
obmedzit prijem soli &i redukcia
hmotnosti.

Ak to nepoméze, lekar by mal
uvazovat o lie€be pomocou ACE
alebo betablokatorov.

Ak su testy mocu pozitivne,
moéZzu byt potrebné aj krvné
testy.

Vyhybaijte sa pouzivaniu
nesteroidnych antizapalovych
liekov (NSAID), ako napr. aspirin,
ibuprofen, naproxén.

Ak sa ukazu symptémy, mézu sa
pouzit lieky a antacida.

Vyhybajte sa pouzivaniu NSAID
(aspirin, ibuprofen, naproxén).

Ak sa ukazu symptémy, mézu sa
pouzit lieky a antacida.

Poradte sa s gastroenterolégom.

Ak sa vyskytne Sedy zakal,
ktory ovplyvriuje videnie, zvazte
prechod z prednizolénu na
deflazakort.

Vyhladajte pomoc oftalmoldga
(o&ného lekara).

Sedy zékal, ktory ovplyviiuje
videnie, sa musi liecit.



Pokles obsahu
mineralov v kostiach
a zvysené riziko
vzniku zlomenin

Myoglobinuria

(Mo¢ ma tmavu farbu,
pretoze obsahuje
Stiepne produkty
svalovych proteinov.
Treba kontrolovat’

v laboratoriu)

Pozorne sledujte vyskyt
zlomenin.

Raz ro€ne podstupte DEXA
vySetrenie na zistenie hustoty
kosti.

Raz ro€ne treba dat vysetrit
hladinu vitaminu D v krvi
(idealne na konci zimy) a ak je
nizka, dopifajte ju vitaminom
D3.

Dietolég zhodnoti prijem
vapnika a vitaminu D.

Informujte sa o nenormalnej
farbe mocu po cviceni - testy
mocu.

V zavislosti od hladiny vitaminu
D v krvi sa tento moze uzivat vo
forme vitaminovych doplnkov.
Hladinu vitaminu D znova
skontrolujte po troch mesiacoch
lieCby.

Pomébct moézu aktivity
ovplyviujuce hmotnost.
Presvedcte sa, ze v strave
prijimate dost vapnika,

v opacnom pripade ho treba
doplnit formou vyZivovych
doplnkov.

Vyvarujte sa intenzivneho
cvicenia a excentrickych cvikov,
napr. behu z kopca alebo
skakaniu na trampoline.
Délezity je riadny prijem

tekutin. Ak podobné priznaky
pretrvavaju, treba si nechat
vySetrit aj oblicky.
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5. REHABILITACNA STAROSTLIVOST -
fyzioterapia a ergoterapia

Ludia s DMD potrebuju mat pocas zivota
pristup k réznym druhom rehabilitacnej
starostlivosti. VA¢Sinu z nich zabezpedi fy-
zioterapeut a ergoterapeut, ale mozno bude
potrebnd aj pomoc napr. $pecialistov na
rehabilitaciu, ortotikov (odbornici na navrh-
nutie a vyrobu ortéz), poskytovatelov vozi-
kov a inych pomocok. Zapojeny moze byt aj
chirurg z oblasti ortopédie.

Pri rehabilitacnej starostlivosti je kltuco-
vou ¢astou kompletna starostlivost na
zachovanie pruznosti svalstva a pred-
chadzanie vzniku kontraktur.

Ciel'om natahovania (strecingu) je zacho-
vanie funkcénosti a pohodlia. Toto sleduje
fyzioterapeut, ale natahovanie musi byt
sucastou kazdodennej domacej rutiny.

Pri DMD existuje vela faktorov, ktoré pri-
spievaju k tomu, ze kiby stuhnu a vznikaju
kontraktury. To znamen3, Ze svaly su v do-
sledku obmedzeného pouzivania a poloho-
vania stale menej elastické. Prispieva k tomu
aj nerovnomernost svalstva okolo kibov (t.].
jeden je silnejsi nez druhy). Udrziavanie
dobrého rozsahu pohyblivosti a symetria
réznych kibov je délezita. Pomaha to udrzat
si ¢o najlepsiu funkénost, zabrariuje vzniku
fixnych deformit a tiez problémom suvisia-
cim s napinanim pokozky.



Zhmutie €. 5

Kompletna starostlivost na
zachovanie pruznosti svalstva
a predchadzanie vzniku
kontraktur

¢ Klucovou kontaktnou osobou pri kontrakturach

je vas fyzioterapeut. V idealnom pripade by ste
mali chodit na kontrolu k fyzioterapeutovi -
$pecialistovi kazdé styri mesiace, ktory dopifia
pravidelnu starostlivost miestneho fyzioterape-
uta. Svalstvo by ste mali natahovat Styrikrat az
Sestkrat tyzdenne a postupne by sa to malo
stat' kazdodennou rutinou.

Pre efektivne natahovanie proti vzniku kontrak-
tur mézu byt potrebné rézne techniky (strecing,
pouzitie dlah, pombécok umoznujucich postavit
sa), ktoré vam ukaze fyzioterapeut.

Délezité je pravidelné natahovanie svalov v ob-
lasti €lenka, kolena a v bedrovej oblasti. Neskér
bude nevyhnutné natahovanie svalov hornych
kong¢atin, predovSetkym prstov, zapastia, lakta
a pleca. Ostatné oblasti, ktoré treba natahovat,
sa mézu stanovit individualne.

VOZIKY, PODLOZKY NA
SEDENIE A OSTATNE POMOCKY

Na zachovanie sily je v ranej faze cho-
denia vhodné na dlhSie vzdialenosti
pouzit skuter, kocik alebo vozik. Ak
vas$ syn za¢ne dlhodobo pouzivat vozik,
bude treba sledovat jeho polohu vo vo-
ziku a zvyc€ajne aj vozik individualne
prisposobit.

S postupnym pribuadanim problémov pri
chodeni sa odporuc¢a poskytnut elektricky

Dlahy na no¢né nosenie (AFOs) sa mézu pouzit
ako pomocka pri kontrakturach ¢lenka. Musia
byt vyrobené na mieru, nemali by sa pouzivat
komeréne dostupné vyrobky. Po Uplnej strate
schopnosti chodit sa na denné nosenie mézu
pouzit ortézy. Neodporucaju sa vsak pre chlap-
cov, ktori eSte vedia chodit.

Ked' sa chddza stane prili§ obtazna alebo ne-
mozna, dlahy na celt dolnu konéatinu (KAFO)
moézu byt uzitocné ako nastroj na kontrolu
stuhnutosti kibov a na prediZenie obdobia
chodze a na oddialenie skoliozy.

Ked' chlapci celkom prestanu chodit, odpo-
rd¢aju sa pomocky na statie (Specialny ram -
stander alebo Specialny vertikalizaény vozik).

Polohovacie ortézy su vhodné pre chlapcov so
stuhnutymi ohybaémi ukazovaka

V niektorych pripadoch sa odporuca aj chirur-
gicky zakrok ako prostriedok predizenia ¢asu
samostatnej chodze. Ide vSak o prisne indivi-
dudlny pristup. Viac informacii o moznostiach
je dostupnych v hlavhom dokumente (vid’
odkaz v uvode prirucky) .

vozik, a to radSej skér, ako neskoro. Prvy
elektricky vozik by sa mal prispésobit na
optimalne pohodlie a spravne drzanie tela
jeho uzivatela. Niektori Specialisti odporu-
¢aju aj elektricky vozik umoznujuci posta-
vit sa.

Casom sa sila hornych kongatin stane
problematicka. Fyzioterapeuti a ergo-
terapeuti pomézu odporuc¢enim kom-
penzaénych pomdcok na zachovanie
samostatnosti. Najlepsie je vopred mys-
liet na pomdcky, ktoré najlepsie podporia




nezavislost a zapojenie sa do okolitého
diania, a planovat si ich v dostato¢nom
predstihu, aby sa poskytli v spravnom
Case.

V neskorej faze chodenia a vo fazach po
strate schopnosti chodit mézu byt po-
trebné aj iné pomdcky a Upravy prostre-
dia, ktoré budu pomahat pri zdolavani
schodov, presunoch, jedeni, piti, otacani
sa v posteli i pri kipani.

Zhmutie C. 6

Komplexna starostlivost’
a liecba bolesti

Je délezité pytat sa chlapcov/mladych muzov
s DMD, ¢i ich trapi bolest, venovat sa tomuto
problému a vhodne ho riesit. Zial, dnes sa vie
o bolesti pri DMD zatial velmi malo. Potrebny
je dalsi vyskum. Ak ma vas syn bolesti, musite
o tom hovorit s lekarom a vysvetlit mu, ze ide
o skutoény problém.

¢ Pre efektivne zvladanie bolesti je dolezité
zistit, preco bolest vznika, aby lekari mohli
primerane zasiahnut.

e KedZe bolest byva ¢asto vysledkom problé-
mov s drzanim tela a obtaznym dosahovanim
pohodinej polohy, medzi takéto zasahy patri
poskytnutie vhodnych a prispésobenych
ortéz, podloziek na sedenie, matracov

(napr. antidekubitny matrac) a zabezpece-
nie pohybu, ako aj poskytnutie Standardnej
farmakologickej lie€by (ako su napr. svalové
relaxanty, protizapaloveé lieky). Malo by sa mys-
liet' aj na interakcie s inymi liekmi (napr. stero-
idmi a NSAID) a na suvisiace vedlajsie ucinky,
najma tie, ¢o by mohli ovplyvnit ¢innost srdca
a respiracného systému.

¢ Vo vzacnych pripadoch sa méze predpisat’
ortopedicky zakrok, najma ak sa bolest neda
zvladnut inymi spésobmi a operacia by mohla
pomoct. Bolest chrbta, najma u chlapcov lie-
¢enych steroidmi, znamena, Ze lekari by mali
pozorne sledovat pritomnost zlomenin stav-
cov chrbtice, pri ktorych sa bolest dobre
zvlada pomocou bisfosfonatov.







6. ORTOPEDICKA STAROSTLIVOST -
pomoc pri problémoch s kostami a klbmi

U ludi s DMD, ktori sa nelieCia kortikostero-
idmi, je 90% pravdepodobnost vzniku prog-
resivnej skoliézy (bo¢né zakrivenie chrbtice,
ktoré sa Casom zhorsuje). Ukazalo sa, Ze kaz-
dodennou lieCbou sa da znizit riziko vzniku
skoliézy alebo aspon oddialit jej vznik. K pro-
aktivnemu pristupu na zvladnutie rizika vzniku
skoliézy patri:

Sledovanie

¢ Starostlivost o chrbticu by mala zahinat’
aj sledovanie vzniku skoliézy. Vykonava
sa to formou klinického pozorovania
esSte vo faze chodenia, a ked sa skoli-
6za prejavi, aj pomocou rontgenu chrb-
tice. V obdobi, ked vas syn uz nechodi, je
klinické zhodnotenie pritomnosti skolidzy
zakladom kazdej navstevy kliniky/lekara.

¢ Priblizne v obdobi, ked sa vas syn stane
zavisly od vozicka, by sa mal réntgen
chrbtice robit ako zakladné vysetrenie.
Treba Specidlny rontgen, ktory posky-
tuje dva pohlady na celu chrbticu. Ak sa
vyskytnu problémy, réntgenové vySet-
renie by sa malo robit aspon raz ro¢ne.
Prestavka medzi dvoma réntgenovymi vy-
Setreniami dlhSia ako rok v sebe nesie ri-
ziko, Ze sa nepodchyti zhorSenie skoliozy.
Ked' chlapec prestane rast, rontgenové
vySetrenia su potrebné, iba ak nastanu
zmeny v jeho klinickom stave.

Profylaxia (preventivne
opatrenia)

* Venujte stalu pozornost spravnemu drza-
niu tela (t.j. zabrante vzniku asymetrickych
kontraktur u chlapcov, ktori e§te mézu cho-
dit), spravnemu sedeniu na voziku na pod-
poru symetrie chrbtice a panvy a extenzie

(natahovaniu) chrbtice. Nie je vhodné sku-
Sat ortézy na fixaciu chrbtice a ich pouzi-
tim oddalovat pripadnu operaciu. Mozu sa
pouzit vtedy, ked' sa zakrok neméze urobit,
alebo ak neprichadza do uvahy ako jedna
Z moznosti.

Liecba

e Zadna spinalna fazia (ide o typ operacie)
sa indikuje, ak stupen zakrivenia (znamy
ako Cobbov uhol) pri chlapcoch, ktori esSte
stale rastu, a ktori neuzivaju steroidy, je
vacsi ako 20°. Cielom operéacie je udrzat
¢o najlepsie drzanie tela pre zachovanie
pohodlia a funkénosti. Ak chlapci uzivaju
steroidy, je mensSie riziko zhor$enia, a roz-
hodnutie o operacii sa mbéze nechat az na
¢as, ked Cobbov uhol dosiahne viac ako
40°.

CO SI TREBA ZAPAMATAT:

1. Chlapci a mladi muzi s DMD maju slabé
kosti, najma ak uzivaju steroidy.

. Pre vasho syna je dolezity spravny prijem
vapnika a vitaminu D, aby sa mal silné
kosti.

. Lekar by mal pozorne sledovat chrbticu
vasho syna hned, ako prestane chodit,
najma vtedy, ak je este stale vo vyvoji
(rastie), kedZe skoliéza sa dokaze rychlo
menit.

. Kltc¢om k Uspesnej operacii chrbtice — ak
je potrebna - je najst skuseného chirurga
a adekvatnu pozornost venovat dychacim
svalom a srdcu.

. Ak vas syn trpi bolestami chrbta, mali by
ste navstivit lekara.




e Je dblezité prekonzultovat s chirurgom, aky
typ operacie je potrebny a otvorene prejavit

zhrnutie €. 7). Na stanovenie parametrov
najlepsej praxe si vSak tato oblast vyza-

vSetky pochybnosti, ktoré vas trapia.

Starostlivost o kosti

e Starostlivost o kosti pri DMD je délezita
rovnako vo faze chodenia, ako aj vtedy,
ked' uz chlapec nechodi. Chlapci s DMD
maju v ktoromkolvek veku slabé kosti,
najmé ak uzivaju steroidy. Maju mensiu
hustotu minerdlov v kostiach a su vysta-
veni vysSiemu riziku zlomenin v porovnani
s ostatnou populdaciou.

Starostlivost pri zlomeninach
dlhych kosti

e Zlomenda noha méze vazne ohrozit dalsiu
chlapcovu schopnost chodenia. Preto by
sa mala zvazit aj operacia s cielom ,vratit”
chlapca s DMD ¢o najskoér spat na nohy.
Ak zlomenina vznikne, postarajte sa, aby
sa o tom dozvedel vas$ fyzioterapeut.

¢ Ak si zlomi nohu chlapec, ktory eSte stale
dokaze chodit, treba internu fixaciu (chi-
rurgicky zakrok na €o najrychlejSiu sta-
bilizaciu zlomeniny), ktord mu opétovne
umozni chodit a da mu najvacsiu Sancu
nadalej si zachovat schopnost chodze.

¢ Pri nechodiacich chlapcoch sa zlomena
noha musi bezpe&ne oSetrit pomocou
dlah alebo sadry, aby sa zohladnila
funkéna poloha konc¢atiny a mozny vznik
kontraktur.

Zdravie kosti vSeobecne

e Je zname, Ze lieCbou steroidmi sa zvySuje
riziko nizkej hustoty kosti, a spaja sa s fiou
riziko vzniku zlomenin stavcov chrbtice.
Tieto typy zlomenin sa u chlapcov, ktori
neuzivaju steroidy, zvy€ajne nevyskytuju.
Hustota kosti sa méZe vyhodnocovat
pomocou krvnych testov, skenov kosti
a inymi typmi réntgenovych snimok (pozri

duje eSte dalsi vyskum.

Zhrnutie ¢. 7

Starostlivost o kosti

ZAKLADNE FAKTORY VPLYVAJUCE
NA ZHORSENE ZDRAVIE KOSTi SU:

znizena pohyblivost
slabnutie svalov

lieCba steroidmi.

MOZNA MEDIKACIA:

Vitamin D - je potrebny, ak ho ma
chlapec naozaj malo; pri detoch by sa
malo uvazovat o jeho podavani vo forme
vitaminovych doplnkov.

Vapnik — najlepsie je prijimat ho v potrave;
vitaminové doplnky by sa mali pouzit,

ak jeho prijem stravou nie je dostatoc¢ny,
avsak az po konzultacii s dietolégom.

Bisfosfonaty — intravenézne podanie
bisfosfonatov sa odporuca pri zlomeninach
stavcov chrbtice.




7. PLUCNA STAROSTLIVOST -
starostlivost o dychacie svaly

Kym chlapci chodia, zvy€ajne nemaju prob-
Iemy_ S dy.chanllm Ci ,vykasllavanlm.. Kgdze &0 SI TREBA ZAPAMATAT:
postihnutie dychacich svalov prichadza
s celkovym zhorSovanim ochorenia, po-

N ., ) - . Uschovaijte si kopiu posledného testu pluc
stupne vznika aj riziko plucnych infekcii,

svojho syna, aby ste ju v pripade potreby

Casto v dosledku neucinného vykasliava- mohli ukazat ktorémukolvek oSetrujicemu
nia. Neskér vznikaju problémy s dychanim lekarovi.

pocas spanku. S pribudajucim vekom mébze

byt potrebna podpora dychania uZ aj cez . Vas syn by nikdy nemal dostat inhalaénu
defi. KedZe ide o postupny rozvoj prob- anestéziu alebo liek sukcinylcholin.

Iémov, proaktivny a planovany pristup

8 . ; . , i . Pred operaciou by vasmu synovi mali
v plucnej starostlivosti by mal vychadzat e y X

skontrolovat ¢innost pluc. Skryté problémy

z primeraného sledovania, profylaxie a in- treba podchytit véas, aby sa mohli
tervencie. V time poskytujiucom zdravotnu promptne riesit.

starostlivost musi byt lekar a terapeut so

skusenostami s neinvazivhou plticnou ven- .V pripade plucnej infekcie bude vas
tilaciou a suvisiacimi technikami na zvyse- syn potrebovat antibiotika a pomoc pri

nie mnozstva vzduchu, ktory sa dostane vykasliavani.

do pltc (tzv. zvySovanie objemu pltic) a so . Priznaky hypoventilacie a slabého kasla

skusenostami s asistovanym kaslom manu- treba sledovat a ohlasit oSetrujicim

alnym sp6sobom alebo pomocou pristrojov lekérom, aby sa mohlo zaéat s lieGbou.

(mechanické techniky).

. Ak vaSmu synovi poklesne pocas choroby
alebo zranenia hladina kyslika v krvi, lekar
musi dékladne zvazit podavanie kyslika,
pretoze sa tym chlapcovi méze znizit jeho
vlastna potreba dychat.




Sledovanie

e Kym chlapec s DMD chodi, minimalne
vysetrenie ¢innosti pltc (ako napr. aspon
raz ro€ne meranie tzv. vynutenej vitalnej
kapacity pluc, skratene FVC) postacuje
dietatu na to, aby sa riadne oboznamilo
s s pristrojmi a timu na zhodnotenie do-
siahnutej maximalnej funkénosti pluc.

¢ Hlavny doraz na posudenie stavu pltuc
sa kladie az po strate schopnosti chodit.
Toto posudenie by malo zahffiat meranie
FVC a maximalneho mnozstva vzduchu
vydychovaného pri kasli. Uzito€né mézu
byt aj iné prostriedky, vratane merania
hladiny kyslika v spanku, ktoré by sa mali
postupne aplikovat. Frekvencia takéhoto
vyhodnocovania zavisi od fazy ochorenia,
avSak meranie FVC by sa malo robit” mini-
malne raz za Sest mesiacov.

Ako vas syn rastie, je dolezité venovat’
pozornost priznakom, ktoré mozu na-
znacovat' problémy s dychanim. Ak sa
nazdavate, Ze ma niektoré z tychto pri-
znakov, treba ich oznamit oSetrujucemu
lekarovi. Kontaktujte ho, ak vas syn:

e prekonava dlhsSie trvajuce ochorenie
zjavne s miernou infekciou hornych dy-
chacich ciest. Napr. sa pomaly zotavuje
z bezného prechladnutia, pricom nachlad-
nutie prejde do zapalu priedusiek a zahlie-
nenia pluc, ktoré si ¢asto vyzaduju lieCbu
antibiotikami;

¢ je unavenejsi ako obyc¢ajne;

ma plytké dychanie, vyzera, Ze sa nevie
nadychnut, alebo ma problémy dokongit
vetu;

e rano alebo po cely deri ma bolesti hlavy;
Casto je bezdbévodne ospaly;

* ma problémy so spankom, ¢asto sa budi,
nevie sa prebudit alebo ho prenasleduju
no¢né mory;

budi sa, lebo sa neméze nadychnut alebo
hovori, Zze ma busenie srdca;

e ma problém udrzat svoju pozornost.

Predchadzanie problémom

e Pre osoby vo veku od dvoch rokov je pred-
pisané ockovanie proti pneumokokom.
Moéze sa vyzadovat aj jeho opakovanie,
ak to je v danej krajine bezna prax. Kazdy



rok sa indikuje aj pravidelné o¢kovanie
proti chripke. Obe ockovania sa mézu
podat aj chlapcom lie€enym steroidmi,
aj ked reakcia ich imunitného systému
mdze byt znizena. V sucasnosti sa daju
ziskat’ detailné informacie o o¢kovani,
jeho kontraindikaciach a rozvrhu z r6z-
nych zdrojov v kazdej krajine. Je velmi
dolezité dodrziavat aktualnu ockovaciu
politiku, kedZze tato sa moze pravidelne
podla novych poznatkov menit, ako
napr. v pripade vyskytu chripky H1N1
v roku 2009.

Kalendar povinného o¢kovania v Slovenske;j
republike, ktory sa kazdoro¢ne aktualizuje,
najdete na internetovej stranke:

http://www.sprievodcaockovanim.sk/povinne-
ockovanie-na-slovensku/aktualny-ockovaci-
kalendar.html

e Ak sa vyskytne infekcia pluc, potom by
sa okrem asistovaného kasla (manualne
aj mechanické metédy) malo uvazovat aj
s nasadenim antibiotik.

Zakroky/Intervencie (vyzaduju si
Specialne znalosti a sklisenosti)

e Zakroky zavisia od Stadia ochorenia.
Uzitocné méze byt predovSetkym zvy-
Senie mnozstva vzduchu, ktory prenikne
do pluc pri hlbokom dychani (techniky na
inflaciu pluc). S postupom ochorenia sa
ucinnost’ vykasliavania stale zhorsuje
a mézu mu poméct napr. ruéné alebo
asistované techniky vykasliavania.
Postupom ¢asu bude podpora potrebna
najprv na dychanie v noci a neskér aj cez
den (neinvazivna no¢na/denna podporna
ventilacia) spolu s rozvojom symptémov
uvedenych na predchadzajucej strane
v Casti nazvanej Sledovanie. Podpora
dychania pomocou neinvazivnej ventila-
cie je velmi délezity nastroj na udrzanie
dobrého zdravotného stavu. Ventilacia

sa moze aplikovat' aj prostrednictvom
trubicéky chirurgicky umiestnenej v hrdle
(tracheostomia) v zavislosti od miestnych
zvyklosti (znama aj ako invazivna venti-
laéna podpora). VSetky tieto spominané
zékroky mézu udrzat chlapcov zdravych
a zabranuju vzniku akutnych ochoreni.

Déraz na dychanie sa vyZaduje predo-
vSetkym v obdobi pred planovanym chi-
rurgickym zakrokom (pozri aj 11. kapitolu,
kde su uvedené opatrenia v oblasti dy-
chania v pripade operacie).

Zhrnutie C. 8
DOLEZITA VYSTRAHA

V neskorsich stadiach DMD by sa doplin-
kova kyslikova terapia mala pouzivat
maximalne obozretne.

Aj ked kyslikova terapia o€ividne zvySuje
hladinu kyslika v krvi, jej pouzitie moze pre-
kryt niektoré zasadné pri¢iny zhorSeného
stavu pacienta, ako napr. zlyhanie plic
alebo plytké dychanie.

Kyslikova terapia méze znizovat intenzitu
dychania a viest k zadrzovaniu CO2 (re-
tencia CO2).

Pravdepodobne bude potrebné pouzit me-
tédy asistovaného manualneho a mechanic-
kého vykasliavania a neinvazivnu ventilacnu
podporu. Pouzitie kyslikovej terapie ako
nahrada uvedenych dvoch metdéd sa ne-
odportiéa a moéze byt NEBEZPECNE.

Ak sa podava kyslik — a niekedy sa mo6ze
stat, Zze sa musi podat — velmi pozorne sa
musia sledovat krvné plyny a/alebo by sa
mala zaroven poskytovat aj asistencia pri
dychani.




8. KARDIOLOGICKA STAROSTLIVOST -
starostlivost o srdce

Cielom starostlivosti o kardiologicky systém Sledovanie
pri DMD je skoré odhalenie a lieCba poru- i j . .
chy ¢innosti srdcového svalu, ktoré bezne * Zakladné hodnotenie cinnosti srdca

sprevadzaju celkové zhorSovanie ochorenia. b}' sa 'rnalo vykonat_v case potvrdenia
Obvykle je to kardiomyopatia — postihnutie dlagnozy.a-leblo najn?skor vo veku 6
srdcového svalu alebo problémy so srd- rokov. Minimalne vysetrenie by malo
covym rytmom, ktoré vedu napr. k palpita- zahtriat e_Iektrokardlogram (EKG)
ciam, t.j. buseniu srdca. KedZe sa to ¢asto a echokardiogram.

deje ,v tichosti” (t.j. bez rozvoja nejakych vi- e Hodnotenie &innosti srdca by sa malo
ditelnych priznakov), je treba dat si na ocho- vykonavat aspon raz za dva roky az
renia srdca pozor, aby sa mohlo promptne do veku 10 rokov. Priblizne od veku
zacCat s lieCbou. Klu¢ovymi faktormi pritom 10 rokov, alebo ak sa prejavia priznaky
su sledovanie a proaktl'vny prl'stup. Musite a symptémy skar, komp'etné hodno-
sa presvedCit, Ze v time vasich lekarov je aj tenie &innosti srdca by sa malo robit
kardiolog. kazdy rok. Ak neinvazivne testy ukazu

pritomnost abnormalit, vyZzaduje sa zvy-
S$ené sledovanie minimalne kazdych
6 mesiacov a malo by sa suc¢asne zacat
s farmakologickou lieCbou.

€O SI TREBA ZAPAMATAT:

1. Vas syn by mal podstupovat pravidelné Liecba
kontroly od chvile, ked mu stanovili ¢ O inhibitoroch angiotenzin konvertu-

diagnozu. jucich enzymov (ACE inhibitoroch) by
. Pri DMD méze byt postihnuté aj srdce, sa malo uvazovat ako o prvej liecbe.
a to este predtym, ako sa prejavia prvé Ostatné lieky, napr. beta-blokatory a di-
priznaky jeho ochorenia. uretikd, su tiez vhodnou lieCbou a mali

by sa pouzivat podla publikovanych pri-
-To znamena, Ze vas syn bude musiet ruciek starostlivosti pri zlyhavani srdca.
zacat uzivat lieky na srdce, aj ked' sa uriho Klinické skusky dokazali, Ze profylaxia

neprejavia ziadne symptémy signalizujice

- pomocou ACE inhibitorov napomaha
choré srdce.

lieCbe kardiomyopatie este pred obja-

. Je dobré podchytit takéto skryté problémy, venim pl’vl’Z"?kO.\{ abn?"f.lél[‘e,j f.':innostj
aby sa dali promptne lieé&it. srdca. OCakavaju sa dalSie Studie, ktoré
by umoznili urobit kone¢né odporuc¢ania

. Uschovaijte si vzdy képiu lekarskeho v tejto oblasti.

nalezu z posledného vysetrenia srdca
vasho syna, aby ste ich mohli ukazat aj
inym lekarom, ktori budu syna osetrovat
alebo liecit.




¢ Poruchy srdcového rytmu by sa mali
odhalit’ a lie€it ¢o najskor. Rychly tep
sa bezZne povaZzuje za neskodny priznak
DMD, ale mozno ho pozorovat aj pri prob-
Iémoch so srdcom. Ak sa rozvinie ako
novy priznak, musi sa vySetrit.

Pacienti lie¢eni steroidmi si vyzaduju
S§pecialnu pozornost z hladiska kardi-
ologického systému, najma pokial ide
o sledovanie hypertenzie (vysokého
krvného tlaku). Davka steroidov si méze
vyzadovat Upravu alebo bude treba pridat’
iny typ lieCby (pozri tabulku ¢&. 1).




9. STARQSTLIVOST O ZAZIVACI
SYSTEM - vyziva, prehltanie a iné
zazivacie problémy

V réznych Stadiach ochorenia mézu byt po-

trebni tito Specialisti: dietolég alebo Specia-

lista na vyzivu, gastroenterolég a logopéd.

VYZIVA

¢ Treba mysliet vopred na udrzanie dob-
rej vyzivy, aby sa zamedzilo podvyzive €i
nadmernej hmotnosti, a to od stanove-
nia diagnézy a pocas celého zivota. Je
dolezité, aby sa hmotnost alebo tzv. body
mass index (index telesnej hmotnosti)
v danom veku, udrzali na Urovni medzi
0,1 a 0,85 narodnej urovne. Dbajte na vy-
vazeny stravovaci rezim vSetkych jedal.
Informacie o vyvazenej strave pre celu

rodinu by mali byt dostupné na narodnej
Urovni z miestnych zdrojov informacii.

e Chlapcov treba pravidelne sledovat, po-
kial ide o prirastok hmotnosti a vysky,
ktora sa da pri nechodiacich chlap-
coch vypocitat meranim rozpéatia pazi.
Impulzom na navstevu Specialistu na vy-
zivu/dietoléga je nadvaha alebo podvaha,
necakany prirastok i Ubytok hmotnosti,
nizky prirastok hmotnosti, planovana
operécia, chronicka zapcha &i problémy
s prehitanim (dysfagia). Navsteva tychto
Specialistov sa odporuca aj pri stanoveni
diagndézy a na zaciatku uzivania steroidov.
Stravovaci rezim treba posudzovat, po-
kial'ide o prijem kaldrii, proteinov, tekutin,
vapnika, vitaminu D a inych Zzivin.

¢ Lludom s DMD sa odporuca denny pri-
jem multivitaminov s obsahom vitaminu
D a mineralov.

e Ked sa ukaze ubytok na hmotnosti, treba
preverit problémy s prehitanim. Je v8ak
dolezité poznamenat, Ze napr. aj prob-
Iémy so srdcom ¢&i s plucami mozu pri-
spievat k poklesu hmotnosti. Takze ak
déjde k ubytku hmotnosti, méze byt d6-
lezité skontrolovat aj iné oblasti, nielen
vyzivu.

€O SI TREBA ZAPAMATAT:

1. Vys$ka a vaha vasho syna by mali byt
sledované pri kazdej navsteve lekara.

. Pre vasho syna je doélezité mat vyvazenu
diétu so spravnym pomerom vapnika
a vitaminu D

. Specialisti na vyZivu a dietolégovia st
délezitymi ¢lenmi lekarskeho timu vasho
syna, ktori dokazu kontrolovat jeho diétu
a pomoct mu lepsie sa stravovat.

. Vas syn by mal podstupit vySetrenie
v momente, ked'lsa u neho prejavia
problémy s prehltanim.

. Zaltdoéna sonda je dalsou moznostou po
vyskusani ostatnych spésobov, ako udrzat
vahu vasho syna pod kontrolou.




PREHLTANIE

V neskorsich Stadiach ochorenia méze slab-
nutie svalstva krku viest k problémom s pre-
hitanim (dysfagiou), o dalej umocfiuje aj
problémy s vyzivou. Tieto sa Casto prejavuju
len postupne, €o znamena, ze mbze byt tazké
ich spozorovat.

¢ Ak sa prejavia klinické priznaky aspi-
racie (vniknutie jedla do priedusnice)
a slaby pohyb prehitacich svalov (pocit, ako
keby sa jedlo zaseklo v hrdle), treba vyko-
nat klinické a réntgenové testy prehita-
nia. Indikatormi m6zu byt napr. samovolna
strata hmotnosti o 10 a viac percent, alebo
nedostato¢ny prirastok hmotnosti pri de-
toch vo vyvoji, predizenie dasu jedenia
(viac ako 30 minut) alebo ak sa pocas jedla
dostavi pocit unavy, zvySena produkcia slin,
kasel i dusenie sa.

¢ Pneumodnia (zapal pluc) sposobena te-
kutinou, ktora prenikla do pltc (nazyva
sa aj aspiraha pneumdnia), nevysvet-
litelny pokles ¢innosti plic alebo bezdo-
vodna horu¢ka, mozu signalizovat problémy
s prehitanim, ktoré si vyZaduju vySetrenie.

* V pripade problémov pri prehitani treba kon-
taktovat logopéda, aby pripravil indivi-
dualny lie¢ebny plan. Cielom je zachovat
u chlapcov dobrt prehitaciu schopnost.

e Ak Usilie zachovat si hmotnost a riadny
prijem tekutin Ustami nestaci, mala by sa
zaviest Zaludo¢na sonda (trubicka na zave-
denie potravy do Zaludka). Dokladne by sa
mali prekonzultovat a objasnit’ vSetky ne-
gativa a pozitiva tohto zakroku. Zallidodna
sonda sa moZe zaviest endoskopicky alebo
priamym chirurgickym zakrokom, pricom
sa musi zohladnit anestézia a preferencie
rodiny Ci pacienta. Ak sa sonda zavedie
v pravy Cas, dokaze uvolnit velky tlak pri
pokusoch prijimat dostato€né mnozstvo
jedla. Aj za predpokladu, Ze prehitacie svaly

sU v poriadku, pritomnost Zalido¢nej sondy
neznamena, Ze sa potrava, ktoru si zvolite,
nesmie prijimat Ustami. Len sa netreba spo-
liehat na Cas jedenia, aby ste prijali dosta-
to¢ny objem potrebnych kaldrii a ostatnych
zivin, a tym sa mozete z jedla viac tesit.

OSTATNE OBLASTI o
V STAROSTLIVOSTI O ZAZIVACI
SYSTEM

e Zapcha a gastroezofagealny reflux, ktory
sposobuje palenie zahy, su dva najbeznej-
Sie zazivacie problémy pri DMD. Zapcha
typicky vznika v neskorSom veku a po
operaciach. S predlzovanim veku Zivota
sa zaznamenavaju aj dalSie komplikacie,
vratane Zaludo¢ného a bruSného nadu-
vania, sUvisiacimi s prehl'tanl'm vzduchu
v dbsledku ventila¢nej podpory dychania.

e Uzitocné mozu byt laxativa a iné lieky.
Vyznamny je aj dostatocny prijem teku-
tin. Zvyseny prijem vlakniny méze symp-
tomy zhorsit, najmé ak sa nezvysi prijem
tekutin.

¢ Reflux sa bezne lie¢i liekmi. Aby sa zabra-
nilo komplikaciam, detom lieCenym stero-
idmi alebo peroralnymi bisfosfonatmi sa
predpisuju antacida.

e Starostlivost o Ustnu dutinu je tiez velmi
délezita, a hoci nebola zaradena do pub-
likacie Medzinarodny konsenzus v liec¢be
a starostlivosti pri DMD, TREAT-NMD
spracovala odporuc¢ania expertov pre tuto
oblast, ktoré sa uvadzaju v zhrnuti €. 9.



Zhrmutie €. 9

Odporucania suvisiace so
starostlivostou o ustnu dutinu

e Chlapci s DMD by mali navstevovat stomato-
I6ga s vacsimi skusenostami a detailnejSimi in-
formaciami o ochoreni DMD, najidealnejSie na
centralizovanej alebo Specializovanej klinike.
Ulohou zubného lekara by mala byt snaha o vy-
soko kvalitnu lie€bu, zdravie a dobry stav Ustnej
dutiny a mal by pésobit ako zdroj informacii pre
rodinného aj chlapcovho ,domaceho” stomato-
I6ga. Mal by si byt vedomy Specifickych rozdie-
lov v dentalnom a skeletalnom vyvoji chlapcov

s DMD a mal by spolupracovat s dobre infor-
movanym a skusenym ortodontistom.

Starostlivost o Ustnu dutinu a zuby sa zaklada
na preventivnych opatreniach na udrzanie dob-
rej Ustnej a zubnej hygieny.

Ked zaénu slabnut svaly chlapcovych ruk, pazi
a hrdla, osobitne ddlezité su individualne pri-
sposobené asistencné zariadenia a technické
pomdcky pre Ustnu hygienu.




10. PSYCHOSOCIALNA STAROSTLIVOST -

pomoc pri uceni sa a spravani

U ludi s DMD sa méze prejavit zvyseneé ri-
ziko psychosocialnych problémov, napr.
problémy pri u€eni sa a spravani. Lekarska
starostlivost by nebola Uplna bez podpory
psychosocidlnej rovnovahy. Problémy v so-
cialnom fungovani mézu byt spésobené ne-
dostatkom urcitych schopnosti, napr. dobre
vychadzat s ostatnymi, posudzovat spolo-
¢enské situacie a vidiet veci z perspektivy,
pricom v désledku DMD (ako napr. fyzické
obmedzenia) mbze déjst k socialnej izolacii,
odluceniu a obmedzenému pristupu k soci-
alnym aktivitdm. Stres rodi¢ov v désledku
psychosocidlnych problémov ich dietata
a tazkosti suvisiace s ich odhalovanim
a uplatnenim spravnej lieCby este zvysuje
stres spojeny s psychickymi aspektmi sa-
motného ochorenia.

€O SI TREBA ZAPAMATAT:

. Psychosocialne zdravie vasho syna
arodiny je délezité.

. U vasho syna je vyssia pravdepodobnost,
Ze bude mat psychosocialne problémy.

. Vasa rodina aj vas syn ste ohrozeni takymi
problémami, ako je napr. depresia.

. Najlepsim spésobom, ako si poradit
so psychosocialnymi problémami, je véas
ich identifikovat a lieCit.

. Problémom méze byt spravne pouzivanie
jazyka a reci, ako aj pretrvavajuce
problémy v Skole. Takéto spravanie byva
pri DMD ¢&asté, vhodné vySetrenia a zasahy
v§ak m6zu poméct.

. Problémy s u¢enim sa pri DMD nie su
progresivne a pri spravnej forme pomoci
dokaze vacsina chlapcov udrzat krok
s ostatnymi detmi.

Ak predpokladate, Ze vaSe dieta pocituje
obavy vyplyvajuce zo zdravotného stavu,
otvorenost a ochota odpovedat na jeho
otazky dokaze pomerne na dlhy ¢as zabra-
nit dalSim problémom. Chlapci s DMD ¢asto
chapu svoj stav ovela lepsie, ako si to myslia
ich rodicia. Je dolezité odpovedat na otazky
otvorene, ale primerane veku. Odpovedajte
na to, ¢o sa vas dieta pyta. M6ze to byt
velmi naro¢né, ale personal kliniky vam méze
pomdct &i poradit, napr. o tom, €o pomohlo
v inych rodinach, alebo vas poinformuju
o podpornych skupinach.

Nie kazdy s DMD ma psychosocialne prob-
Iémy, rodiny by vSak mali pozorne sledovat:

e slabs&i vyvoj reci, chapania a kratkodobej
pamati;

e problémy s u¢enim;

e tazkosti v oblasti socialnych vztahov
alebo nadvézovania priatelstva (t.j. soci-
alna nezrelost, slabé socidlne navyky,
vylucéenie alebo izolacia od vrstovnikov);

¢ nepokoj/obavy;
e Casté hadky a podrazdena, zla nalada;

e riziko vzniku neuro-behavioralnych
a neuro-vyvojovych poruch, vratane
poruch autistického spektra, porich
pozornosti/hyperaktivita (ADHD)

a obsedantno-kompulzivne poruchy
(OCDy);

e problémy pri emocionalnej adaptacii
a depresii; problémy suvisiace s Uzkostou,
ktora sa moze zhorSovat pri nedostatku
mentalnej flexibility a adaptability (t.j. prili§
rigidné myslenie);

¢ z toho vyplyvajuce opozi¢né/polemizujice
spravanie a podrazdenost;



e pricom zvySeny stres u rodi¢ov deti s DMD
podciarkuje potrebu zahrnut do hodnote-
nia a pomoci celu rodinu.

Déraz pri psychosocialnej starostlivosti
by mal byt najma na prevencii problémov
a na skorej intervencii, kedze takyto pri-
stup maximalizuje potencidlne vysledky.

Zhmutie ¢. 10

Logopedicka starostlivost -
podrobné informacie

e Existuje dobre zdokumentovana charakteris-
tika re€ovych a vyjadrovacich nedostatkov
niektorych deti s DMD, vratane problémov
pri vyvaoji reci, kratkodobej slovnej pamati a fo-
nologického spracovania, ako aj znizeného 1Q
a $pecifickych portch ucenia sa. Tieto nepo-
stihuju vSetky deti s DMD, ale treba na ne dat’
pozor, a ak su pritomné, malo by sa zakrogit.

Pri chlapcoch s DMD sa v porovnani s inym
detmi rovnakého veku bezne vyskytuje one-
skorenie pri prvotnych re¢ovych schopnos-
tiach. Rozdiely pri nadobudani a zlepSovani
reCovych schopnosti je mozno pozorovat
pocas celého detstva. Tymto problémom treba
venovat pozornost a riesit ich. Vyhodnocujte
a lieéte oneskorené vyjadrovacie a recové
problémy.

Pri podozreni na problémy v oblasti reGovych
a vyjadrovacich schopnosti, musite navstivit
logopéda.

¢ Vhodné a potrebné su aj cviéenia svalov za-
pojenych do reci a artikulacie, a to rovnako
pri mladych aj starSich chlapcoch s DMD, kto-
rym slabnu svaly Ust, alebo ktorych recova ar-
tikulacie je zhorsena.

Psychosocialne problémy by sa mali vo vSe-
obecnosti lie€it rovnakymi u¢innymi a overe-
nymi zasahmi, ktoré sa vSeobecne vyuzivaju
pri inych fTudoch. Znamena to, ze treba vy-
hladat pomoc vzdy, ked sa vam zd3, Ze sa
v tejto oblasti vyskytli nejaké problémy.

Pre starSich chlapcov su vhodné kompen-
zacné stratégie, hlasové cvicenia a hlasové
zosilnovace, ked je im tazko rozumiet kvoli
problémom s respira¢nou podporou potrebnou
k reci a intenzite hlasu. Pri obmedzenych rec¢o-
vych schopnostiach, treba uvazovat o vyuziti
hlasovych komunikaénych pomécok (VOCA)
v ktoromkolvek veku.




VysSetrenie

Intervencia/Zasahy

Hoci sa potreby jednotlivych deti liSia, obdo-
bie dblezité pre vySetrenie méze byt tesne
po stanoveni diagnézy (6 az 12 mesacny
interval po diagnostikovani méze byt uzi-
to¢ny na prispdsobenie sa diagndze), pred
zaCatim Skolskej dochadzky a nasledne
podla zaznamenanych zmien. KedZe kazda
klinika nema moznosti poskytovat uvedené
posudenie stavu, ani zasahy, tieto odporu-
¢ania moézu sluzit ako navod na vyplnenie
medzier personalu vasej kliniky a ziskanie
odporucani na navstevu Specialistov.

e VySetrenie/posudenie by malo zahiiat
oblast emociondlnej adaptacie a zvla-
dania emdécii, rozvoj ucebnych zrué-
nosti primeranych veku, rozvoj reCovych
a vyjadrovacich schopnosti, moznu pri-
tomnost poruch autistického spektra
a socidlnu podporu. V ramci socidlnej
podpory mbze socidlny pracovnik so Spe-
cializaciou na tazké zdravotné postihnutie
poradit ohladne Statnej socidlnej pomoci
a pefiaznych prispevkov, pristupu k po-
méckam a z akych zdrojov ich uhradit.

¢ Kontrola psychosocialneho stavu chlapcov
s DMD, ich rodi¢ov a surodencov by mala
byt rutinnou sucastou starostlivosti pri
DMD.

Intervencia a zasahy v oblasti starostlivosti
a podpory:

e Koordinatori m6zu zohrat klu¢ovu ulohu
ako kontaktna osoba pre rodinu a zis-
kat si jej dOveru. Tieto osoby musia mat
vS8ak dostatocné vedomosti a vzdelanie
v oblasti nervovosvalovych ochoreni, aby
mohli uspokoijit informaéné potreby rodin.

¢ Proaktivne zasahy podstatne pomahaju
predchadzat socialnym problémom
a socialnej izolacii, ku ktorej dochadza
v suvislosti s DMD. Priklady uZito&nych
zasahov zahriuju zvySovanie povedo-
mia a vedomosti o DMD v $kole a u ka-
maratov, u€ast na vhodnych Sportovych
podujatiach a taboroch, poskytnutie asis-
tenéného psa, kontakt s ostatnymi cez in-
ternet a dalSie aktivity.

Treba pripravit Specialny individualny
vzdelavaci plan na rieSenie potencialnych
problémov pri u¢eni sa a prisposobit’ aj
aktivity, ktoré by mohli byt inak skodlivé
pre svaly vasho dietata (telesna vychova),
mohli by spdsobit ubytok energie/unavu
(dlhé vzdialenosti dochadzania na obed
a z obeda), alebo ohrozit bezpeénost (hry
na ihrisku), ako aj otazok spojenych s pri-
stupnostou prostredia.

e Je velmi dblezité zabezpecit, aby bola
$kola plne informovana o DMD. Poskytnite
Skole vsetky informacie, ktoré mate a zis-
tite, ktora osoba na $kole zodpoveda za
deti so Specialnymi potrebami. Proaktivny
pristup je délezity, aby ste mali istotu,
7e vas syn s DMD nadobudne vzdelanie
v celom rozsahu, potrebnom na rozvoj so-
cialnych vztahov a na pripravu pre dalsi
proces vzdeldvania a zamestnania. Skolu
musite mat’ na svojej strane!

¢ Podporovat nezavislost' a zapajat sa do
rozhodovacieho procesu (predovsetkym
v suvislosti s lieCebnym procesom) je



velmi ddélezité pre podporu samostatnosti
a nezavislosti. Toto by malo byt sucas-
tou planovaného programu prechodu od
pediatrickej starostlivosti k starostlivosti
o dospelych.

* Pomoc pri rozvoji socialnych zruénosti
a zruénosti pri u€eni sa ulah¢i v dospe-
losti najst si pracu a zaclenit sa do kazdo-
denného Zivota. Podpora pri dosahovani
svojich osobnych cielov je pre chlapcov
s DMD osozna.

e Pristup k paliativnej starostlivosti méze
vhodne zmiernit alebo zabranit trapeniu
Ci bolesti a zlepSit kvalitu zivota. Okrem
postupov na zvladnutie bolesti (zhrnutie
€. 6) moze tim paliativnej starostlivosti po-
skytnut emocionalnu a dusevnu podporu,
pomoéct rodinam vysvetlit lieCebné ciele
alebo prijat medicinsky komplikované
rozhodnutia, ulah¢it komunikaciu medzi
rodinou a lekarmi a zmiernit zarmutok pri
strate a umrti blizkych oséb.

Psychoterapia a lieky

Existuje niekolko znamych technik na
pomoc v réznych oblastiach. Patria sem tré-
ningy pre rodicov, ktori sa usiluju zvladnut
zlé spravanie sa a konflikty s detmi, indivi-
dualne alebo rodinné terapie a behavorialne
intervencie. Aplikované analyzy spravania
mozu pomdct pri uréitych formach sprava-
nia sa suvisiacich s autizmom.

Pre niektoré deti a dospelych je prospesné
uzivat lieky predpisané na pomoc pri emo-
cionalnych problémoch ¢&i spravani. Tieto
medikamenty mozno pouzit len pod Specia-
lizovanym dozorom a pri sledovani depresie,
agresie, OCD a ADHD, ak takéto problémy
diagnostikoval Specialista.



11, UVAZUJEME O OPERACII

Vzniknu rézne situacie, ¢i uz sulvisiace
s DMD (napr. svalova biopsia, operacia
skratenych Sliach, gastrostémia, operacie
chrbtice) alebo nesuvisiace s DMD (akutne
chirurgické zakroky), pri ktorych méze byt
potrebna celkova anestézia. Je vela Spe-
cifickych problémov, ktoré treba zohladnit
v sUvislosti s planovanim bezpecného chi-
rurgického zakroku.

e Zakrok by sa mal vykonat v nemocnici,
kde je operacny aj pooperacny perso-
nal informovany o DMD a je ochotny
spolupracovat tak, aby v§etko prebehlo
hladko. U pacientov, ktori dlhodobo uzi-
vaju steroidy, je dolezité zvazit zvySenie
davky steroidov pocas operacie.

Anestetika a ostatné opatrenia
pre bezpecnu operaciu

¢ Pouzitie anestetik pri DMD nesie so sebou
vzdy urcité riziko, ale k dispozicii su Spe-
cifické postupy na ich bezpe¢né podanie;
medzi tieto postupy patri pouzitie celko-
vej intravendznej anestézie a vyhybanie
sa podania urcitych lieCiv.

¢ Minimalizovanie straty krvi je osobitne
dolezité obzvlast pri velkych operacnych
zakrokoch, ako je napr. spinalna fuzia
(operacia chrbtice). V takych pripadoch
sa chirurg a anestézioldg mézu rozhodnut’
pouzit $pecialne techniky.

e Podrobné informacie su dostupné v hlav-
nom dokumente (qdkaz na hlavny doku-
ment je v kapitole Uvod).

€O SI TREBA ZAPAMATAT:

1. S anestéziou vzdy suvisia rizika, ak sa vSak

zohladnia Specifika DMD, je mozné podat
bezpecnu anestéziu tym, Ze sa napr. pou-
Zije technika celkovej intravenéznej (vnutro-
zilovej) anestézie s absolutnym vyluc¢enim
lieku sukcinylcholinu.

. Pri planovani chirurgického zakroku je d6-

lezité riadne vySetrenie pluc a srdca.

. Zabezpecte, aby boli vSetci lekari dokladne

informovani o DMD a o vSetkych lekarskych
zakrokoch a liekoch, ktoré vas syn absolvo-
val a uziva.







Opatrenia tykajuce sa srdca

¢ Pred podanim celkovej anestézie by sa
mal urobit’ echokardiogram a elektro-
kardiogram. Tieto vySetrenia by sa mali
urobit pred lokalnou anestéziou (pred
znecitlivenim &asti tela) alebo pred po-
danim utimovacich liekov (sedativ), za
predpokladu, ze sa predchadzajuce vy-
Setrenie uskutocnilo viac ako pred rokom,
alebo ak bol v obdobi 7 az 12 mesia-
cov pred tym zaznamenany anormalny
echokardiogram.

¢ Pri lokalnej anestézii by sa mal urobit’
echokardiogram v pripade, Ze pred tym
boli zaznamenané abnormalne vysledky.

Opatrenia tykajuce sa
dychacieho systému

e Aj ked osoba s DMD uz ma problémy
s dychacimi svalmi, niektoré opatrenia
mozu chirurgicky zakrok spravit bez-
pecnejsim, hoci vzdy ide o zvySené riziko.
Velmi délezité je predoperacné vysetrenie
dychacieho systému v zdravotnickom
zariadeni, ktoré ma skusenosti s DMD.
Mozno bude treba pred operaciou vysku-
Sat’ neinvazivnu ventilaciu a asistovany
kasel, mozno budu potrebné Specializo-
vané postupy.

e Ak osoba s DMD podstupuje chirur-
gicky zakrok, vzdy treba zainteresovat aj
fyzioterapeuta.

¢ Planovanie a proaktivhe hodnotenie
a riadenie rizik je klt¢om pre bezpeéné
operacné zakroky pri DMD.



12. STAROSTLIVOST ,
V NALIEHAVAVYCH PRIPADOCH

Ak sa vyskytne naliehava okolnost a treba
ist do nemocnice, musi sa zohladnit nie-
kol'ko faktorov.

Prijimajlicemu personalu treba objasnit,
ze ide o diagnézu DMD, predlozit’ aktu-
alny zoznam liekov vasho syna, vyskyt
akychkolvek respiraénych a kardiolo-
gickych komplikacii a mena l'udi, ktori
poskytuju vasmu synovi kltic¢ovu zdra-
votnu starostlivost.

Kedze vela lekarov nema vedomosti o lie-
¢ebnych stratégiach, ktoré mozno apliko-
vat pri DMD, treba im objasnit  aktualne
poznatky o dizke a predpokladanej kva-
lite Zivota l'udi s DMD.

€O SI TREBA ZAPAMATAT:

1

. Velmi pravdepodobne viete ovela viac

o DMD ako lekari na pohotovosti alebo
urgentnom prijme.

. Upovedomte lekara alebo personal o tom,

Ze vas syn uziva steroidy.

.Ak ma vas syn zlomeninu, trvajte na

konzultacii s vasim lekarom alebo
fyzioterapeutom.

. Ak mbzete, prineste so sebou képie

poslednych vysledkov vasho syna, ako
napr. FVC a LVEF.

.Ak u vasho syna poklesne hladina kyslika,

lekar musi byt velmi opatrny pri podavani
kyslika alebo sedativ (upokojujucich
liekov).

Steroidy

Je potrebné vysvetlit dlhodobé uziva-
nie steroidov. Informujte personal o tom,
ako dlho sa vas syn lieci steroidmi a Ci
nevynechal davku. Je ddlezité informovat’
lekarov aj o tom, ¢i vas$ syn uzival steroidy
uz aj v minulosti.

e Steroidy mdzu zmiernit reakciu organizmu
na stres, preto méze byt potrebna extra
davka steroidov, ak sa niekto pri dlhodo-
bom uzivani steroidov neciti dobre.

e Steroidy mdzu zvySovat riziko vzniku zalu-
doc¢nych vredov.

¢ Vo vzacnych pripadoch sa mézu prejavit aj
iné akutne komplikacie.

Zlomeniny kosti

U chlapcov s DMD sa zvysuje riziko vzniku
zlomenin, pri€¢om zlomenina nohy méze pre
nich znamenat komplikaciu pri opdtovnom
usili znovu chodit, kedZe chédza je pre nich
uz aj tak obtazna. Oznamte svojmu fyzio-
terapeutovi a zvySku timu, ktory sa stara
o vasho syna, aby mohli v pripade zlome-
niny tuto prekonzultovat s chirurgom.

¢ Chirurgicky zakrok je pri chodiacich pa-
cientoch s DMD ¢asto lepSim rieSenim
ako pouzite dlahy ¢&i sadry.

¢ Fyzioterapeut ma zasadny vyznam, aby
zabezpecil, Ze sa vas$ syn €o najskoér po-
stavi spat na vlastné nohy.

e Ak je zlomeny jeden zo stavcov chrbtice,
a je navySe sprevadzany velkou boles-
tou chrbta, treba sa poradit s ortopédom
alebo endokrinolégom, aby sa mu po-
skytla spravna lieCba (pozri 6. kapitolu).



Problémy s dychanim

Usilujte sa mat na pamati, alebo si zapiSte
najnovsie vysledky z testov na dychanie
(napr. FVC). Tieto informéacie mézu byt pre
lekarov dolezité, ak sa u vasho syna vy-
skytne akutne ochorenie.

Hlavné rizika pri problémoch s dychanim
nastanu, ak FVC (nutena vitalna kapacita
pluc) a sila vykasliavania poklesnu:

e moze byt potrebna pomoc pri ,Cisteni”
pluc od hlienu;

e mdze byt dblezita pomoc pri
vykasliavani;

e mdzu byt potrebné antibiotika;

¢ niekedy méze byt nevyhnutna ventilaéna
podpora;

e riziko, ze dychacie svaly budu pocas
infekcie vyzadovat Specialnu podporu,
mdbze byt pri chlapcoch s hrani¢nou ¢&in-
nostou pluc vysokeé; pri podavani opiatov
a inych sedativ je dblezita opatrnost, rov-
nako aj pri pouziti kyslika bez ventilacie,
a to kvOli riziku zvySenia hladiny kysli¢-
nika uhli¢itého pri ludoch s oslabenou
silou plucnych svalov;

* ak sa pouziva no¢na plucna ventila-
cia, pristup k ventilacii je zakladom pre
akykolvek akutny zakrok; pri osobach,
ktoré uz su na podpornej ventilacii, by
sa mal do zakroku ¢o najskér zapojit’ aj
tim lekdrov zaoberajucich sa respiracnou
starostlivostou.

Ak mate svoj ventilator alebo podobné
zariadenie, je dobré vziat si ho do nemoc-
nice so sebou.

Cinnost srdca

Usilujte sa mat na pamati najnovsie vy-
sledky z testov Cinnosti srdca (napr. LVEF),
akeé lieky na srdce uziva vas syn (ak vébec),
a ktory kardiolég sa onho stara. Toto po-
moze lekarom na pohotovosti rozhodnut
sa, Ci je pravdepodobné, ze problémy,
ktoré sa prejavuju, su spdsobené problé-
mom so srdcom.

e Dolezité je uvedomit si riziko kardiomyo-
patie a problémov suvisiacich s rytmom
srdca.

Ak je potrebny chirurgicky zakrok alebo
podavanie utlmujucich liekov, vzdy by sa
malo pamétat aj na rizika spojené s anes-
téziou (pozri 11. kapitolu).



SKRATKY

ACE

ADHD

AFO

ALT

AST

CDC

CK

DEXA

DMD

EKG

FvC

inhibitory angiotenzin konvertu-
jucich enzymov (ACE inhibitory,
z angl. angiotensin converting
enzyme); pouzivaju sa pri kardi-
ologickych problémoch a vyso-
kom krvnom tlaku

porucha pozornosti spreva-
dzand hyperaktivitou (z angl.
attention deficit hyperactivity
disorder)

ortézy na fixaciu ¢lenka (z angl.
ankle-foot orthoses)

alanin aminotransferaza; pece-
fovy enzym

aspartat aminotransferaza; pe-
Ceflovy enzym

Ustavy na kontrolu choréb

a prevenciu (z angl. Centers
for Disease Control and
Prevention); zakladné zaria-

denia verejného zdravotnictva
v USA

kreatinkinaza; enzym, ktory sa

vo velkom mnozstve nachadza
v krvi pacientov s DMD a inymi
druhmi svalovych ochoreni

test vykonavany za uc€elom zis-
tenia hustoty kosti (z angl. dual
energy X-ray absorptiometry);
niekedy sa nazyva aj DXA

Duchennova muskularna/sva-
lova dystrofia

elektrokardiogram; hlavny test
pri zistovani srdcového rytmu

nutena vitalna kapacita pltc
(z angl. forced vital capacity);
test na zistovanie sily dycha-
cich svalov

KAFO

LVEF

mg
nmol
NSAID

OCD

TA

B
VOCA

intravendzny (priamo do zily)

ortéza na fixaciu kolena

a Clenka (z angl. knee-ankle-
foot orthoses); méze sa pouzit
najma v Case, ked sa postupne
straca schopnost chodit, aby
sa prediZilo obdobie chddze

ejekéna frakcia lavej srdcovej

komory (z angl. left ventricular
ejection fraction); jeden zo za-
kladnych testov ¢innosti srdca

miligram
nanomol

nesteroidné protizapalové lieky
(z angl. non-steroidal anti-in-
flammatory drugs); pouzivaju
sa na ulavu pri bolesti; najzna-
mejSie su ibuprofen, naproxén
a diklofenak

obsedantno kompulzivna poru-
cha (z angl. obsessive-compul-
sive disorder)

Pozn. prekladatela: ide o neuroticku
poruchu spravania sa charakteri-
zovanu neoviadatelnou a nepre-
konatelnou potrebou vykonavat
urcité ¢innosti alebo zaujat urcité
postoje s cielom uspokoijit vtie-

ravé opakované myslienky, ktoré
ovladaju alebo vypifaji mysel pa-
cienta (http://www.bedekerzdravia.
sk/?main=article&id=352)

Achilova $lacha (z angl. achilles
tendon)

tuberkuléza

hlasové komunikacné pomocky
(z angl. voice output communi-
cation aid)



ZOZNAM CASTO POUZIVANYCH VYRAZOV

A
Abduktory
svaly — odtahovace

Adduktory kolena
svaly, ktoré drzia koleno
pokope - pritahovace

Aspiraéna pneumodnia

zapal pluc spbsobeny podrazdenim alebo
baktériami z obsahu zaludka, ktory sa
dostal do pluc v désledku zlyhavajuceho
prehitania

Atelektaza
stav, v ktorom nie su pluca Uplne naplnené
vzduchom

B

BiPAP

pouziva sa na udrzovanie roztaznosti plic
(z angl. bi level positive air pressure); druh
mechanickej ventilacie, pri ktorej pacient
dycha samovolne a vymena vzduchu je
ulah¢ena kontinualnym pésobenim tlaku,
ktory sa do pluc prenasa pomocou tvaro-
vej masky. Tlak ma dve hladiny — vyssi pri
nadychu a nizsi pri vyduchu.

Body Mass Index/Index telesnej hmot-
nosti

pomer medzi hmotnostou a vyskou podla
vztahu hmotnost (v kg) delené druha moc-
nina vysky (v metroch)

Bunkovy mozaicizmus

stav, ked' sa bunky v pohlavnych Zl'azach
vyvinu do zarodo&nych buniek (vajicko

a spermia), ktoré su zmesou dvoch gene-
ticky odliSnych bunkovych typov

C
Cobbov uhol

meranie uhla skoliézy z réntgenového
snimku chrbtice

Cushingoidné ¢rty

termin, ktory sa pouziva na opis zaoblenej
tvare [udi uzivajucich steroidy; mézu byt
zretelné aj ked' prirastok hmotnosti nie

je vo vSeobecnosti problém a tazko sa
zvladnu bez zmeny typu lieku alebo zmeny
v davkovani

D

Depolarizujice myorelaxancia
lieky znizujuce svalovy tonus posobe-
nim na svalové receptory zapojené do
depolarizacie

DEXA
pozri skratky

Dysfagia )
problémy s prehltanim

Dystrofinopatia

termin, ktory sa pouziva pri vSetkych sta-
voch spdsobenych poruchou génu dys-
trofinu (Duchennova muskularna dystrofia,
Beckerova muskularna dystrofia, nosi¢stvo
jedného z tychto ochoreni a pri zriedkavych
pacientoch len s ochorenim srdca)

E

Echokardiogram (ECHO)

metdda na zaznamenavanie stavby srdca;
znama tiez ako ,srdcovy ultrazvuk®; posky-
tuje obraz o pulze srdca

Elektrokardiogram (EKG)

metdda pouzivana na zhodnotenie elektric-
kej aktivity srdcovych svalov; pri EKG sa
na hrud’ polozia prisavky, ktoré zazname-
navaju ozvy srdca

Elektromyografia

test merajuci elektrické signaly svalu;
moZe naznacit, ¢i ide o poSkodenie nervu
alebo svalu



Etiolégia

nauka o pévode a pri¢inach

Excentrické cviky

cviCenie, ako napr. chodenie dolu po scho-
doch alebo skdkanie na trampoline, pri kto-
rom sa zapaja viac extenzia ako kontrakcia
svalstva

Extenzory
svaly ludského tela — vystierace

F

FVC - Forced Vital Capacity

maximalny objem vydychnutého vzduchu
pri maximalnom nadychu

G

Gastritida/gastroezofagealny reflux
vyskytuje sa vtedy, ked' sval spajajuci pa-
zerak (ezofagus) so zaludkom sa otvara
sam od seba, alebo sa spravne neuza-
tvara a obsah Zaludka sa vracia spét do
pazeraka; nazyva sa aj zaludoc¢ny reflux
alebo kysla regurgitacia, kedze zalido¢né
Stavy (kyseliny) vystupuju zo Zalidka spolu
s jedlom

Gastrostomia

chirurgické otvorenie zaludka; v tomto pri-
pade s cielom zaviest zaludo&nu (vyzivova-
ciu) trubicu (sondu); tiez nazyvanu ako PEG
(perkutanna endoskopicka gastrostémia)

Gowersov manéver/syndrom

znak slabnutia bedrovych svalov a svalov
vrchnych €asti dolnych koncatin; popisuje
sposob, ked osoba s oslabnutymi svalmi
v tychto Castiach tela vstava zo zeme tak,
Ze sa musi otocit tvarou k zemi, nasiroko
rozkroCit nohy a pouzit ruku, aby sa zaprel
do stehien a vstal; bezne ho vidno pri DMD,
ale aj pri inych stavoch spésobujucich
slabnutie tejto skupiny svalov; pozri obra-
zok €. 2 tejto priru¢ky

Holter
metdda pouzivana na kontinualne ambu-
lantné 24 hodinové zaznamenavanie EKG

Hyperkapnia
vysoka hladina oxidu uhli¢itého v krvi

Hypertenzia
vysoky krvny tlak

Hypoventilacia

nedostato¢na ventilacia, teda okyslicenia
pluc

Hypoxémia

znizené hladiny kyslika v krvi

Imunoblotting
znamy aj ako western blotting; je to spdsob
merania mnozstva dystrofinu vo svaloch

Imunocytochémia
spdsob pozorovania svalu pod mikroskopom
a zistovania mnozstva pritomného dystrofinu

Intolerancia glukézy
definuje prediabeticky stav spojeny s inzuli-
novou rezistenciou

K

Kardiomyopatia
degeneracia ¢innosti srdcového svalu;
znama aj ako ,,ochorenie srdcového svalu®

Kontraktury

tesnost okolo kibov, ktora spésobuije, ze
tieto sa potom zafixuju v jednej polohe, pri-
padne znizuju rozsah ich pohyblivosti

Kyfoskolioza

abnormalne zakrivenie chrbtice tak do
strany (skoliza), ako aj zhrbenie smerom
dopredu alebo dozadu (kyfoza)

Maligna hypertermia
reakcia na anestéziu spdsobujica vysoké
teploty; moze byt Zivotu nebezpecna



Motoricka stupnica
testy pouzivané na zhodnotenie motoriky
Standardizovanym sposobom

Myoglobinuria

pritomnost myoglobulinu v moc¢i, ako znak
rozpadu svalov (mo¢ ma farbu coca-coly,
pretoze obsahuje produkty rozpadu svalo-
vych proteinov)

(0

Osteopénia/osteoporéza
znizenie hustoty kosti

Oxymetria
meranie hladiny kyslika v krvi pouzitim pri-

stroja, ktory meria tuto hladinu cez kozu, t.j.

nevyzaduje sa zasah do krvného obehu

P
Palpitacie
pocit nestandardného busenia srdca

Predna (anteriérna) spinalna fizia
spbsob napravy skolidzy; chirurgicka tech-
nika na spojenie dvoch alebo viacerych
stavcov

Profylaxia

prevencia; predbezné opatrenia, ktoré
sltizia k zabraneniu vzniku ochorenia alebo
jeho komplikacii

R

Rabdomyolyza
rozpad svalov

S

Skoliéza
zakrivenie chrbtice v pravo-lavej rovine

T

Tannerova stupnica (klasifikacia)
definuje pubertalny vyvoj na zaklade ex-
ternych primarnych a sekundarnych sexu-
alnych znakov, ako napr. velkost poprsia,
genitalii a ochlpenia intimnych Casti tela

Tendotémia
chirurgické prerezanie Sliach

Tinea
plesnova kozna infekcia

Tracheostomia

chirurgicky zakrok na vytvorenie otvoru na
priame prudenie vzduchu pomocou rezu
v trachei (priedusnica)

Trombolitické prihody

tvorba krvnej zrazeniny (trombu) v cieve,
ktora sa odtrhne a je unasana krvnym obe-
hom, pri€om méze upchat inu cievu

Vv

Varus
otocenie chodidla smerom dovnutra v d6-
sledku nerovnovahy svalov chodidla

Videofluoroskopicka studia

nastroj na zistenie a stanovenie povahy

a rozsahu orofaryngealnych poruch pre-
hitania; po¢as prehitania jedla s fluores-
cencnym farbivom sa vyhotovi réntgenové
video

y 4

Zadna (posteriorna) spinalna fuzia
chirurgicka metoda korekcie skolidzy

ZosSikmenie panvy

popisuje stav nerovnej panvy, napr. ked
je pooto€ena smerom nadol a na jednu
stranu

Zvysovanie objemu pluc

zvySenie objemu vzduchu vdychovaného
plucami pouzitim zariadenia na naduvanie
pluc (napr. ambuvaky a in-/exsuflatory, ale
aj ventilatory) farbivom sa vyhotovi réntge-
nové video
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spracovania a vydania tejto prirucky.
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Project Holandsko, MDA, PPDM, Parent Project Ceska republika a TREAT-NMD.
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mohli byt zverejnené.

Publikdcia DUCHENNOVA SVALOVA DYSTROFIA: DIAGNOSTIKA A LIECBA

sa podrobne venuje komplexnej starostlivosti o deti/mladych muzov s Duchennovou
svalovou dystrofiou (DMD), ktora je postavena na multidisciplinarnom pristupe.
Zahifia 10 réznych odborov (genetika, neuroldgia, rehabilitacia, ortopédia,
pneumoldgia, kardiolégia, vyZiva, psychosocialna oblast, operacia, akutna
starostlivost). Jazykom zrozumitelnym aj osobam bez medicinskeho vzdelania
vysvetluje na €o treba mysliet a ¢o treba urobit v jednotlivych obdobiach zhorSovania
DMD. Ur¢ena je nielen pre rodi¢ov. Vzhladom na nedostatok informacii v tejto oblasti
na Slovensku méze byt uzitocna aj pre lekarov a iny zdravotnicky personal.

ISBN 978-80-970133-3-2
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