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Od zverejnéni Doporuceni pro péci o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii (DMD) v roce 2010 se
multidisciplinarni péce o pacienty trpici timto zavaznym, progresivnim nervosvalovym onemocnénim dale vyvijela.
Spolu s vyssi mirou preZiti pacientli doslo také k posunu k vice anticipujicim diagnostickym a terapeutickym
strategiim s obnovenym dirazem na kvalitu Zivota pacienta. V roce 2014 byl sestaven fidici vybor odbornikt
ze Sirokého spektra lékafskych obori za ucelem aktualizace Doporuceni pro péci o pacienty s DMD z roku 2010
s cilem zlepsit péci o pacienty. Nova Doporuceni pro péci o pacienty s DMD si kladou za cil reagovat na potieby
pacientt s del$i dobou preZiti, informovat o pokrocich dosazenych ve vysetiovani i intervenci a vzit v Givahu dasledky
vznikajicich genetickych a molekularnich zptsobt lééby DMD. Vybor stanovil celkem 11 témat, jez maji byt
do aktualizace zahrnuta, z nich osm bylo zpracovano jiz v pivodnich Doporucenich. Tfemi novymi tématy jsou
primarni a urgentni péce, endokrinologicka péce a prechody mezi péci v priibéhu celého Zivota pacienta. V prvni ¢asti
této tfidilné aktualizace predstavujeme doporuceni tykajici se diagnostiky DMD a nervosvalové, rehabilitacni,

endokrinologické (rdst, puberta a adrenalni nedostateénost) a gastrointestinalni péce (véetné vyZivy a dysfagie).

Uvod

Duchennova svalova dystrofie (DMD) je smrtelné recesivni
nervosvalové onemocnéni vdzané na chromozom X
zpUsobené mutacemi dystrofinového genu, coz ma
zanasledek chybéjici nebo nedostatecnou funkci
dystrofinu, cytoskeletdlniho proteinu, ktery zajistuje silu,
stabilitu a funkénost svalovych vldken. Hlasena prevalence
DMD v USA odpovidd 15,9 pfipadim na 100 000 Zivé
narozenych chlapct a ve Velké Britanii 19,5 pfipadim na
100 000 zivé narozenych chlapclG.'* U jedincl s DMD
dochazi k progredujicimu poskozeni a degeneraci svald,
coz ma za nasledek svalovou slabost, s tim spojeny
opozdény motoricky vyvoj, ztratu schopnosti chlze,
respiracni obtize a kardiomyopatii. Jakkoli muZe byt
klinicky pribéh postizeni kosternich svald a srdce
rtznorody, obvykle dochazi k amrti v disledku zhorseni
srdeéni nebo respiracni cinnosti.** Toto je prvni Cast
tridilné aktualizace Doporuceni pro péci o pacienty s DMD
z roku 2010,5® ktera vychdzi za podpory amerického
Stfediska pro kontrolu a prevenci nemoci (CDC) ve
spolupraci s organizaci TREAT-NMD zabyvajici se lécbou
nervosvalovych onemocnéni, Asociaci muskularnich
dystrofikd a ob¢anskym sdruzenim rodic déti se svalovou
dystrofii Parent Project Muscular Dystrophy.

Rozhodnuti aktualizovat Doporuceni pro péci vzniklo
vdisledku pokroku dosazeného v nékolika dualezitych
oblastech. Za prvé diky multidisciplinarni péci doslo
k prodlouzeni dozZiti pacient s DMD, pficemz diagnosticky
a terapeuticky pFistup ptislusnych obort se dale vyviji.o12
Vzhledem k tomu, Ze delSi doba doZiti je pozorovéana
v Sirsim méritku, se pozornost mnoha obor( pfesunula
k vice anticipujicim diagnostickym a terapeutickym

strategiim s cilem predchazet  prediktabilnim
a potencialné modifikovatelnym komplikacim tohoto
onemocnéni, v€as je odhalit a také je Iécit.

Za druhé ocekavani delSiho preZiti doprovazi rostouci
dlraz na kvalitu Zivota a psychosocialni péci. Navic je zde
nyni i naléhava potreba koordinace a zlepseni prechodu
pacienta z détstvi do dospélosti. Za tfeti si tuto aktualizaci
vyzadaly rostouci zkuSenosti se stavajicimi |écebnymi
postupy a ocCekavani vzniku genetickych a molekularnich
terapii DMD.® Konkrétné jsou k dispozici nové informace
tykajici se ucinnosti, vedlejSich acinkl a omezeni
glukokortikoidl (GK),**> pricemz k hodnoceni téchto
vznikajicich |é¢ebnych postupl je zapotiebi stanovit
klinicky vyznamné a spolehlivé biomarkery a hodnocené
parametry.

V prvni ¢asti tohoto prehledového ¢lanku se zabyvame
nasledujicimi tématy: diagnostika, nervosvalovd péce,
rehabilitaéni péce, endokrinologickd péce (véetné rustu,
puberty a adrendlni nedostatecnosti) a gastrointestinalni
péce (véetné vyZivy a dysfagie). Druha a treti ¢ast tohoto
prehledového clanku popisuji doporuceni pro péci
v dalsich oblastech véetné rozsifeného oddilu zabyvajiciho
se psychosocidlni péci a novych oddild s tématem
primarni péce, urgentni péce a prechodu mezi péci béhem
Zivota. Obr. 1 poskytuje prehled vySetfeni a intervence
napfi¢ vSemi tématy sefazeny podle jednotlivych stadii
onemocnéni.

Metody

V roce 2014 fidici vybor Pracovni skupiny pro péci pfi
DMD (,,DMD Care Considerations Working Group“, CCWG)
stanovil 11 témat, ktera maji byt zahrnuta v této
aktualizaci Doporuceni pro péci z roku 2010.6 PGvodni
Doporuceni pro péci zahrnovala osm témat:
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(1) stanoveni diagndzy, (2) nervosvalova péce,
(3) rehabilitacni péce, (4) gastrointestinalni a nutricni péce
(5) respiracni péce, (6) kardiologicka péce, (7) ortopedicka
a chirurgicka Iéc¢ba a (8) psychosocialni péce. Tfi témata
jsou nova: (9) primarni a urgentni péce, (10)
endokrinologicka péce (vCetné rastu, puberty, adrenalni
nedostatecnosti a zdravi kosti) a (11) prechod na dalsi fazi
péce v prlbéhu Zivota.

Metodika uvedena v této aktualizaci neni standardné
zaloZzena na dukazech. Jak tomu byvd u vzacnych
onemocnéni, také v pfipadé DMD bylo dokonceno jen
nékolik  rozsahlych  randomizovanych  kontrolnich
hodnoceni (vyjma studii kortikosteroid().® Proto byla
podobné jako u Doporuceni pro péci o pacienty s DMD
zroku 201057 tato metodika vytvorena pomoci metody
dotazovani skupiny odbornikd ohledné vhodnosti
anezbytnosti  konkrétnich  vySetfeni a intervenci
za pomoci klinickych scénar(.”” Zamérem této metody je
objektivizovat odbornd stanoviska a uUcinné promitnout
do metodiky nazory a praktické zkusenosti panelu expertd
vychazejici z jejich vykladu a aplikace soucasné védecké
literatury. Pomoci tohoto pfistupu se nam podafilo
sestavit zakladni soubor navodl pro péci o pacienty
s DMD. Doporucujeme pouze vySetreni a intervence, které
povaZujeme jak za relevantni, tak za nezbytné.

Komplexné jsme prozkoumali odbornou literaturu,
abychom vyhledali ¢lanky tykajici se péce o pacienty
s DMD v kazdé zmirované oblasti, a pridali jsme i klicova
slova pro nova témata. Pfiloha obsahuje Uplny popis nasi
strategie pfi hledani v odborné literature, tabulku
vyhledavanych termind a shrnuti pfislusné odborné
literatury. Ridici vybor vybral z vysledk vyhledavéani
¢lanky obsahujici informace, které by mohly vyZadovat
aktualizaci Doporuceni pro péci z roku 2010. Na zdkladé
obsahu téchto ¢lank( byly nasledné vytvoreny klinické
scénare. Pro kazdy z 11 tematickych okruhi byl sestaven
vybor odbornik(. Vybory pomoci metody vhodnosti
RAND/UCLA Appropriateness Method (RAM)&7 stanovily
vySetfeni a intervence, které jsou jak relevantni, tak
nezbytné pro rdzné klinické scénére. V rdmci procesu RAM
hodnotily vybory relevantnost vySetfeni a intervenci
ve dvou kolech, po nichZ nasledovalo jedno az dvé kola
ke stanoveni jejich nezbytnosti. U nasledujicich casti
nebyly vSechny kroky dvoustupriového procesu hodnoceni
RAM nutné, a to bud z divodu nedostatku nové odborné
literatury od roku 2010, kdy vznikla Doporuceni pro péci,
nebo protoZe se Clenové vyboru okamizité jednomysiné
shodli

Obr. 1: Komplexni péce o jedince s Duchennovou svalovou dystrofii

Pé¢i o jedince s Duchennovou svalovou dystrofii zajistuje multidisciplinarni
tym zdravotnickych odbornikd, pricemz vedoucim lékafem je specialista
na nervosvalova onemocnéni. Obrazek uvadi vysetieni a intervence napfic
vsemi fazemi onemocnéni i tématy obsazenymi v tomto trojdilném
prehledovém ¢lanku.

*Echokardiogram u pacient mladsich Sesti let. TMR srdce u pacient
starsich Sesti let.

na relevantnosti a nezbytnosti intervence v nasledujicich
oblastech: stanoveni diagndzy, nervosvalova péce,
respiracni  péce, kardiologickd péce, ortopedicka
a chirurgicka 1écba a psychosocidlni péce. Dale jsme méli
za to, ze metodu RAM nelze vyuZit u dvou novych ¢asti:
u primarni a urgentni péce a u prechodu na dalsi fazi péce
v prabéhu Zivota. Vybory u téchto Casti dosahly béhem
diskuse konsenzu, aniz by nejprve hodnotily klinické
scénare.

Kdy mit podezieni na DMD

Nevysvétlitelné zvyseni V pfipadé DMD v rodinné

Neni-li DMD v rodinné anamnéze

koncentraci anamnéze Jakékoli Dité nechodi do véku 16-18
transaminaz podezieni na abnormalni mésicli, Gowersiv manévr nebo

funkci svalt chtize po $pickdach (v jakémkoliv

véku, zejména do 5 let)
2
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Dystrofin nalezen

Genet. sekvenovani

DMD neni pravdépodobna; zvazeni
alternativni diagnézy

»| Potvrzeni diagnézy DMD

Nejcastéji pozorované casné pfiznaky a symptomy u pacientt s DMD

Motorické

eAbnormalni chiize

ePseudohypertrofie lytkovych sval

*Neschopnost skdkat

*Snizenad vytrvalost pii zatézi

*Snizena schopnost udrzet hlavu pfi vytazeni do
sedu

*Obtiznd chlize do schodli

*Pes planus

«Casté pady ¢ nemotornost

eGowersUv manévr pfi zvedani ze zemé

eHrubé motorické zpozdéni

*Hypotonie

*Neschopnost drzet krok s vrstevniky

eZtrata motorickych dovednosti

*Bolest svall nebo kiece

*Chuze po 3pickach

*Nesndaze pfi béhu nebo lezeni

Nemotorické
*Behavioralni obtize

*Zpozdéni kognitivniho vyvoje

*Neprospivani nebo maly vahovy pfirstek
*Problémy s u¢enim a poruchy pozornosti
*Zpozdéni fecového vyvoje nebo artikulacni obtize

Obr. 2: Diagnéza Duchennovy svalové dystrofie

Popsané ¢asné ptiznaky a symptomy DMD vychazeji z prace autord Ciafaloni a kol.®¥ DMD=Duchennova

svalova dystrofie.
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Diagndza

Stanoveni vcasné a presné diagnézy DMD je klicovym
aspektem péce. Metoda diagnostikovani DMD se od roku
2010 vyznamné nezménila (Obr. 2).% Diagnosticky proces
obvykle zacinda v raném détstvi po zaznamenani
sugestivnich znamek a symptomd, jako je slabost,
nemotornost, Gowersiv manévr, obtize pti chdzi
do schodd nebo chiize po 3$pickach. Okamzité doporuceni
ke specialistovi na nervosvalova onemocnéni s podklady
od genetika nebo genetického poradce miiZe zabranit
prodlevé v diagnostice DMD.*® Méné casto je diagndza
zvazovana kvlli opoZzdénému vyvoji® nebo zvySené
koncentraci enzym(, jako je alaninaminotransferdza,
aspartdtaminotransferaza, laktatdehydrogenaza nebo
kreatinkinaza, v krevnim séru. Obcas zvySena koncentrace
aminotransferazy, aspartataminotransferazy Ci
laktatdehydrogenazy svede pozornost mylné k jaterni
dysfunkci, coZ vede k odddleni diagnézy DMD.

Protoze ptiblizné 70 % jedinc s DMD ma deleci nebo
duplikaci jednoho nebo vice exont v dystrofinovém genu,
prvnim potvrzujicim testem je obvykle testovani delece
a duplikace dystrofinového genu. Testovani se provadi
nejlépe technikou ,multiplex ligation-dependent probe
amplification” (MLPA)* nebo komparativni genomovou
hybridizaci,* protoZe technika multiplexni PCR dokaze
identifikovat pouze delece. Identifikace hranic delece
nebo duplikace mutace pomoci MLPA nebo komparativni
genomové hybridizace mlze naznacit, zda se da u mutace
predvidat, zda zachova nebo porusi ¢teci rdmec genu. Je-li
testovani delece nebo duplikace negativni, mélo by se
provést genetické sekvenovani za ucelem screeningu
zbyvajicich typl mutaci, které jsou pfripisovany DMD
(pfiblizné 25-30 %).22 Tyto mutace zahrnuji bodové
mutace (nonsense nebo missense), malé delece a malé
duplikace nebo inzerce, které lze identifikovat pomoci
sekvenovani nové generace.?2°Pokud genetické testovani
klinickou diagnézu DMD nepotvrdi, pak by mél byt
testovan vzorek svalové biopsie na pfitomnost proteinu
dystrofinu pomoci  imunohistochemické  analyzy
zmrazenych fezG tkané nebo pomoci techniky western
blot analyzujici extrahovanou svalovou bilkovinu.

Nositelky genu

Rodinni pfislusnici jedince s DMD by méli absolvovat
genetické poradenstvi, aby se stanovilo riziko nositelstvi
genu. Testovani na nositelstvi genu se doporucuje
Zenskym pfibuznym chlapce nebo muze, u néhoz byla
geneticky potvrzena DMD. Je-li pfibuznym dité, je tfeba
postupovat podle etickych zasad pro genetické testovani
déti Americké Iékarské asociace.?® Identifikované
nositelky genu mohou zvazit nékolik reprodukénich
moznosti vCetné preimplantacni genetické diagnostiky
nebo prenatalniho genetického testovani choriovych
klkd nebo vzorku plodové vody. Nositelky genu také
potrebuji lékarské vysetfeni a naslednou péci, jak je
popsano v oddile o kardiologické péci ve 2. ¢asti tohoto
prehledového ¢lanku.

Novorozenecky screening

Opodstatnénost novorozeneckého screeningu u DMD byla
poprvé prokazana v poloviné 70. let 20. stoleti?’ mérenim
koncentraci kreatinkindzy pomoci ,suché krevni kapky“”
(DBS — dried blood spot). V posledni dobé byl zaznamenan
dvoustupriovy novorozenecky screeningovy diagnosticky
systém,? kdy jsou vzorky, které odhali zvySenou
koncentraci kreatinkindzy, nasledné testovany na mutace
dystrofinového genu. V nékterych zemich se realizovaly
studie novorozeneckého screeningu na DMD, ale vétsinou
byly ukonceny,>?® a DMD tak v soucasnosti neni soucasti
Jednotného programu novorozeneckého screeningu,®
ktery se do znacné miry omezuje na neonatdlni
onemocnéni, u nichz ¢asna léc¢ba vykazuje lepsi vysledky.
Diky podpore zainteresovanych stran a s ohledem
na skutec¢nost, Ze vznikajici metody lécby DMD mohou
prokazat nejvétsi ucinnost pfi zahajeni pred ndastupem
pfiznakd, vsak zdjem o novorozenecky screening opét
roste.3031

Nervosvalova péce

Po stanoveni diagndzy vykonava specialista
na nervosvalova onemocnéni funkci hlavniho lékare, ktery
prebira veskerou odpovédnost za péci o osobu s DMD a
v pribéhu pacientova Zivota plni vicero uloh a povinnosti.
(Ramecek 1). Specialista na nervosvalova onemocnéni je
jedine¢nym zplGsobem kvalifikovan k tomu, aby pacienty i
jejich  rodiny provedl ¢im dal tim  komplexnéjSim
technologickym,  diagnostickym a  terapeutickym
systémem soucasné péce o pacienty s DMD.

Rdmecek 1: Ukoly a povinnosti specialisty na nervosvalova onemocnéni pfi
péci o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii

e Vyhodnotit a charakterizovat postupny pribéh onemocnéni jednotlivych
pacientll pomoci ovérenych nastroju hodnoceni s cilem stanovit ocekavany
klinicky pribé&h onemocnéni daného pacienta a poskytnout mu poradenstvi
ohledné progndzy a moznych komplikaci

® Pouzit informace z tohoto hodnoceni k vybéru lécebnych intervenci uréujicich
individudlni plan lécby, ktery by naplrioval konkrétni potreby a cile kazdého
pacienta i jeho rodiny a zaroven optimalizoval vysledky a kvalitu Zivota
definované jednotlivymi pacienty i jejich rodinami

® Zapojit do péce konkrétni lékare, ktefi mohou uvést stanovena hodnoceni,
intervence a léCebny plan do praxe — idedlné v ramci specializované
multidisciplindrni kliniky pro 1é¢bu DMD, kterou fidi, spravuje a koordinuje
specialista na nervosvalovd onemocnéni; pomoci pfi pééi o nositelky genu
vcetné kardiologického vySetieni

® Byt pfimym lékarskym poradcem pro pacienty i jejich rodiny pfi stanovovani
a pfehodnocovani individualnich cild péce v pribéhu ¢asu a pomahat jim
individualizovat analyzu poméru pfinosi a rizik terapeutickych intervenci
véetné:

o technologickych intervenci pro respiracni a kardiologickou péci

o chirurgickych a nechirurgickych intervenci, jako je fuze patere, zvladani
kontraktur a poskytovani pomucek a pfistroj

o farmakologickych intervenci, jako je 1é¢ba glukokortikoidy, nové vznikajicich
typt lécby a acasti pacienta na klinickych vyzkumnych hodnocenich
se zkousenymi léky

e Byt obhdjcem vysoce kvalitni péce o pacienty trpici DMD u pacientskych
instituci a v jejich komunitdch, FeSit problematiku napf. pfechodu z péce
nabizené klinickymi poskytovateli pediatrické péce do péce o dospélé pacienty
a poskytovani nemocnicni péce urcené k uspokojeni jedinecnych zdravotnich,
fyzickych a psychosociélnich potteb jednotlivych pacientd

* Pomoci pacientlm i rodinam zvladnout péci na konci Zivota zplsobem, ktery
zachové pohodli, diistojnost a kvalitu Zivota definované jednotlivymi pacienty
i jejich rodinami
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Vysetieni
Konzistentni a  opakovatelna  klinickd  vySetfeni Harmonogram a davkovéni Upozornéni
nervosvalovych funkci fundovanymi odborniky jsou pro
pééi o pacienty s DMD naprosto zasadni. Vysetfeni Uvodni pohovor Proberte s AdrenaIni nedostateénost
popsana v Doporugenich pro pé¢i o pacienty s DMD z roku rodinou pouzivani steroid( ?j‘;;‘laétf:;e;;;:;fj'zzmptomya oétiv pipadé
2010 zUstavaji v platnosti a kliniky by mély vyuZivat sady adrendlni krize
testl, které jim wvyhovuji a u nichi chapou Kklinické Pfedepiste hydrokortizon k aplikaci do svalu v

v X . TN T ) ;e . . o g domacich podminkach
opodstatnéni. Clenové multidisciplinarnich tym0{ musi Zahajte reZim se steroidy 50 mg pro déti ve véku do 2 let
spolupracovat na optimalizaci konzistentnosti a zamezit :g;esrg)zr’;nft‘/‘;;:‘s'l':hfn;;}i"“ 100 mg pro déti ve véku 2 let a starsi a pro dospélé
nadbyte¢nému duplikovéni testli. Doporucend vysetfeni +Po konzultaci ohledné vyzivy SIS LN (0 Ry T oot
) . . .. , mg/m? prednizonu/deflazakortu
jsou uvedena v pfiloze ¢lanku a podrobnéji jsou rozebrana «MiiZe byt nezbytné v pFipadé zavainého
v Casti vénujici se rehabilitacni péci. Novéjsi studie ukazaly onemocnéni, velkého zranéni &i chirurg. zakroku

. , , Podavejte h korti ! -1 2
hodnotu minimalnich klinicky vyznamnych odchylek, Doporuten potatetni davka 'd::i;qe ydrokortizon v dévce 50-100 m/m

prediktivni  schopnosti  standardizovanych vy3etfeni *Prednizon nebo prednizolon 0,75 mg/kg
funkéniho stavu a rozsah optimélni odezvy, co? potvrdilo GlemaS NIED

, Ly . A , . o, Y ¢ Deflazakort 0,9 mg/kg denné
vyznam provadéni standardizovanych vysetieni funkéniho - 7
ol v . v , v . , Nevysazujte steroidy nahle
stavu v prabéhu pacientova Zivota.’>*> Nové vysetiovaci {} «Uplatfiujte Protokol PJ Nicholoffa pro steroidy®
nastroje navic pomahaji pfi Ttizeni péce o starsi °Kal(id£§|2ﬁvgny svniitefdéyliu o ZI(Q—dZ§ ‘Zu g/
L . . . A Zmény davkovani eJakmile je dosazeno fyziologické davky (3 mg/m
nepo,hyvbllv? .paf:lenty' ,Uk,azuje s€ tedy' er Je dulezité Jsou-li vedl. Géinky nezvladatelné/netolerovatel prednizonu nebo deflazakortu denné), pfejdéte
provadét klinické testovani po celou dobu Zivota. «Sniste steroidy 0 25-33 % na hydrokortizon 12 mg/m? denné rozdéleny do
eKontrolni vy$etfeni po mésici 3 stejnych davek
V pfipadé zhor3eni funkci *Pokracujte ve snizovani davky o 2025 %
*Na zdkladé pocatecni davky zvyste steroidy kaZdy tyden, dokud nebude dosaZeno davky
na cilovou dévku vzhledem k hmotnosti 2,5 mg hydrokortizonu obden
eKontrolni vySetfeni za 2—3 mésice *Po dvou tydnech podavani davky obden
hydrokortizon vysadte
*Pravidelné kontrolujte koncentrace kortizolu
pomoci CRH nebo ACTH stimulaéniho testu,

dokud nebude dosazeno normalni osy

hypotalamus — hypofyza — nadledviny (HPA)
*AZ do dosazeni normalni osy HPA pokracujte ve

stres. davkovani (mGzZe trvat 12 mésicl i déle)

Poutziti v nechodici fazi

ePokradujte v podavani steroidd, ale podle
potieby snizte davku ke zvladnuti vedlejsich
pFiznakd

*Pro starsi pacienty, ktefi se dosud steroidy nelécili
muze byt zahajeni |1écby steroidy pfinosné

Obr. 3: Doporuéeni pro poateéni a nasledné uzivani glukokortikoidt (steroidtl) u pacientt s
Duchennovou svalovou dystrofii

ACTH=adrenokortikotropni hormon. CRH=hormon uvolnujici kortikotropin. HPA=hypotalamus—
hypofyza—nadledviny.

Intervence
Zakladem lé¢by DMD stale zGstdva fyzioterapie, popsana v ¢asti vénované rehabilitacni péci, a lé¢ba pomoci glukokortikoid(. Tyto postupy by mély
byt pouzivany i poté, co pacient pfestane byt schopen chlize. Na Obr. 3 je popsano nasazeni a uzivani glukokortikoid(.2¢Ukazalo se, Zze dlouhodoba
|é¢ba glukokortikoidy je prospésna proto, Ze ke ztraté schopnosti chlize dochazi v pozdéjsim véku, zlstavaji zachovany funkce hornich konéetin
a dychaciho Ustroji a neni nutna chirurgicka Iécba skolidzy.?” Nedavné studie potvrdily, Ze je pfinosné zahdjit 1écbu glukokortikoidy jiz u mladsich
déti, nez dojde k vyznamnému zhorseni télesného stavu;3#*° podrobnéjsi zjisténi brzy prinese probihajici hodnoceni (ClinicalTrials.gov, identifikator
NCT02167217) zabyvajici se vikendovym podavanim u chlapct mladsich 30 mésich. Ackoli pfinosy lé¢by pomoci glukokortikoidi jsou dobfe znamy,
stale panuje nejistota ohledné toho, které z nich jsou nejlepsi a v jakych davkach by mély byt podavany.“V dlsledku této nejistoty se zvysuje riziko
nedostatecné nebo nadmérné Iécby, coZ by mohlo vyvratit vysledky hodnoceni inovativnich zplsob0 |é¢by. Rozsahlé studie pFirozeného pribéhu
a kohortni studie potvrzuji, Ze schopnost chlize se ze stfedni hodnoty 10,0 let u pacient( uZivajicich kortikosteroidy po dobu méné nez jednoho
roku prodlouZzila na primérnou hodnotu 11,2 let u pacientd uZivajicich denné prednizon a na 13,9 let u pacientll denné uzivajicich deflazakort.*
V nékolika studiich bylo zjisténo, Ze ucinnost podéavani prednizonu pouze o vikendech je stejnd jako pfi kazdodennim uzivani.*+*? V dvojité
zaslepeném randomizovaném kontrolnim hodnoceni faze Il bylo porovnavano podévani deflazakortu v davce 0,9 mg/kg denné, deflazakortu
v davce 1,2 mg/kg denné, prednizonu v davce 0,75 mg/kg denné a placeba. Vsechny lé¢ebné skupiny vykazovaly v porovndni s placebem vétsi
svalovou silu a u deflazakortu byl vahovy pfirQistek nizsi nez u prednizonu.* Pomér piinosU a rizik deflazakortu v porovnani s prednizonem se dale
zjistuje v probihajicim dvojité zaslepeném hodnoceni.

Nové moznosti lécby
Seznam |éCiv vyvijenych pro |é¢bu DMD se od vydani Doporuceni pro péci z roku 2010 podstatné zménil a Gplny soupis hodnoceni zabyvajicich se
|écbou DMD se neustale proménuje. Aktualni informace lze nalézt na strankachClinicalTrials.gov a na mezinarodni platformé WHO pro registry
klinickych hodnoceni. DMD predstavuje vzacné onemocnéni a vzhledem k vzristajicimu poctu klinickych hodnoceni je obtizné kapacitu
jednotlivych hodnoceni naplnit, protoZe pacientt spliujicich kritéria Ucasti je malo. Da se olekavat, Ze nutnost optimalizace zafazovani pacient(
napomuUZe iniciativam, které podporuji dostatecnou pripravenost hodnoceni, kupfikladu vytvareni registr(, identifikaci méritek klinicky
vyznamnych vysledk( nebo provadéni studii pfirozeného priabéhu.

V srpnu 2014 udélila Evropska komise podminénou registraci ucinné latce ataluren pro pouZiti v rdmci Evropské unie, coz se tyka cca
www.thelancet.com/neurology Publikovano online 23. ledna 2018 http://dx.doi.org/10.1016/51474-4422(18)30024-3


http://www.thelancet.com/neurology
http://dx.doi.org/10.1016/S1474-4422(18)30024-3

Prehledovy ¢lanek

11 % chlapcl, u nichZz je DMD zpuUsobena terminacnim kodonem v dystrofinovém genu.*#*V zafi 2016 americky Urad
pro kontrolu potravin a léciv (FDA) ve zrychleném fizeni schvélil pouZivani eteplirsenu, jenZ je zacilen na zhruba 13 %
chlapcll s mutaci dystrofinového genu, u které Ize provést pfemosténi exonu 51.% Ataluren a eteplirsen jsou prvnimi z celé
fady lécivych latek, které se zaméruji na specifické mutace a které byly regula¢nimi Grfady schvaleny. Na vyvoji dalSich
zpusob éCby zaloZzenych na obnové tvorby dystrofinu se pracuje a u nékterych z nich jiz probiha ¢i brzy zapocne prezkum
ze strany regulacnich organi.* FDA rovnéz udélil plné povoleni deflazakortu, ktery se tak stal prvnim glukokortikoidem,
jenz je indikovan konkrétné pro Ié¢bu DMD.

K dalsim kategoriim Ié¢iv, u nichz probihaji hodnoceni na lécbu DMD, patfi pfipravky zaméfené na myostatin,
protizanétlivé a antioxidacni molekuly, slouéeniny ke snizeni fibrézy, 1éky zlepsujici vazodilataci, pfipravky pro zlepseni
funkce mitochondrii a léky na regulaci tvorby utrofinu.*® Dokud vSak nebudou klinické studie dokonceny a tato Iéc¢iva
nebudou regulaénimi organy schvélena, nemohou byt pacientim s DMD predepsana.

Rehabilitacni péce

DMD se vyznacuje dobfe zndmymi vzorci postupné degenerace svalli a svalové slabosti, posturalnimi kompenzacemi,
rizikem postupnych kontraktur a deformit a ztratou funkci v disledku nedostatku dystrofinu.®” Pfi zajisténi lepsi péce se
prodluZuje doba, kdy je pacient s DMD schopen chlize,* klesa prevalence zavaznych kontraktur a deformit, mj. skolidzy,3”
adiky lepSimu funkénimu stavu je pacient schopen se déle zapojovat ve vSech oblastech béziného Zivota.*’*® Mezi
rehabilitaéni personal fadime lékare, fyzioterapeuty, ergoterapeuty, logopedy, ortotiky a poskytovatele zdravotnickych
prostredkl k dlouhodobému pouzivéni. V Ramecku 2 a v pfiloze jsou shrnuta doporuéend vysetfeni a zakroky. Pro zajisténi
spravné rehabilitacni péce je trfeba dlkladné znat patologii, patokineziologii a pfirozeny pribéh DMD i progresi
onemocnéni. Zdravotnici by vidy méli zvazit cile a Zivotni styl daného pacienta, aby mohli optimalizovat kvalitu jeho Zivota
po celou dobu jeho trvani.” VySetfeni a predbézny plan péce se musi jiz od diagnézy onemocnéni zamérit na vSechny
oblasti Mezinarodni klasifikace funkénich schopnosti, disability a zdravi (ICF), aby bylo mozné minimalizovat kontraktury,
deformity, ztratu funkci, naruseni celistvosti kiiZe, bolesti a Spatny kardiorespiraéni stav.

Vysetieni
PFi multidisciplinarnim rehabilitacnim vysetieni se méfi pasivni rozsahy pohybu, extenzibilita sval(, drzeni téla a napfimeni
patere, sila a hodnoti se funkce, kvalita Zivota a zapojeni do vsech béZnych dennich ¢innosti (viz Ramecek 2; ptiloha).”32-
3549-59 P¥j specializovanych vysetrenich se analyzuji pohybové vzorce a provadéji se standardni hodnoceni pro vysetfeni
DMD a jinych nervosvalovych onemocnéni.’>33° K zakladnim klinickym hodnocenim funkci, které by mély byt provadény
kaZzdych Sest mésicli po dobu, kdy je pacient schopen chlze, patfi vysetfeni North Star Ambulatory Assessment (NSAA)
a Casové funkéni testy.32355054-5661 \fySetieni NSAA a Casové funkéni testy maji vysokou validitu a spolehlivost a vyznacuji se
dobrou korelaci mezi jednotlivymi testy v pribéhu ¢asu, minimem klinicky vyznamnych rozdild a moznosti predpovidani
zmén motorickych funkci, které je dalezité z hlediska sledovani progrese onemocnéni a zvazeni novych a vyvijenych
zpUsobl |éCby.32-35555662 Zjisténim testovacich rozsahl s optimalni odezvou lze zlepSit moznost predikce, naptiklad
pfi 6minutovém testu chize, kdy Ize diky pochopeni vzdjemnych vztahl mezi vékem, vychozi vzdélenosti a genetikou
zlepsit koncepci vyzkumu a informovat pracovniky odpovédné za klinickou péci.?>-% Funkcni zmény by mély byt v
klinickém prostredi predpovidany vzdy s prihlédnutim k pacientovym schopnostem, omezenim vyplyvajicim z vySetteni pfi
fyzické zatézi, ke genetickym vlastnostem a k potencidlnim interakcim s muskuloskeletalnimi poruchami, napft.
kontrakturami.s®®” Testy slouzici k predikci dalSich zmén Ize vyuZit pro lepsi zaméreni aktivni péce, napf. pro intervence
zacilené na konkrétni poruchu nebo pro zjisténi budouci potfeby konkrétnich zdravotnickych prostfedkd. Konkrétné u
pacientll ve véku do sedmilet byvaji nejptrinosnéjsi 6minutovy test chlze a Casové funkcni testy. U pacient( starSich
sedmi let plati, Ze pokud pfi 6minutovém testu chlize ujdou méné nez 325 m, vstat jim trva déle nez 30 s, ¢as k vystoupani
Ctyr schodu je delSi nez 8 s, Cas k ujiti ¢i ubéhnuti 10 metru je delsi nez 10-12 s a stfedni linearizovana hodnota vySetfeni
NSAA je 34 ¢i méné (hrubé skére devét), pak u nich v pribéhu dalSich 12 mésicl dojde k zavaznéjSimu zhorseni schopnosti
chuize.?>%8 VlySetfeni funkci zahrnuje i zhodnoceni schopnosti vykonavani béznych dennich Cinnosti a potieby adaptivnich
pomtcek ¢i podplrnych technologii. Kvalitu Zivota Ize rovnéz hodnotit pomoci rliznych nastroj(.5°-72

Stéle Castéjsi vyuZivani standardizovanych testd na DMD u kojencl a mladsich déti je vhodné, protoZe je nové mozné
diky novorozeneckému screeningu onemocnéni véas diagnostikovat a objevuji se zpuUsoby lécby, které mohou byt
nejucinnéjsi, pokud jsou vyuZity v raném détstvi (viz priloha). Skala vyvoje kojencli podle Bayleyové (Bayley-lIl) a $kala
mentalniho vyvoje podle Griffithsové (Griffiths Mental Development Scales) hodnoti rychlost vyvoje u déti a mohou vcas
upozornit na opoZdény vyvoj u déti s DMD.**507* Pomoci upravené skaly NSAA je moZné testovat déti jiz od véku tfi let.5+7
Ve véku 4-8 let jsou klinicky vyznamnym zplsobem méfeni stavu kinematické parametry kyéle pfi chlzi.”» K dalsim
zpUsoblm méreni antigravitaéni funkce, které jsou v pfipadé DMD povazovany za ovéfovaci, patfi Albertska détska
motorickd skala (Alberta Infant Motor Scale), rozsifena Hammersmithova funkéni motoricka skala (Hammersmith
Functional Motor Scale Expanded) nebo méreni hrubych motorickych funkci (Gross Motor Function Measure).496176
Hodnoceni schopnosti uceni, pozornosti a smyslového zpracovavani a pfipadna intervence by mély byt zahdjeny v Gtlém
véku.”778 U starsich nechodicich pacientl se dé potencidlni zména v nadchazejicim roce ¢i dvou predpovédét pomoci
Brookovy skaly pro horni koncetiny (Brooke Upper Extremity Scale), Skaly Egen Klassifikation, flexe v lokti a sily
stisku.5”798 V soucasné dobé je mozZné testovat i pomoci hodnoceni dosazitelného prostoru®28! a funkce horni koncetiny
(provedeni testu horni koncetiny).51538
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Doporucuje se, aby konkrétni kliniky vidy pouZivaly stejna funkéni méreni, aby bylo mozné sledovat zmény v pribéhu
Casu a v pripadé potreby doplnit nové zplsoby hodnoceni. Vysetieni rehabilitacnim specialistou by se mélo dle doporucéeni
provadét alespon jednou za 4—6 mésicl v pribéhu celého Zivota. V pfipadé klinickych pochybnosti, zmény stavu nebo jinych
dlvodu by méla byt vysetieni provadéna Castéji.

Intervence

V ambulantnim a Skolnim prostifedi by méla byt pacientim poskytovdna prima fyzioterapeutickd, ergoterapeuticka
a logopedicka Iéc¢ba. Tato péce by méla pokracovat i béhem dospélosti a méla by byt doplnéna o lécbu poskytovanou
pfi hospitalizacich a v domacim prostiedi (viz Ramecek 2; priloha).

Cilem péce zamérené na extenzibilitu svall a mobilitu kloubl je predchéazet kontrakturam a deformitdm nebo je
minimalizovat (viz Ramecek 2). V dasledku neschopnosti pohybu kloubu v celém rozsahu, chronického statického
polohovani, svalové nerovnovahy v oblasti kloubu a fibrotickych zmén ve svalech se extenzibilita svall sniZuje a vznikaji
kloubni kontraktury.” Omezené dychani a fibroza mezizebernich svall snizuji mobilitu hrudni stény. Pfi zachovani pasivnich
rozsahl pohybu, extenzibility svali, mobility hrudni stény a symetrie je moZné optimalizovat pohybové a funkéni
polohovani, zachovat schopnost chlize, predejit pevnym kontrakturam a deformitam, optimalizovat dychaci funkci a udrzet
celistvost kize.” PéCe o muskuloskeletdlni aparat vyZaduje praci celého tymu, do niZ se zapoji odbornici na nervosvalovou
problematiku, fyzioterapeuti, ergoterapeuti, rehabilitacni Iékari, ortotici a ortopedové-chirurgové.

Pro prevenci kontraktur je tfeba provadét kazdy den pasivni protahovani kloubd, svall a mékkych tkani, u nichz hrozi
zatuhnuti; podporovat pohyblivost snizovanim vlivu gravitace a optimalizaci biomechanickych vlastnosti, coZz umozni
aktivnéjsi pohyb; pouzivat techniky manudlini terapie a zajistit dlouhodobé protazeni mékkych tkani; a zajistit optimalni
polohovani, mj. pouzivanim na miru upravenych dlah, ortotickych pomucek, kompenzacnich pomUlcek umoznujicich stani,
sériového sadrovani a komponentl umoziujicich nastaveni individualniho sedu nebo polohovani u pomucek pro zachovani
mobility.”#2 Pfed ztratou pasivnich rozsaht pohybu by mél byt pod vedenim fyzioterapeutll a ergoterapeutl zahajen rezim
kazdodenniho preventivniho protahovani v domacim prostiedi.®* Protahovani se doporucuje pro ¢asti téla, u nichz je znamo
riziko vzniku kontraktur nebo deformit (Ramecek 2). S pravidelnym protahovanim kotnikd, kolen a kycli by se mélo zacit
brzy po stanoveni diagndzy a mélo by se v ném pokracovat az do dospélosti. Po ztraté schopnosti chlize je velmi dllezité
protahovani hornich koncetin.”

V pfiloze je uveden prehled doporuceni pro péci, ktery zahrnuje rtzné podplrné prostredky a pomicky pro zachovani
mobility, mj. ortézy na chodidlo a kotnik, ortézy zpeviujici koleno, kotnik a chodidlo, sériové sadrovani, kompenzacni
pomUcky umoznujici stani a ruéni i elektrické invalidni voziky.” Misto ortéz zpevnujicich koleno, kotnik a chodidlo se nyni
¢asto pro podporu mobility vestoje vyuZivaji elektrické voziky, které umoznuji jizdu ve vzpfimené poloze. Ortézy zpevnujici
koleno, kotnik a chodidlo mohou byt v nékterych situacich i nadale vhodné, mély by vsak byt pokladany spise za lécebné,
nikoli funkéni nastroje, které elektrickou mobilitu nenahrazuji, nybrz doplriuji.*# Fyzické funkce mohou navic optimalizovat
i technologické novinky — od jednoduchych zafizeni (napf. vyvySené podnosy Ci nastavitelnd brcka) az po vyspélé
technologie (napf. robotické pomucky, dalkova aktivace pfistroj pomoci technologie Bluetooth, infraervené univerzalni
ovladace, smartphony, tablety, pocitaCe a moderni pristupové funkce, jako napt. aktivace domacich funkci hlasem). Dalsi
moznosti jsou adaptivni zafizeni a Upravy domaciho prostredi, napt. kladky (zveddky) pro bezpelny presun, rampy,
schodistové vytahy, rizné pomucky na koupdni nebo stavebni Upravy koupelny, specialni postele ¢i matrace a vozidla
upravena pro postizené. K dosaZzeni optimalni miry nezavislosti a zapojeni do kazdodennich c¢innosti mohou prispét osoby,
které o pacienta pecuji.

Fyzioterapeuti predepisuji, sleduji a vedou cviceni, kterda mohou predchazet zbyte¢né sedavému ¢i imobilnimu Zivotnimu
stylu a souvisejicim problémdm, jako je spoleenska izolace ¢i nadvaha. Pfestoze diivody nejsou dostatecné prozkoumany,
mUze vsak cvi¢eni u dystrofinopatii ptispét ke svalové degeneraci, protoZze muze dojit k poskozeni svald v disledku jejich
kiehké struktury, metabolickych abnormalit, abnormaini hladiny oxidu dusnatého, coz vede k ischemii béhem cviceni a
k nizsi kapacité fyzického cvi¢eni.”##° Pacienti by se proto méli vyvarovat nadmérné svalové aktivity nebo cviceni a vysoce
zatézového nebo silového tréninku.”® Zejména v ranych fazich onemocnéni se doporucuje provadét aerobni cviceni nebo
aktivitu pfi submaximalni intenzité, vyhybat se v3ak pfilisSné namaze a dopfat si pfiméreny odpocinek.” Jiz od rané chodici
faze se velmi doporucuje Casté plavani, jez Ize provozovat az do dospélosti.” Jako aerobni forma cviceni pfi submaximalni
intenzité se doporucuje jizda na kole,**?v niZ lze pfi vyuZiti asistence a robotickych pomucek pokracovat az do dospélého
véku. Bezpecnost pfi fyzické aktivité Ize podpofit vhodnymi adaptivnimi pomtckami a podpdrnymi technologiemi.
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Rdmecek 2: Rehabilitaéni vysetieni a intervence ve vSech stadiich onemocnéni u pacienti s Duchennovou svalovou dystrofii

Vysetieni

Multidisciplindrni rehabilitaéni vy3etieni kazdych Sest mésicd, v pfipadé pochybnosti, zmény stavu nebo jinych divodu i ¢astéji (viz pfiloha)

Intervence

Primd lécba

Prima |écebna péce poskytovana po celou dobu pacientova Zivota fyzioterapeuty, ergoterapeuty a logopedy a upravena podle specialnich potfeb pacienta, stadia
onemocnéni, odezvy na lécbu a snasenlivosti.

Prevence kontraktur a deformit

® Preventivni protahovéni v domacim prostfedi provadéné 4—6krat tydné; pravidelné protahovani v oblasti kotnikd, kolen a kycli; pozdéji, pokud je to nutné na
zakladé provedeného vysetieni, protahovani zapésti, rukou a sije

® Protahovani oblasti, u nichz je znamo riziko vzniku kontraktur a deformit* a u nichzZ je potfeba protahovani zjisténa pfi vySetieni
®  Ortotické intervence, dlahovani, sadrovani, polohovani a pomacky:
® ortézy AFO pro protahovani v noci — byvaji nejlépe snaseny, pokud za¢nou byt pouzivany preventivné v mladsim véku
® ortézy AFO pro protahovani a polohovéani béhem dne v nechodicich fazich
® dlahy na zapésti nebo ruku pro protahovani dlouhych flexor(/extenzort zapésti a prstt — zpravidla v nechodicich fazich
® sériové sadrovani —v chodicich i nechodicich fazich
® pasivni/elektrické kompenzaéni pomiicky umoZiujici stani — pokud je obtizné udrZet spravné napFimeni pfi stani a pokud kontraktury nejsou natolik zévazné,
aby znemozriovaly polohovéni nebo pusobily nepfijemné
® ortézy KAFO fixujici kolenni klouby — mozZnost pro pozdni chodici fazi a nechodici faze
®  zobrazit manualni ¢i elektrické voziky s moznosti Upravy polohy (pevny sedak, pevna opéra zad, podpéry v oblasti kycli, bocni podpéry trupu, adduktory a
opérka hlavy)

elektrické komponenty umoznujici polohovani na elektrickych vozicich (sklon, sklopeni, zdvihaci podrucky, opora pfi sténi, nastavitelna vyska sedaku)

Cviceni a aktivita

pravidelnd aerobni aktivita nebo cvi¢eni pfi submaximalni intenzité (napf. plavani nebo jizda na kole), pfip. s asistenci, neprovadéni vystrednich a vysoce zatézovych

cviceni, kontrola pro zamezeni pfilisné namaze, respektovani potfeby odpocinku a zachovani energie, obezietnost v souvislosti s moznou snizenou kardiorespiracni

kapacitou pfi cviceni a rizikem poranéni svall i v pfipadé, Ze jsou z klinického hlediska v pofadku

Prevence a lécba pddti a zlomenin

® minimalizace rizika padu ve vSech druzich prostredi

® fyzioterapeutickd podpora ortoped pfi rychlém tymovém feseni zlomenin dlouhych kosti a poskytovani souvisejici rehabilitacni péce za Gc¢elem zachovani
schopnosti chiize, pfip. schopnosti stani s oporou

2Zvldddni rozdilu ve schopnosti uceni, udrZeni pozornosti a smyslového zpracovdvani

péce ve spolupréci s tymem na zdkladé potreb a vysetreni

Podplrné technologie a adaptivni pomucky

planovani a vyuka s hodnocenim, predepsani, zaskoleni, napomoc pfi ziskavani financnich prostredkd

Zapojeni do béznych cinnosti

podpora zapojeni do vSech oblasti Zivota ve vSech stadiich onemocnéni

Prevence a zvldddni bolesti

prevence bolesti a jeji komplexni zvladani podle potfeby po dobu celého Zivota

AFO=ortézy na chodidlo a kotnik. KAFO=ortézy zpevnujici koleno, kotnik a chodidlo. ¥*K oblastem, v nichz zpravidla hrozi vznik kontraktur a deformit, patfi flexory kycelnich
kloub(, iliotibidIni trakt, kolenni $lachy, flexory chodidel, chodidlové fascie, flexory lokte, prondtory predlokti, dlouhé flexory a extenzory zapésti a prstti ruky, lumbrikdIni svaly
a cervikalni extenzory; izolovana kloubni kontraktura do kycelni a kolenni flexe a flexe chodidla, vboéené postaveni zadni &i predni €asti chodidla, loketni flexe, flexe nebo
extenze zapésti, klouby na prstech ruky; dale pak deformity patere a hrudni stény, mj. skoliéza, nadmérnd kyféza nebo lordéza a snizena mobilita hrudni stény.
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U pacientd vsech vékovych kategorii je tfeba sledovat miru bolesti a fesit ji.”**% Intervence by mél fesit cely tym
zdravotnikd, mj. pomoci fyzioterapie, posturalnich korekci, ortotickych intervenci a dlahovani, Gprav invalidniho voziku
a lbzka umoznujicich nezévislé prenaseni vahy, zmény polohy a snizovani tlaku, a farmakologické Iécby. V pfipadé bolesti
zad, zejména v souvislosti s [é¢bou glukokortikoidy, by mélo byt co nejdrive provedeno vySetfeni zamérené na pripadné
fraktury obratld.” MoZnosti prevence fraktur a péce o né jsou podrobnéji popsany ve 2. ¢asti tohoto prehledového ¢lanku.

Doporucena vysetreni
eStanoveni kostniho véku rentgenovym

Porucha riistu

':A‘:;em, ek kasdeh V jakémkoli z nasledujicich pfipada snimkem levéruky
ALY L ePokles kFivky pod rdstovy Doporuéeni *Vy3etFeni funkce Stitné Zlazy
6 mésicl do ukonceni »

*Celiakalni panel

*RUstové faktory

*Kompletni metabolicky panel
*Kompletni krevni obraz

percentil
eRUstova rychlost <4 cm za rok
*Vyska <3. percentil

puberty a dosazeni k endokrinologoyi

kone¢ného vzristu

DalSi mozna vysetieni
Stimulacni test ristového hormonu

Doporuéena vysetieni

Laboratorni testy:

e Luteinizacni hormon

eFolikuly stimulujici hormon

eTestosteron

Lécba v pripadé potvrzeni hypogonadismu:

*Zahajit substitu¢ni podavani testosteronu v
nizkych davkach a davky postupné
zvySovat

*Doporuceno pro pacienty ve véku 214 let;
|écba ke zvazeni od véku 12 let

Opozdéna puberta
Puberta Testikularni objem <4 cm? ve
Fyzické posouzeni pohlavniho véku 14 let a vice

dospivani podle Tannerovy
stupnice kazdych
6 mésicti od 9 let véku

Doporuceni
k endokrinologopi

v

Dalsi mozna vysetieni
Stanoveni kostniho véku rentgenovym
snimkem levé ruky

Obr. 4: Vy$etfeni a intervence v pfipadé poruchy riistu a opoZzdéné puberty u pacienti s Duchennovou svalovou dystrofii

Endokrinologicka péce

U pacientll s DMD se léc¢i endokrinologické obtize, k nimZ patfi porucha rdstu, opozdénd puberta a adrendlni
nedostatecnost. Cilem endokrinologické péce je sledovat rlst a vyvoj pacienta, zjistit a diagnostikovat nedostate¢nou
tvorbu hormonl, v nezbytnych pripadech poskytovat substitu¢ni hormonalni |éCbu a zamezit Zivotu nebezpecné adrendini
krizi. Této problematice se sice vénovalo nékolik odbornych ¢lankl a referdt(l, ¢ ale Udaji pojednavajicich o bezpec¢nosti
a ucinnosti 1écby pacientd s DMD pomoci rdstového hormonu a testosteronu je velmi malo. Nize uvedena doporuceni
pro péci jsou zaloZena na dlkazech a zkusenostech vyplyvajicich z pouzivani téchto typu IéCby pfi jinych onemocnénich a
pro DMD byly patfi¢né upraveny (Obr. 4).

Rust

Porucha linearniho rdstu je u osob s DMD bézna a zhorsuje ji lé¢ba pomoci glukokortikoid(l.397 Linearni rist by mél byt
hodnocen kazdych Sest mésicl az do ukonceni puberty a dosazeni konecného vzristu. U chodicich pacientl je
nejvhodnéjsim méritkem vyska vestoje. Vyska by méla byt zanasena do grafu a pravidelné porovnavana se standardni
rastovou krivkou. Ve fazi, kdy jsou pacienti schopni chlize, by se také mélo zacit pravidelné méfit jejich vysku i jinym
zpUsobem neZ vestoje, aby bylo mozné vysku presnéji porovnavat, az pacienti schopnost chize ztrati. U nechodicich déti se
vzrist méfi podle rozpéti pazi, délky loketni kosti, délky holenni kosti, vysky kolene a segmentédlné mérené délky vleze.%
Z4adna z téchto metod viak nebyla u populace pacientt s DMD ovéiena a k jejich pouZivani je tfeba specidlniho zagkoleni ¢i
zvlastnich pomucek. Doporucujeme, aby si kazdé zafizeni zvolilo a pouZivalo zplsob méreni, ktery v daném klinickém
prostiedi funguje nejlépe.

Pokles rastové krivky, ktery se projevuje trajektorii kivky pod vyskovy percentil nebo rlistovou rychlosti mensi nez 4 cm
za rok, poukazuje na poruchu linearniho ristu a pacienta je tfeba doporucit k endokrinologovi. Toto doporuéeni by méli
dostat i vsichni pacienti, ktefi ristem nedosahuji na tfeti percentil, a to bez ohledu na trajektorii rdstu. PFi vySetfovani
poruchy linedrniho rdstu by se mély provést standardni screeningové testy, pfi nichz se zjisti hladiny hormont endokrinnich
Zlaz ¢i jiné abnormalni hodnoty souvisejici s poruchami rlstu. Existuje jen malé mnoZstvi Gdaji hodnoticich bezpec¢nost
a uéinnost rekombinantniho lidského rlstového hormonu v populaci pacientd s DMD. Jedna retrospektivni studie
zaznamenala kratkodobé vyhody spojené s rlstovou rychlosti, néktefi chlapci s DMD ovsem trpéli takovymi vedlejsimi
Gcinky jako nitrolebni hypertenzi, intoleranci glukézy a zhor$enim skoliézy.*® Zadna z publikovanych studii rekombinantniho
lidského rlistového hormonu nesledovala pacienty aZz do jejich kone¢ného vzrlstu a Zadna ze studii nebyla dostatecné
rozsahla,
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aby bylo mozZné spolehlivé stanovit, zda ma lé¢ba rekombinantnim lidskym rlistovym hormonem negativni vliv na fungovani
svalll nebo jiné nezadouci Uéinky. Kromé toho vznikly teoretické obavy, Ze vysokd postava muze v pfipadé DMD negativné
ovliviiovat fungovani svald.®1°t Dokud nebude k dispozici vice dlikazl, rutinni pouzivani rekombinantniho lidského
rastového hormonu k Ié¢bé poruch rlistu spojenych s DMD se nedoporucuje. Rozhodnuti o Ié¢bé rekombinantnim lidskym
rastovym hormonem by proto vidy mélo byt zaloZzeno na dikladném zvazeni potencialnich rizik a pfinost Iécby. Tato Ié¢ba
by méla byt pokud mozno vyhrazena jedinclim s abnormalnimi vysledky stimulacniho testu rdstovym hormonem.

Puberta

Opozdénda puberta v disledku hypogonadismu predstavuje potencidlni komplikaci spojenou s lé¢bou glukokortikoidy
amlZe mit nepfiznivy vliv na psychologicky stav pacienta a zhorSovat kvalitu jeho Zivota. Absence pubertalniho vyvoje
do 14 let véku vyZaduje rychlé doporudeni pacienta k endokrinologovi. U jedinct s priikaznou opozdénou pubertou by mély
byt k potvrzeni diagndzy hypogonadismu provedeny biochemické testy s pouzitim odpovidajicich pediatrickych nebo vysoce
citlivych test. Méla by rovnéz byt zvaZzena moznost provedeni radiografického zobrazeni levé ruky k urceni kostniho véku.

U pacientl nad 14 let véku s potvrzenou diagnézou hypogonadismu se doporucuje substituéni lécba testosteronem,
kterou lze zvézit i v pfipadé chlapcl nad 12 let véku v pripadé absence pubertalniho vyvoje. Ackoli se uZivanim testosteronu
u chlapci s DMD nezabyvala Zadna klinicka hodnoceni, je povaZovano za standard v lé¢bé patologicky opozdéné puberty
u pediatrickych pacientll a je doporucovano pro Ié¢bu hypogonadismu vyvolaného glukokortikoidy u dospélych muz(.1
Potencidlni kladny vliv testosteronu na emocni a fyzické zdravi obvykle prevazi mozné vedlejsi ucinky, mezi které patfi
zmény chovani, akné, télesny zapach, rastovy vysvih (spurt) a epifyzéini uzavér. Neddvny retrospektivni prehled zjistil, Zze
testosteron je obecné dobfe sndsen a je pacienty s DMD a jejich rodinami vniman jako pfinosny.1%

Ve snaze napodobit normalni pubertalni vyvoj by substitucni IéCba testosteronem méla byt zahajena nizkou davkou, ktera
se postupné v pribéhu nékolika let bude zvySovat na hodnoty pro substituéni Iéébu u dospélych. Je mozné pouZit
nitrosvalové nebo topické pripravky. U vSech pacientl je tfeba koncentrace testosteronu peclivé sledovat. U lécenych
jednotlivcl je tfeba zvazit zhodnoceni lipidd, hemoglobinu, hematokritu a krevniho cukru. Nepfiznivy vliv na funkéni stav
nebo fungovani srdce pacienta by mél Iékare vést ke zvazeni preruseni |éCby testosteronem nebo snizeni davky.
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Adrenalni nedostatecnost

Adrendlni nedostateCnost zplUsobena supresi osy
hypotalamus — hypofyza — nadledviny je vzacny, ale Zivot
ohroZujici stav, ktery muZe vzniknout, pokud dojde
k ndhlému preruseni pfisunu glukokortikoid( z ddvodu
onemocnéni nebo preruseni lécby.'** Vsichni pacienti,
kterym jsou predepisovany glukokortikoidy, musi byt
0 znamkach, pfiznacich a zvladani adrenalni krize pouceni
a dostat predpis na hydrokortizon pro nitrosvalovou
injekci aplikovanou v pfipadé nutnosti v domacim
prostiedi (50 mg pro déti do dvou let, 100 mg pro déti
nebo dospélé od dvou let). V pripadé zdvainého
onemocnéni, velkého zranéni nebo chirurgického zakroku
u pacientu uZivajicich vice nez 12 mg/m? prednizonu nebo
deflazakortu denné muZe byt rovnéz nutné davkovani
hydrokortizonu v rozmezi 50-100 mg/m? denné. Lécba
glukokortikoidy by neméla byt prerusena nahle, ale spise
postupné v prlbéhu nékolika tydnd az mésicl, aby doslo
k regeneraci osy hypotalamus — hypofyza — nadledviny.%
Spravnym  pristupem k vysazovani glukokortikoidd
(steroid) je Protokol PJ Nicholoffa (Obr. 3).3¢

Gastrointestinalni a nutricni péce
Pacienti s DMD casto trpi gastrointestindlnimi nebo
nutricnimi  komplikacemi, vcetné pribyvani a ubyvani
navaze, nevyvazeného nebo chudého pfijmu Zivin,
nevyvazeného pfijmu tekutin, a dale nizkou hustotou
kosti, poruchami polykdni a kontrakci mandibuly.¢
Faktory, které k témto obtizim pfispivaji, zahrnuji 1écbu
glukokortikoidy, snizeny vydej energie a imobilitu.l’
Takovdto nutriéni nerovnovaha mulzZe negativnim
zpUsobem ovlivnit respiracni systém, kosterni svalstvo i
srdecni soustavu.

Cilem nutriéni péce je predchazet nadvaze ¢i obezité
a podvyzivé Ci Spatné vyzivé prostiednictvim pravidelnych
hodnoceni rdstu a hmotnosti, zaméruje se rovnéz na
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propagaci zdravého, vyvazeného jidelnicku s optimalnim
pfijmem kalorii, proteind, tekutin a stopovych prvkd,
zejména vapniku a vitaminu D. Zasadni vyzkum v oblasti
vyzivy zaloZzeny na dlkazech a zaméreny konkrétné
na pacienty s DMD neexistuje. Nutricni doporuceni
pro pacienty s DMD jsou proto upravena na zakladé
doporuceni pro béinou populaci. V odborném
pecovatelském tymu by mél byt dietolog s odpovidajicimi
zkusenostmi, ktery by mél pacienta s DMD vysettit béhem
kazdé kontroly pocinaje diagndzou. Béhem obdobi, kdy se
ocekava pribyvani na vaze nebo naopak Ubytek na vaze,
by mély byt kontroly u vyzZivového specialisty Castéjsi.
Jedincim, kterym hrozi nadvaha, by mél fyzioterapeut
navrhnout a zavést bezpecny cvi¢ebni program. Logoped
posoudi u jednotlivych pacientld riziko dysfagie.
Gastroenterolog poskytne konzultace ke zvladani zacpy,
gastroezofagealniho  refluxu a  stfevni  motility
a v pripadech, kdy je to nutné, zavedeni gastrostomické
sondy. Obr. 5 predstavuje prehled doporucovanych
gastrointestindlnich a nutri¢nich hodnoceni a zakroka.

Nutri¢ni hodnoceni a planovani

Béhem kazdé kontroly by dietolog mél posoudit nutricni
stav pacienta, zaznamenat jeho hmotnost a vysku
a vytvorit konkrétni vyZzivovy plan. Dobry nutri¢ni stav je
definovan jako hmotnost k télesné délce nebo index
télesné hmotnosti (BMI) k véku, ktery je v rozmezi
desatého a osmdesatého patého percentilu standardnich
rGstovych tabulek. Pokud neni moiné BMI spocitat,
vzhledem k nemoznosti zméfit vysku, je tieba pouzit jako
ukazatel percentil hmotnosti ve vztahu k véku. Pacienti
s DMD maji zménénou stavbu téla, a proto pouzivani
standardnich rlstovych tabulek neni optimalni.
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Hodnoceni nutri¢niho stavu, polykani a gastrointestinalniho stavu
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Sledovani vy$ky a hmotnosti, v pfipadé nechodicich pacient je tfeba pouzit odhad hmotnosti
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Otazky tykajici se dysfagie, zacpy, gastroezofagealniho refluxu a gastroparézy
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Obr. 5. Vysetfeni a intervence v oblasti vyZivy, polykani a zvladani gastrointestinalniho stavu u pacienti s Duchennovou svalovou dystrofii
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Pacienti i jejich rodinni pfislusnici by méli mit zdravy
a vyvazeny jidelnicek doporuceny v aktudlnim dokumentu
Vyzivova doporuéeni v USA (Dietary Guidelines for
Americans).’® Ddraz by mél byt kladen na odpovidajici
prijem tekutin k prevenci dehydratace, ktera zvysuje riziko
zacpy a rendlni dysfunkce.’®® Ramecek 3 uvadi obecny
vyZivovy plan pro pacienty s DMD.!%©

Sledovani zdravi kosti vyZaduje kazdoroc¢ni zhodnoceni
pfijmu vapniku v jidelnicku a koncentrace 25-
hydroxyvitaminu D v séru. Pokud je prijem vapniku nizsi
nez doporuéena davka pro dany vék, nebo pokud
koncentrace 25-hydroxyvitaminu D v séru poklesne
pod 30 ng/ml, mél by byt zajistén odpovidajici pfijem
a uzivani doplriikd stravy v souladu s doporuéenimi Ustavu
pro medicinu (Institute of Medicine).'** Podrobnosti jsou
uvedeny v ¢asti o kostnim zdravi a zvladani osteopordzy
ve 2. Casti tohoto prehledového ¢lanku.

Vyzivova rizika spojena konkrétné s DMD

Pacienti s DMD jsou v raném véku vystaveni riziku
nadvahy nebo obezity, ale s prechodem do dospélosti se
unich zvysuje riziko podvyZivy a Spatné vyZivy (viz
pfiloha).’>116 V. raném  détstvi  zvySuje  |écba
glukokortikoidy

Rdmecek 3: Obecny vyZivovy plan

Tento obecny vyZivovy plan, ktery je vytvoren na zakladé
doporuceni pro zdravou populaci a neni zacilen konkrétné
na pacienty s DMD, poskytuje zpUsoby hodnoceni pozadavkl
na energetickou hodnotu, bilkoviny, tekutiny a stopové prvky
na zdkladé referenénich pfijmG. Pro zajisténi kazdodennich
vyZivovych potfeb a minimalizaci rizika vzniku chronickych
onemocnéni by dospéli méli 45-65 % celkovych kalorif
ziskavat ze sacharidd, 20-35 % z tukd a 10-35 % z bilkovin.
Pfijatelna rozmezi pro déti jsou podobnd jako u dospélych,
svyjimkou batolat a mladSich déti, které v jidelnic¢ku
pottebuji o néco vyssi podil tuk(.*°

Celkovy kaloricky pfijem

Celkovy kaloricky pfijem je zaloZzen na celkovém vydeji
energie, ktery se rovna klidovému energetickému vydeji
(REE) vyndsobenému faktorem fyzické aktivity.

Nejpresnéjsi hodnotu REE poskytuje méreni pomoci
nepiimé kalorimetrie, ale REE lze také u chodicich chlapct
s DMD lécenych steroidy (ve véku 10-17 let) odhadnout
pomoci Schofieldovy rovnice (REE [kilokalorie] = [17,7
xhmotnost v kg + 657] x 4,182/1 000).*'! Vzhledem
ke snizovani fyzické aktivity spojené se ztratou schopnosti
chiize mUze kaloricky pfijem podstatné klesnout, a hodnota
REE tak muGZe byt dokonce i niz$i nez REE v obdobi
pred ztratou schopnosti chiize.

Faktory fyzické aktivity u chlapcd ve véku 3-18 let jsou
nasledujici: sedavy (1,00), malo aktivni (1,13), aktivni (1,26) a
velmi aktivni (1,42).

Vypocitany energeticky nebo kaloricky prijem je tfeba snizit,
pokud puavodni energetické nebo kalorické doporuceni
nevede k udrZeni hmotnosti nebo jejimu snizeni. Pokud je
cilem zvySeni hmotnosti pacienta, je tfeba vypocitany
energeticky nebo kaloricky prijem zvysit.

riziko nadvahy nebo obezity vzhledem ke zvysené chuti
kjidlu a vy$Simu prijmu kalorii a zadrZovani sodiku
a tekutin. Ztrata schopnosti chlze vede ke snizenf aktivity,
coz je spojeno se snizenim narokd na prijem kalorii
a zvysuje riziko nadvahy nebo obezity. K feseni téchto rizik
by mél lékaf sestavit vyzivovy plan zahrnujici konkrétni
doporucéeni na pfijem kalorii, bilkovin, stopovych prvki
atekutin (Ramecek 3). Potfeba kalorii je odhadovana
na zdkladé vypoctu vydeje energie upraveného podle
urovné aktivity (Ramecek 3). Zdravé stravovaci navyky
v souladu s doporucenimi pro prevenci obezity vydanymi
Vyborem pro wvyzivu Americké akademie pediatrd
(American Academy of Pediatrics Committee on Nutrition)
by méla dodrZovat cela rodina (viz pfiloha).'” Pokud dojde
k nadmérnému pribyvani na vaze, je tfeba vytvorit plan
pro zvladnuti této situace zahrnujici jak jidelnicek, tak
fyzickou aktivitu.

Porucha polykani (dysfagie) je u pacientll s DMD béina
a Casto progresivni. Pfedbéznd hodnoceni dysfagie jsou
dllezitd a méla by byt provadéna pravidelné.'®
Screeningové otazky by se mély zaméfit na vnimané
potize pfi polykani tekutin a tuhé stravy, pocit uvaznuti
jidla v krku, ¢as potrebny ke konzumaci priimérného jidla
a vliv jidla na kvalitu Zivota.'®

Bilkoviny

Doporucend denni davka bilkovin pro chlapce a muze se lisi

v zdvislosti na véku: pro déti ve véku 4-13 let je doporucena
davka 0,95 g/kg télesné hmotnosti, pro skupinu ve véku 14—
18 let ¢ini doporuéena davka 0,85 g/kg denné a pro muze
starsi 19 let je to 0,80 g/kg denné.

Tekutiny

Doporuceny prijem tekutin (celkovy objem napojl véetné
vody) je zalozen na hmotnosti nebo véku.

Na zdkladé hmotnosti se doporucuje podle Holliday—
Segarova vzorce!'? 100 ml/kg télesné hmotnosti pro déti
do 10 kg, 1 000 ml + 50 ml na kazdy kilogram nad 10 kg
prodéti od 10 do 20 kg a 1 500 ml + 20 ml na kazdy
kilogram nad 20 kg pro déti a dospélé nad 20 kg.

Na zakladé véku cini denni referencni prfijem 1,2 | (cca
5 hrnk) u chlapct a dévcat ve véku 4-8 let; 1,8 | (cca 8 hrnkl)
u chlapci ve véku 9-13 let; 2,6 | (cca 11 hrnkd) u chlapct
ve véku 14-18 let a 3,0 | (cca 13 hrnk() u muzl starSich 19 let.
Stopové prvky

Mél by byt dodriovan doporuceny prijem podle véku!!s
s vyjimkou nedostatku vitaminu D, ktery je definovan jako
hodnota 25-hydroxyvitaminu D nizsi nez 30,0 ng/ml. Pokud je
kaloricky prijem nizky, je nutny multivitaminovy nebo
mineralni doplnék stravy.
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Strategie pro vyhledavani a kritéria vybéru

V databazich Medline, Embase, Web of Science a Cochrane Library jsme vyhledali
recenzované clanky v anglicting, které byly publikovany od 1. ledna 2006

do 30. zafi 2013 a tykaly se osmi plvodnich témat a které byly publikovany od

1. ledna 1990 do 30. zafi a tykaly se tfi novych témat. V literature jsme vyhledavali
pomoci klicovych vyraz( ,,Duchenne” nebo ,muscular dystrophy*, pripadné obou
v kombinaci s jednim ze 626 vyhleddavaci vyrazt (viz pfiloha). Toto vyhledavani
poté, co byly odstranény vicekrat se vyskytujici polozky, identifikovalo 1 215
¢lankd. Z dalsiho zkoumani byly vyrazeny prehledy, meta-analyzy, pfipadové série,
pripadové zpravy, studie na zviratech a clanky tykajici se nesouvisejicich
onemocnéni nebo Beckerovy svalové dystrofie. Ze zbyvajicich 672 ¢lanka fidici
vybor prezkoumal 430 clankd, které byly pro aktualizaci Doporuceni pro péci
potencidlné relevantni. Clenové fidiciho vyboru klasifikovali kazdy z nich pomoci
nasledujicich kritérii: (1) konzistentni se stavajicimi Doporucenimi pro péci,

(2) v rozporu se stavajicimi Doporucenimi pro péci, (3) nutna aktualizace
Doporuceni pro péci nebo (4) predklada nadéjny vyzkum. Clanky, ze kterych
vyplyvala nutnost aktualizace, byly pouZity k vytvoreni klinickych scénar(

v souladu s metodou vhodnosti RAND/UCLA Appropriateness Method. Specialisté
na jednotliva témata s pomoci RTI International také pribézné pti tvorbé textu
aktualizovali odkazy. Pred zverejnénim bylo vyhledavani aktualizovano a byly
vyhledany ¢lanky zverejnéné mezi 1. fijnem 2013 a 31. ¢ervencem 2017.
Vysledkem tohoto vyhledavani bylo 880 clankut. Predsedové vybori prezkoumali
115 ¢lankd potencidlné relevantnich pro Doporuceni pro péci a odpovidajicim
zplsobem aktualizovali text a odkazy.

Pokud pacient odpovi na screeningové otazky kladné, mél
by byt ke konzultaci ptizvan logoped a provést komplexni
hodnoceni  véetné videofluoroskopického vysetfeni
polykaciho traktu.?

Pacienti Casto neumyslné ubyvaji na vaze pred
objevenim klinickych pfiznakl dysfagie a béhem jejich
objevovani. V disledku problému s polykanim a postupu
jejich onemocnéni se hodnota jejich BMI nebo vahovy
percentil mohou sniZit z hodnot odpovidajici nadvaze
nebo obezité k normalnim hodnotam nebo k hodnotam
odpovidajicim podvaze. Doporuceni pro péci zamérena
na prevenci rizika podvahy nebo podvyZivy béhem této
prechodné faze jsou uvedena v pfiloze.

Véasna a prGbéind diskuse o vyzivé gastrostomickou
sondou mohou usnadnit v€asny zakrok v momenté jeho
klinické indikace. Rodina a pecovatelsky tym by mély
vokamziku, kdy postupujici slabost znemoznuje
samostatné krmeni a polykdni, povaZovat zavedeni
gastrostomické sondy za nutny a pozitivni zakrok. Indikace
pro zavedeni Zaludec¢ni sondy zahrnuji podvyzivu, kterou
se nedafi zvladnout zlepsenim kalorického pfijmu Usty,
diagndzu stredni nebo tézké dysfagie a neschopnost
zajistit odpovidajici hydrataci. Krmeni gastrostomickou
sondou vede ke stabilizaci nebo zlepseni vyZivového stavu
podvyzZivenych pacientd s DMD.'** Hodnoceni pfinosu
krmeni gastrostomickou sondou je treba provést
v kontextu respiracnich, srdecnich a anesteziologickych
rizik zakroku.

Bézné gastrointestinalni problémy

Velmi ¢astou komplikaci DMD je zacpa.'?? Rizikové
faktory zahrnuji zpomalenou pasaz tlustym stifevem,
nepohyblivost, slabé brisni svalstvo a dehydrataci
(Rédmecek 3). Mlze byt nutna kazdodenni lécba
osmotickymi laxativy jako polyethylenglykol, oxid
horecnaty nebo laktuléza. Pokud se vyskytuje fekalni
impakce, miZe byt uzitecny klystyr.

U DMD patfi k rizikovym faktordm vzniku
gastroezofagealniho refluxu ezofagealni dysmotilita,
zpomalené vyprazdnovani zaludku, |éCba
glukokortikoidy a skoliéza.*? Lécba
gastroezofagealniho refluxu spodivd v  supresi
ZaludeCnich  kyselin  pfi  pouZiti  antagonistl
histaminovych H2 receptor(, jako je ranitidin, nebo
inhibitortl protonové pumpy, jako jsou lansoprazol
nebo omeprazol. Pfinosy inhibitor( protonové pumpy
musi byt vyvaZzeny ve srovndni s potencidlnimi riziky,
véetné vysSiho vyskytu onemocnéni komunitni
pneumonii, chronického onemocnéni ledvin
azlomenin kosti.12*12>  Vyzivova opatfeni zahrnuji
podavani mensich a castéjsich porci a snizeni pfijmu
tukd ve stravé.

Jak u pacientd s DMD postupuje oslabovani
kosterniho svalstva, mlzie se objevit zpomaleni
vyprazdnovani Zaludku (gastroparéza),’?® které muze
vést k postprandidini bolesti bficha, nevolnosti,
zvraceni, brzkému pocitu sytosti a ztraté chuti k jidlu.
Rychlost  vyprazdrovani Zaludku Ize posoudit
pfi pouziti scintigrafického vySetfeni. Moznosti léCby
zahrnuji zmény jidelni¢ku, farmakologickou Iéc¢bu
a postpylorické krmeni gastrojejunalni sondou.

Zavéry a smérovani do budoucna
V prvni Casti této trojdilné aktualizace Doporuceni
pro péci o pacienty s DMD jsme predlozili pokyny
k diagnéze a zvldddni nervosvalového stavu,
rehabilitace, endokrinniho a gastrointestindiniho
stavu. Hlavni soucasti novych doporuceni po péci jsou
pokyny k péci o nositelky genu DMD a prehled novych
molekularnich a genetickych moznosti 1écby, postupy
v rehabilitacnim hodnoceni a vzniku pokrocilych,
technologiemi podporovanych rehabilitacnich
pfistupl, nové pokyny k endokrinologickym
problém0im, véetné rlstu, puberty a adrendlni
nedostatecnosti, a nové pristupy k ocekdvani
azvladani  vyZivovych  komplikacich  specifickych
pro DMD, jako je obezita v souvislosti s lécbou
glukokortikoidy a  ztratou schopnosti chlize
a podvyziva v pokrocilych stadiich DMD.

MozZnost screeningu novorozencl a ocekavany
pfichod genetické a molekularni lé¢by pro DMD
znamena, Ze v budoucnu bude véasné;jsi zahdjeni [éCby
jesté  dualezitgjsi. Optimalni nacasovani novych
|éCebnych metod bude hrat v rozhodovani o zavedeni
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screeningu novorozencl klicovou roli. Je pravdépodobné,
Ze neinvazivni prenatdlini testovani na DMD bude klinicky
dostupné a umozni v€asnéjsi odhaleni plodd trpicich timto
onemocnénim u Zen bez DMD v rodinné anamnéze.'?

Zacinaji byt k dispozici nové typy lécby zamérené
na obnoveni tvorby dystrofinu, pfiCemZ jsou ocekavany
dalsi. Objevuje se vice dat o nejvhodnéjSim davkovani
glukokortikoidd  pro pacienty s DMD.*® Budouci
doporuceni pro péci budou muset posoudit roli novych
latek v celkovém zvladani DMD, zvlasté v kontextu
prokazaného pfinosu dlouhodobé |é¢by glukokortikoidy.
AZ bude u nékterych z téchto novych typl Iécby
prokazano, Ze jsou bezpecné a ucinné, bude mozné lécbu
pacientd s DMD personalizovat diky vybéru nejlepsi
kombinace typd lécbu pro kaidou jednotlivou mutaci.
Z hlediska endokrinologické péce je treba provést
randomizovana kontrolni hodnoceni pro lepsi pochopeni
rizik a prinosG rastového hormonu a terapie
testosteronem. Je treba vyjasnit nejlepsi indikace,
nacasovani a davkovani.

Dale jsou vyvijena klinicka a funkéni hodnoceni
pro rehabilitacni péci v prabéhu celé doby Zivota.
Svyvojem technologii budou nové typy IéCby
pravdépodobné stale Castéji hodnoceny prostrednictvim
sledovani aktivity spolecné s mérenim novych, klinicky
vyznamnych biomarker(.?’ Robotika a dalsi rychly pokrok
v technologiich zvysi nezavislost a Ucast pacientl a zlepsi
kvalitu jejich Zivota. Nové vznikajici typy lécby, jako
napriklad obnoveni tvorby dystrofinu, mohou zlepsit
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schopnost a bezpecnost cviceni a aktivity. Intervence
ze strany fyzioterapeutll, ergoterapeutl, logopedu
a ortotikd spole¢né s novymi technologiemi pfispéji
k optimalizaci péce o muskoskeletdlni stav
a fungovani celé soustavy.'2®

Zavérem — pro gastrointestinalni a nutri¢ni péci je
nutny vyzkum v oblasti klidového energetického
vyvoje (méreného pomoci nepfimé kalorimetrie)
acelkového energetického vydeje (méfeného
pomoci dvojité znacené vody) k hodnoceni
energetického vydeje nebo nutného kilokalorického
pfijmu u pacientl s DMD. Je tfeba lépe porozumét
konkrétnim vyzivovym strategiim, jako je potencidlni
vyuziti jidelnicku obohaceného o proteiny nebo
fruktézu, nebo pouziti doplik( stravy s BCAA
(aminokyseliny s rozvétvenym fetézcem),’?® a vliv
vyZzivového stavu na celkové ukazatele pacienta
s DMD (délka Zivota, funkénost, kvalita Zivota). Je
nutny dalsi vyzkum v oblasti vyvoje rlistovych tabulek
konkrétné pro pacienty s DMD a presnych technik
pro stanoveni stavby téla u téchto pacientd.
Jedinecné priciny vedouci u chlapc s DMD k obezité
by mély byt wvyuZity k acinnéjSim strategiim
pro prevenci a zvldadani  obezity, véetné
farmakologickych  mozZnosti. Vyvoj bezpecnych
a ucinnych doporuceni pro fyzickou aktivitu by mohl
pozitivnim zpdsobem ovlivnit vyZivovy stav, mobilitu
a socialni zapojeni pacientd s DMD béhem celého
jejich zivota.
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