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Pro optimalni zvladani primarnich projevt a sekundarnich komplikaci Duchennovy svalové dystrofie (DMD) je naprosto
nezbytny koordinovany, multidisciplinarni ptistup k péci o pacienty. Soucasna péce téZi z dostupnosti citlivéjSich

diagnostickych technik a ¢asnéjsiho vyuZiti terapeutickych intervenci, které mohou potencidlné prodlouzit pacientovi
Zivot a zlepsit jeho kvalitu. V druhé casti této aktualizace Doporuceni pro péci o pacienty s DMD predstavujeme
nejnovéjsi doporuceni tykajici se respiracni, kardiologické, ortopedické a chirurgické péce, jakoZ i péce o kosterni systém
a zvladani osteopordzy u chlapcti a muzt s DMD. Dale nabizime metodiku kardiologické péée o nositelky genové mutace
zpUsobujici toto onemocnéni. Nova Doporuceni pro péci o pacienty s DMD uznavaji ucinky dlouhodobého uZivani
glukokortikoid(i na pfirozeny pribéh DMD a nutnost metodického vedeni péce po celou dobu Zivota, protoze pacienti se
v soucasnosti doZivaji vyssiho véku. Zda se, Ze v péci o pacienty s DMD dojde k dals$im vyznamnym zménam, aZ budou
k dispozici nové metody genetické a molekularni lécby.

Uvod

Doporudeni pro pé¢i o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii (DMD) zvefejnénd v roce 2010%* prosazovala
multidisciplinarni pristup k péci o pacienty trpici timto zdvainym, progresivnim nervosvalovym onemocnénim. Tuto
trojdilnou aktualizaci si vyzadal nespocet témat typickych pro soucasnou péci o pacienty s DMD: vzrlstajici komplexnost
péce v ramci jednotlivych podoborl a potfeba multidisciplinarniho Iékarského tymu; vyuZivani citlivéjSich diagnostickych
technik a ¢asnéjsi terapeutické intervence; o¢ekavani delsi doby preziti, které vyvolava potiebu metodického vedeni péce
po celou dobu Zivota; jakoz i uznani skuteénosti, Ze pfirozeny pribéh DMD byl dlouhodobym uZivanim glukokortikoidt
pozménén.® Nova Doporuéeni pro péti o pacienty s DMD byla také ovlivnéna pFedpokladem, Ze vznikajici metody genetické
a molekularni [é¢by v blizké budoucnosti charakter péce o pacienty s DMD podstatnym zplsobem zméni.

V roce 2014 fidici vybor pracovni skupiny DMD Care Considerations Working Group, sestaveny z odbornikid ze Sirokého
spektra Iékarskych obord, stanovil 11 témat, kterd maji byt v této aktualizaci zahrnuta. Druha ¢ast obsahuje nejnovéjsi
doporuceni tykajici se respiracni, kardiologické, ortopedické a chirurgické péce, jakoZ i péce o kosterni systém a zvladani
osteopordzy. Rozsahla randomizovana kontrolni hodnoceni jsou v této oblasti vzacna, proto byla tato metodika vytvorena
pomoci metody dotazovani skupiny odbornikd ohledné vhodnosti a nezbytnosti konkrétnich vySetfeni a intervenci za
pomoci klinickych scénarl. Cilem této metodiky bylo sestavit zdkladni soubor navod( pro péci o pacienty s DMD.
Doporucujeme pouze vysetfeni a intervence, které povaZujeme jak za relevantni, tak za nezbytné. Uplny popis metod je
uveden v prvni ¢asti a v priloze.

Obr. 1 v prvni ¢asti tohoto prehledového ¢lanku poskytuje struény prehled vysetreni a intervenci napfic vsemi tématy
sefazeny podle jednotlivych stadii onemocnéni. Mél by poslouZit jako , kapesni privodce” celkovou péci o pacienty s timto
onemocnénim.

Respiracni péce

Hlavni pfi¢inou morbidity a mortality lidi trpicich DMD jsou respiracni komplikace. Pod tyto komplikace spada unava
dychacich svall, ucpani dychacich cest sekretem, atelektaza, zépal plic a respiracni selhani. Nejsou-li tyto stavy léceny,
pacienti jsou ohroZeni zavaznou dusnosti, zdlouhavymi hospitalizacemi z divodu atelektazy nebo zapalu plic a jsou
v ohroZeni Zivota zplsobenym dechovou zéstavou &i srdeénimi arytmiemi vyvolanymi poruchami dychani.*®

Predjimajici pFistup k této péci zahrnuje monitorovani funkci dychacich svalll a v€asné poufZiti technik ke zvyseni objemu
plic, asistované odkaslavani, asistovanou nocni ventilaci a nasledné i denni ventilaci. Tyto zakladni terapie mohou snizit
respiracni komplikace, zlepsit kvalitu Zivota a prodlouZit dobu pFeZiti.*’*® Pacienti by méli béZné zalit pouZivat vétsinu
téchto zakladnich terapii ¢i vSechny z nich dfive, nez dosahnou 18-21 let a prejdou od poskytovatele pediatrické respiracni
péce k poskytovateli respiracni péce pro dospélé.



Uplatnéni doporuéeni a metodiky respiraéni péce »***%

vyZaduje multidisciplinarni tym — zahrnujici l1ékare, respiracni
terapeuty (nebo fyzioterapeuty v nékterych zdravotnickych systémech) a domaci pecovatele — k vySetreni plicnich funkci,
studiim spanku, zahajeni a zvladani technik ke zvy3eni objemu plic,”® k manudlnimu i mechanicky asistovanému
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odkaslavani,” neinvazivni ventilaci a invazivni ventilaci pomoci tracheostomie. Rozhodnuti pro optimalni péci o dychaci

systém je tieba pFijimat s ohledem na ostatni télesné systémy pacienta, zejména na srdeéni systém.**®

V této aktualizaci doporucujeme pro zahajeni asistovaného odkaslavani a asistované ventilace vyssi limity plicnich funkci
(tj. mirngjsi droven respiracnich obtizi), nez jaké jsou uvedeny v Doporucenich pro péci o pacienty s DMD z roku 2010. Tato
nova kritéria si kladou za cil dosahnout preventivnéjsiho pouZzivani téchto intervenci s moznosti zahdjeni terapie u ponékud

mladsich pacientd.

Chodici faze

Obr. 1 ukazuje diagnostické respiracni testy a metody lé¢by u pacientli s DMD v jednotlivych fazich onemocnéni. Kdyz
pacient dosahne 5-6 let, méla by byt zahadjena spirometrie. Pro respiracni péci je velmi duleZité sériové monitorovani
plicnich funkci. Usilovna vitdlni kapacita (FVC) obvykle roste s vékem aZz do doby, neZ se pacient stane nechodicim. FVC
dosahuje svého vrcholu, pak se udrZuje na stejné Grovni a s postupem ¢Easu klesd.'®***" Ke zhor$ovéni FVC mize dojit
i v pfipadé, Ze pacient netrpi dusnosti, a pokud se pravidelné neméfi plicni funkce, mlze zUstat nepovsimnuta. Ve velké
kohortové studii se u chlapcu, ktefi nebyli |é¢eni kortikosteroidy, dal podle véku, kdy doslo ke ztraté schopnosti chize,
predpovidat vék, kdy FVC dosahne vrcholu, absolutni vrcholové hodnoty FVC i rychlost nasledného zhorieni.*® Casnégjsi
ztrata schopnosti chlze byla napf. spojena s ¢asnéjsi a nizsi nejvyssi hodnotou FVC, jakoZ i rychlejsim zhorsenim FVC nez
pozdéjsi ztrata schopnosti chlze. Protoze se vSak rychlost zmény FVC mize u jednotlivych pacientd znaéné lisit, je k uréeni
respiraéniho fenotypu nebo trajektorie kazdého jednotlivce zapotiebi sériového méreni FVC.

Chodici faze Casna nechodici faze | Pozdni nechodici faze
Vysetieni
Jednou rocné: FVC Dvakrat rocné: FVC, MIP/MEP, PCF, SpO,, p.:CO,/p:.CO,

Spankova studie* s kapnografii sledujici pfiznaky a projevy obstrukéni spankové apnoe nebo poruchy dychani béhem spanku

Intervence

0Oc¢kovani pneumokokovymi vakcinami a kazdoro¢né inaktivovanou vakcinou proti chiipce

Technika ke zvySeni objemu plic pfi FVC <60 % predikce

Asistované odkaslavani p¥i FVC <50 % predikce,
PCF <270 |/min nebo MEP <60 cm H20t

Nocni asistovana ventilace se zalohovanim dechu (pfednostné neinvazivni), vyskytuji-li se
pfiznaky a projevy spankové hypoventilace ¢i jinych poruch dychani béhem spénku,
abnormalni vysledky spankové studie,* FVC <50 % predikce, MIP <60 cm H,0 nebo
vychozi hodnota SpO, v bdélém stavu <95 % nebo pCO, >45 mm Hg

PFidani asistované denni ventilace
navzdory nocni ventilaci,§ denni SpO, <95
%, pCO, >45 mm Hg nebo se v bdélém
stavu vyskytuji projevy dusnosti

Obr. 1: Vysetfeni a intervence v oblasti respiraéni péce o pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii podle jednotlivych stadii
onemocnéni

DMD = Duchennova svalova dystrofie. FVC = usilovnd vitalni kapacita plic. MEP = maximalni tlak pfi vydechu. MIP = maximalni tlak pfi
nadechu. PCF = vrcholova hodnota proudu vzduchu vydechovaného pfi kasli. p..CO, = parcialni tlak CO, ve vydechovaném vzduchu na konci
exspirace. p,.CO, = transkutanni parcidlni tlak CO,. SpO, = saturace krve kyslikem méfena pulznim oxymetrem. *Viz definice vysledk( studie
spanku v textu. tVéechny uvedené limity PCF, MEP a MIP se vztahuji na starsi dospivajici a dospélé pacienty. $Unava, du$nost, ranni nebo
trvalé bolesti hlavy, ¢asté nocni probouzeni nebo obtizné buzeni, hypersomnolence, potize se soustfedénim, probouzeni s dusnosti a
tachykardie nebo ¢asté no¢ni miry. §Durazné doporuéujeme pouZivani neinvazivnich metod asistované ventilace namisto tracheostomie v
zajmu optimalizace kvality Zivota pacienta. Indikace k tracheostomii zahrnuji preference pacienta, neschopnost pacienta Uspésné vyuzivat
neinvazivni ventilaci, tfi nezdafené pokusy o extubaci béhem vainé nemoci navzdory optimalnimu pouZiti neinvazivni ventilace a
mechanicky asistovaného odkaslavani nebo nezdar v aplikaci neinvazivnich metod asistovaného odkaslavani k prevenci aspirace sekretu do
plic z dlvodu slabych bulbarnich sval.

Béhem chodici faze mohou byt nezbytné spankové studie s kapnografii, a to zejména u pacient( s prirGstkem hmotnosti
zpusobenym lé¢bou glukokortikoidy a u pacientl s ptiznaky poruch dychani béhem spanku. Studie spanku Ize rovnéz pouzit
jako alternativni metodu monitorovani stavu dychani u pacientd, ktefi nemohou spolupracovat pfi testovani plicnich funkci.

Pacienti s DMD by méli byt kaZzdoro¢né ockovani inaktivovanou vakcinou proti chfipce (tj. injekéni vakcinou, nikoli Zivou,
atenuovanou nosni vakcinou) a pneumokokovymi vakcinami (véetné PCV13 a PPSV23) v souladu s metodickymi pokyny



amerického Stfediska pro kontrolu a prevenci nemoci®, ostatnich organd vefejného zdravi, jako je Koalice pro imunizaci®,
a ob&anského sdruzeni rodi¢d déti se svalovou dystrofii Parent Project Muscular Dystrophy.?

Pacienti i jejich oSetfovatelé by méli byt pouceni o respiracnich komplikacich béhem chodici faze DMD, aby byli do
budoucnosti pfipraveni na zdravotni komplikace a terapie.

Casna nechodici faze

Respiracni intervence jsou zapotfebi zejména po ztraté schopnosti chlze (obr. 1). U vSech nechodicich pacientt by méla byt
alespon kazdych 6 mésici mérena FVC vsedé (vyjadiena jako absolutni i procentudlni hodnota stanovend na zékladé rozpéti
pazi nebo délky loketni kosti), dale hodnota maximalniho tlaku pfi nadechu a pfi vydechu, vrcholova hodnota proudu
vzduchu vydechovaného pfi kasli a saturace krve kyslikem mérena pulznim oxymetrem (SpO,). Dale by kazdych Sest mésict
nebo kdykoli, kdyz je SpO, nizsi nez 95 % hodnoty vzduchu v mistnosti, mél byt méren parcialni tlak oxidu uhli¢itého ve
vydechovaném vzduchu na konci exspirace nebo transkutanni parcialni tlak oxidu uhli¢itého (p..CO, nebo p..CO,).

S klesajici vitalni kapacitou plic se u pacientll s DMD hrudni sténa stava ztuhlou a nepoddajnou a dochazi k omezeni
objemu plic. Aby se zachovala poddajnost plic, indikuje se technika ke zvy3eni objemu plic, kdyZ FVC dosahne 60 % predikce
nebo méné. Tato technika spociva v pouzivani samonafukovaciho vaku pro manualni ventilaci nebo zafizeni pro
mechanickou insuflaci-exsuflaci, aby jednou nebo dvakrat denné doslo k hloubkové inflaci plic.”>™

B&hem &asné nechodici faze potFebuji néktefi pacienti s DMD chirurgicky zakrok z ddvodu progresivni skoliézy.? D¥ive
zverejnéné metodické pokyny fesi respiracni pécCi o pacienty podstupujici chirurgické zakroky vcetné indikace
k pfedoperaénimu ndcviku pouZivani zafizeni pro asistované odka$ldvani a neinvazivnich ventilatord.”™ U pacient(
s kognitivnimi poruchami, ktefi nejsou schopni spolehlivé zvladnout testovani plicnich funkci, mGze pomoci predoperaéni
polysomnografie.

Pozdni nechodici faze

S pokracovanim nechodici faze dochazi u pacientd s DMD k oslabeni Usili o odkaslavani, coZ je vystavuje riziku atelektazy,
zapalu plic, nepoméru ventilace/perfuze a rozvoji respiracniho selhani zejména pfi infekcich dychacich cest. Lé¢ba sestava
z manualniho nebo mechanicky asistovaného odkaslavani, které je indikovdno pfi FVC nizsi nez 50 % predikce, je-li
vrcholova hodnota proudu vzduchu vydechovaného pfi kasli nizsi nez 270 I/min nebo kdyZ je maximalni tlak pfi vydechu
niz$i nez 60 cm H,0 (obr. 1)

Doporucujeme, aby pacienti |éCeni pfi respiracnich infekcich pomoci asistovaného odkaslavani méli domaci pulzni
oxymetr. Je-li SpO, nizsi nez 95 % hodnoty vzduchu v mistnosti, frekvence asistovaného odkaslavani by se méla zvysit, aby
se zabranilo ucpani dychacich cest sekretem, atelektaze a zéapalu plic, pfip. aby doslo k jejich vyléceni. Pfi akutnim
onemocnéni dychacich cest také doporucujeme zahdjeni antibiotické 1écby, pokud maji pacienti tfi z nasledujicich péti
ptiznakl zdpalu plic: horecka, zvysena hladina bilych krvinek nebo C-reaktivniho proteinu, produkce sputa a nalez plicniho
infiltratu na rentgenu hrudniku nebo hypoxemie ci respiracni tisen.

V pozdni nechodici fazi potiebuji pacienti s DMD asistovanou ventilaci za U¢elem prodlouZeni doby pteZiti.* Ventilaéni
zafizeni by méla obsahovat zalohovani dechu pro pfipad apnoe. Mezi indikace no¢ni asistované ventilace patfi pfiznaky
nebo projevy hypoventilace nebo poruch dychdni béhem spanku bez ohledu na droven plicnich funkci. Relevantni
symptomy zahrnuji Unavu, dusSnost, ranni nebo trvalé bolesti hlavy, ¢asté nocni probouzeni nebo obtizné buzeni,
hypersomnolenci, potize se soustfedénim, probouzeni s dusnosti a tachykardie nebo ¢asté noc¢ni mury. Néktefi pacienti
véak zOstdvaji navzdory hypoventilaci asymptomati¢ti.®® Noéni asistovana ventilace by proto méla byt zahdjena, je-li
pacientova FVC nizsi nez 50 % predikce nebo kdyZ je absolutni hodnota maximalniho tlaku pfi nadechu nizsi nez 60 cm H,0.
Méla by byt také zahajena, plati-li pro pacienta v bdélém stavu z dlvodu denni hypoventilace kterékoli z nasledujicich
kritérii: pCO, nebo p,.CO, je vyssi nez 45 mm Hg; pCO, v arterialni, vendzni nebo kapilarni krvi je vyssi nez 45 mm Hg nebo
je vychozi SpO, nizéi nez 95 % hodnoty vzduchu v mistnosti (obr. 1).3*73#

Nocni ventilace je také indikovana u pacientl s abnormalnimi vysledky spankovych studii véetné noéni oxymetrie,
kombinované oxymetrie/kapnografie a polysomnografie s kapnografii. Nechodici pacienti se symptomy poruch dychani
béhem spanku by méli podstupovat spankové studie alespon jednou ro¢né, je-li to mozné. Mezi vysledky spankové studie,
které indikuji potfebu asistované ventilace, patfi p..CO, nebo p,.CO, vyssi nez 50 mm Hg v trvani alespon 2 % doby spanku,
narudst p..CO, nebo p,.CO, 0 10 mm Hg oproti vychozi hodnoté v bdélém stavu v trvani alespon 2 % doby spanku, SpO, ve
vySi 88 % nebo méné v trvani alesponl 2 % doby spanku nebo souvisle po dobu minimalné 5 minut nebo index
apnoe/hypopnoe s péti nebo vice epizodami za hodinu.®”** ProtoZe pacienti s DMD k |é&bé& hypoventilace nevyhnuteln&
potfebuji asistovanou ventilaci, je u pacientd s DMD trpicich obstrukéni spankovou apnoi Iécbou prvni volby noéni
neinvazivni asistovana ventilace (spiSe neZ tvorba kontinualniho pretlaku v dychacich cestach na konstantni trovni).



Neinvazivni ventilaci Ize také pouzit béhem zakrokd zahrnujicich anestezii ¢i sedaci i po nich a ve spojeni s asistovanym
odkadlavanim za ucelem extubace pacientd s mechanickou ventilaci z déivodu respiraéni infekce.”” U DMD je hypoxemie
obvykle zplsobena hypoventilaci, atelektdzou nebo zapalem plic. Dopliikova terapie kyslikem by tudiz neméla byt
pouzivana samostatné. Terapie kyslikem muzZe byt bezpecna ve spojeni s asistovanou ventilaci a asistovanym odkaslavanim,
zejména pokud je monitorovana hladina CO, v krvi.

Se zhorsujicimi se plicnimi funkcemi se u pacientl navzdory pouZivani asistované ventilace béhem spdanku rozvijeji
symptomy hypoventilace, jako je dusnost, Unava a ztizené soustiedéni. Nejvice ohroZeni jsou pacienti s velice nizkou FVC
24 hodin denné. Indikace denni asistované ventilace jsou uvedeny na obr. 1. Mezi mozZnosti kontinudlni neinvazivni
ventilace patfi ventilace pomoci naustku (,sip ventilation“) s pfenosnym ventilatorem ve dne, kterd se vyméni za nosni
ventilaci s dvojuroviiovym tlakovym zafizenim v noci. Také 24hodinova nosni ventilace s dvojuroviiovym tlakovym zafizenim
maZe byt U¢innd a je dobfe snadena.”** Tato zafizeni by méla mit kv(ili bezpeénosti a pfenositelnosti vnitfni baterii.

Zda by méli byt pacienti s DMD ventilovéani prostfednictvim tracheostomie, nebo neinvazivnim zplsobem, je sporné.
Né&ktera centra pouzivaji jako indikaci k tracheostomii dobu vyuZivani ventildtoru (napf. 16 a vice hodin denné). %
Klinické zku3enosti viak hovofi ve prospéch pouzivéni neinvazivni asistované ventilace az po dobu 24 hodin denné.”*** Ve
vétsiné klinickych situaci dlirazné doporucujeme pouziti neinvazivni ventilace. NaSe indikace k tracheostomii jsou uvedeny
na obr. 1 a zahrnuji preference pacienta, neschopnost pacienta Gspésné vyuzivat neinvazivni ventilaci, tfi nezdarené pokusy
o extubaci béhem vaziné nemoci navzdory optimalnimu pouZiti neinvazivni ventilace a mechanicky asistovaného odkaslavani
nebo nezdar v aplikaci neinvazivnich metod asistovaného odkaslavani k prevenci aspirace sekretu do plic z divodu slabych
bulbarnich svald. Celkové toto rozhodnuti do znacné miry zavisi na preferencich kazdého pacienta, na klinickém pribéhu,
dovednostech a obvyklych postupech lékafe daného pacienta, na mistnich standardech péce a dostupnosti domacich
zdroj(, jako je napF. oetfovatelskd péce v noci.”” PouZivani neinvazivnich respiraénich pomticek je obzvlast naroéné, kdy?
pacienti s pokrocilym stadiem DMD trpi akutnim respira¢nim onemocnénim a maji chronické obtize s polykanim slin.

NepretrZitd ventilace udrzuje pacienta pfi Zivoté, proto by mél byt vidy k dispozici zalozni ventildtor a manualni
resuscitator pro pfipad, Ze bude mit primarni ventilator poruchu. Pro ptipad vypadku proudu by mély byt k dispozici baterie
nebo generator. Ventilacni zafizeni a baterie by mély byt kvili mobilité a lepsi kvalité Zivota pfipevnény k invalidnimu voziku
pacienta. Pokud je to moZné, pak pfitomnost noéni zdravotni sestry mizZe vyrazné snizit riziko potencidlné katastrofické
zdravotni pfihody, jakou je napt. ucpani pridusnice sekretem.

Kardiologicka péce

Jednou z hlavnich pFi¢in morbidity a mortality souvisejici s DMD jsou kardiovaskularni obtize.*”® Nedostatek dystrofinu v
srde¢nim svalu se projevuje jako kardiomyopatie. S postupem onemocnéni myokard nedokaze plnit fyziologické pozadavky
a rozvine se klinické srdeéni selhani. Selhavajici myokard je rovnéz ohrozen Zivotu nebezpeénymi arytmiemi.*

V minulosti byvali pacienti s DMD |éceni na kardiologii az v pozdni fazi onemocnéni, coz vedlo ke Spatnym klinickym
vysledkiim. Kardiologickd péce byvala navic obtizna, protoZze podle Newyorské kardiologické asociace se srdecni selhani
klasifikuje®® na zakladé& sniZené tolerance fyzického cvigeni, k &emus v pfipadé DMD dochazi v disledku kombinace postizeni
kosterniho svalstva a srde¢niho onemocnéni. Znamky a priznaky srdec¢niho selhani jsou u nepohyblivych pacientl casto
slabé, a je tak moiné je prehlédnout. Pro dosazeni maximalni délky a kvality Zivota je proto zasadni proaktivni strategie
v€asné diagndzy a lécby. Vzhledem k tomu, Ze pfi zvladani kardiomyopatie souvisejici s DMD je nutné komplexni
rozhodovani, doporucuje se do multidisciplinarniho tymu zdravotnik( zaradit i kardiologa. V idedlnim pfipadé by mél mit
kardiolog klinické zkuSenosti s diagnostikou a Iécbou srdecniho selhani a kardiomyopatie spojené s nervosvalovym
onemocnénim a mél by mit snadny pfistup k nejnovéjSim poznatklm v oblasti neinvazivnich zobrazovacich metod.
V nedavné dobé zverejnila svolana odborna pracovni skupina Narodniho institutu pro onemocnéni srdce, plic a krve (NHLBI)
aktualizovana doporuceni pro komplexni kardiologickou péci pfi DMD, kterd rovnéz uvadéla dalezité oblasti, na néz se ma
v budoucnu zaméFit vyzkum.** Konkrétni hlavni doporuéeni pro péci jsou podrobné popséna nize a shrnuta na obr. 2.

Diagnédza Vysetieni nositelek genu
Vysetreni vychoziho stavu pfi Kardiologické vysetteni v rané
diagndze dospélosti

» konzultace s kardiologem

e kardiologickd anamnéza

¢ rodinnd anamnéza

o fyzické vysetieni

e elektrokardiografické
vysetieni

e vySetieni neinvazivni
zobrazovaci metodou:

¢ echokardiografické vysetieni
(<6-7 let)

e kardiovaskularni MR

e v pfipadé pfiznak( nebo
pozitivniho ndlezu na MR zvysit
frekvenci vysetreni na zakladé
doporuceni kardiologa

e pfi absenci nalezu vysetreni
opakovat kazdych 3-5 let




e kardiovaskularni MR
(>6-7 let)

Kazdorocni vysetieni
Kazdoroc¢ni kardiovaskuldrni
vysetieni

e kardiologicka anamnéza

o fyzické vysetieni

e elektrokardiografické
vysetreni

e vySetieni neinvazivni
zobrazovaci metodou

pFitomnost symptomu

o zvysit frekvenci vysetieni na
zakladé doporuceni kardiologa
 zahdjit farmakologickou
lécbu

Chodici a ¢asna nechodici faze
e alespon jednou ro¢né
provést kardiologické vysetieni
¢ pred dosazenim véku 10 let
zahdjit Ié¢bu inhibitory
angiotenzin konvertujiciho
enzymu nebo blokator(
angiotenzinového receptoru

Pozdni nechodici faze

e peclivé sledovat, zda se
neobjevi zndmky a pfiznaky
srdec¢niho selhani; diagnostika
symptomatického srde¢niho
selhani byva v tomto stadiu
obtizna

e sledovat srdecni arytmie

e |é¢it dostupnymi pfipravky na
srdecni selhani

Chirurgicky zakrok

e pred vétsim chirurgickym
zakrokem provést
elektrokardiografické vySetreni
a vysetieni neinvazivni
zobrazovaci metodou

¢ informovat anesteziologa, Ze
pacientovi byla
diagnostikovéna Duchennova
svalova dystrofie; u pacientl je

vyssi anesteziologické riziko

Obr. 2: Algoritmus kardiologického sledovani, diagnostiky a Ié¢by u pacientti s Duchennovou svalovou dystrofii

Chodici faze a ¢asna nechodici faze

Uvodni kardiologické vy3etfeni zahrnuje zjist&ni minulé a soucasné kardiologické anamnézy, rodinné anamnézy a samotné
fyzické vysSetfeni pacienta. Doporucuje se provést elektrokardiografické vysetfeni a vySetfeni neinvazivni zobrazovaci
metodou, aby bylo mozné zjistit vychozi stav srdecni funkce a provéfit, zda se u pacienta neprojevuji souvisejici anatomické
abnormality, které by mohly mit dlouhodoby vliv na zdravi kardiovaskularniho systému. Jako neinvazivni zobrazovaci
metodu lze vyuZit kardiovaskuldrni magnetickou rezonanci (CMR); u mladsich pacient( se vsak mUZe stat, Ze pti zakroku
nebudou spolupracovat. Alespon do véku 6-7 let, odkdy je zpravidla mozné provadét CMR bez anestezie, se proto
doporucuje echokardiografie. Do dosaZzeni véku 10 let by méli pacienti kazdorocné absolvovat kardiologické vysetreni
sestavajici z elektrokardiografie a neinvazivniho zobrazovani. Po desatém roce véku by bezpfiznakovi pacienti méli na
kardiologické vysetfeni dochazet alespon jednou ro¢né, protoze u nich hrozi zvysené riziko dysfunkce levé komory srdecni.
S nastupem pfiznakd srdec¢niho selhani nebo po prvnim zjisténi abnormalit na kardiologickém zaznamu — napf. fibréza
myokardu, zvétseni levé komory srdecni nebo dysfunkce levé komory srdecni — by méla vysetieni probihat castéji dle
uvazeni kardiologa. Elektrokardiografické vysetfeni a neinvazivni zobrazovaci vysetfeni by se také méla provadét pred
vétsimi chirurgickymi zakroky, jako je napfiklad korekce skolidzy. Onemocnéni DMD je spojovano s nékolika konkrétnimi
anesteziologickymi riziky, anesteziolog by proto mél byt informovan o kardiologické anamnéze pacienta.®

Lécbou prvni volby pfi srde¢nim onemocnéni souvisejicim s DMD byly zpravidla inhibitory angiontenzin konvertujiciho
enzymu (ACE) nebo blokatory angiotenzinového receptoru (ARB). Odbornici se rozchazeji v ndzoru na uzivani inhibitort ACE
u velmi mladych (<10 let) bezptiznakovych pacientl, u nichz se na CMR ani na echokardiogramu neprokazaly Zadné
abnormality. U této skupiny pacientd maze kardiolog zahajit 1éCbu poté, co s rodinou pacienta rozebere jeji potencialni
prinosy a rizika. Nékteré dikazy naznacuji, Ze u bezpfiznakovych chlapcli s normaini systolickou funkci levé komory srdecni
muZe nasazeni léCby inhibitory ACE pred dosazenim véku 10 let dlouhodobé zlepsit kardiologicky stav, a pracovni skupina
NHLBI sestavena v roce 2014 doporucila u chlapci s DMD zahdjeni |écby inhibitory ACE nebo ARB pred desatym rokem
véku.” Volba davkovani a inhibitoru ACE je ponechéna na kardiologovi.*

Bez ohledu na vék by méla byt farmakologicka Ié¢ba zahdjena s nastupem pfiznakl srdeéniho selhani nebo v okamziku,
kdy jsou pomoci zobrazovacich metod (CMR nebo echokardiografického vysetreni) zjiStény abnormality jako snizena ejekéni
frakce levé komory srdecni, abnormdlni rozméry komory nebo pfitomnost fibrézy myokardu. Vzhledem k tomu, zZe
neexistuje kardiologickd lécba, ktera by byla zacilena konkrétné na dystrofinové abnormality, je tfeba vyuzivat tradicni
strategie |éCby srdecniho selhani. Pfi prokazané dysfunkci srdecni komory je zpravidla zahdjena lécba pripravky blokujicimi
B-adrenergni receptory. V prospektivnim, randomizovaném, dvojité zaslepeném, placebem kontrolovaném hodnoceni, do
néjz byli zahrnuti pacienti s DMD ve véku 7-25 let, bylo méfenim obvodové deformace zjisténo, Ze antagonista
mineralokortikoidniho receptoru eplerenon zmirfiuje pokles srde¢ni funkce.* Tento pFiznivy vliv byl doloZen také poznatky z
dvouletého otevieného prodlouzeného hodnoceni.® Pfestoze se muie prokazat, 7e eplerenon je vhodnou podptirnou



lé¢bou pouzivanou jako doplnék jinych |ékd uzivanych pfi srdeénim selhani, pro stanoveni jeho ucinnosti je zapotrebi

daldiho zkoumani.>**

Pozdni nechodici faze

Progresivni fibréza myokardu vede k dysfunkci srde¢ni komory. V pozdni nechodici fazi se doporucuje srdecni funkce
sledovat v Castéjsich intervalech dle rozhodnuti kardiologa, aby se sniZila morbidita a mortalita souvisejici s onemocnénim.
Kardiolog by mél tzce spolupracovat s multidisciplinarnim tymem, aby byla zajisténa optimalni respiracni péce, protoze
abnormalni plicni mechanika ovliviiuje srdeéni funkci.®®” Konkrétn& bylo prokazano, Ze neinvazivni noéni ventilace
prodluzuje dlouhodobé pre?iti.® Pracovni skupina NHLBI doporucila zvaZit véasné zahajeni noéni ventilace, protoze miize byt
pro pacienty potencialné dlouhodobé pfinosna.**

U nechodicich pacientl s DMD mUZe byt diagnostika symptomatického srdecniho selhani obzvlasté obtizna. Klinické
projevy srdecniho selhani — Gnava, pokles hmotnosti, zvraceni, bolesti bficha, poruchy spanku a neschopnost provadéni
kazdodennich aktivit — jsou z dlvodu muskuloskeletalnich omezeni ¢asto rozpoznany az v pozdni fazi onemocnéni.
Kardiolog by mél zajistit maximalni |écbu srdec¢niho selhani. U pacientl se zdvaznou dysfunkci levé komory srdecni by méla
byt rovnéZ vénovana pozornost prevenci tromboembolické nemoci. K dispozici jsou rGzné antitrombotické léky, které by
mély byt po poradé s kardiologem nasazeny.

U osob s DMD hrozi vznik srdecnich arytmii — mimo jiné fibrilace ¢i flutteru sini, komorové tachykardie a fibrilace komor
— které lze v pfipadé indikace Ié¢it standardnimi arytmiky ¢i kardiostimulatory. Pacienti by méli byt rovnéz pravidelné
sledovani pomoci Holteru. Ve vétsiné pfipad( sta¢i zaznamenavani aktivity srdce pomoci Holteru po dobu 24 hodin.
U pacientd, ktefi si stéZuji na epizodické pferusované poruchy rytmu, lze rovnéz provést vysetieni za pomoci zaznamniku
udalosti. Optimalni frekvence sledovani nebyla stanovena a mél by o ni rozhodnout kardiolog na zakladé klinického pribéhu
pacientovych obtizi. KaZzdoro¢ni sledovani Holterem je vhodné zahdjit, kdyZ je zjisténa abnormalni funkce levé komory
srdecni nebo rozvoj fibrézy myokardu. Pfinosy implantabilniho kardioverter-defibrilatoru pro primarni prevenci tachykardie
¢i fibrilace komor nejsou znamy. Tato zafizeni |ze pouzit jako sekundarni prevenci u pacient(, ktefi komorovou tachykardii ¢i
fibrilaci jiz prodélali. V souc¢asné dobé se o primarni prevenci arytmie rozhoduje na zdkladé zavedenych doporuceni pro
|é¢bu srdecniho selhdni u dospélych. U dospélych pacientl se srdecnim selhanim se implantace kardioverter-defibrilatoru
doporuéuje osobam s ejekéni frakci nizéi nez 35 %.® U pacientl s DMD je samozfejmé potfeba v souvislosti s timto
doporucéenim zvazit specifické problémy (napf. deformity hrudni stény a riziko sedace).

U pacientl, u nichz maximalni lékafskd péce selhala, je moZné zvazit mechanickou podporu obéhu, jak dokladaji
relevantni kazuistiky. Jako cilovy zpUsob |é¢by Ize pouzit mechanickou podporu levé komory srde¢ni — tj. u pacient(, u nichz
se nepovazuje za vhodné provést transplantaci srdce.***! Rozhodnuti o pouziti mechanické podpory levé komory srdeéni je
komplexni zaleZitosti, ktera vyzaduje dlikladné pochopeni souvisejicich rizik a potencialnich pfinost. K témto riziklim patfi
mimo jiné tromboembolickd nemoc, krvaceni, infekce, porucha pfristroje nebo pravostranné selhani srdce. V idedlnim
pripadé muzZe pfistroj prodlouZit délku Zivota a zlepsit jeho kvalitu. Teoretickou moznosti je i transplantace srdce, ale
vzhledem k nizkému poctu darcl je tfeba ji zvaZovat pripad od pripadu.

Nositelky genu

V téchto aktualizovanych doporucenich potvrzujeme, Ze u nositelek mutace zpUsobujici onemocnéni existuje riziko nejen
postizeni kosterniho svalstva, ale i kardiomyopatie.® Pfirozeny priibéh a incidence kardiomyopatie u divek a Zen neni
podrobné&ji popsan, ale podle studie z roku 2016° mélo 47 % nositelek na CMR alespof jeden pozitivni nalez. Doporugujeme
proto, aby bylo u téchto osob v rané dospélosti provedeno Uvodni kardiologické vysetfeni sestavajici mimo jiné z
elektrokardiografie a neinvazivniho zobrazovaciho vysetreni, pokud mozno pomoci CMR. Nadale je pak potreba pacientky
sledovat v souladu s doporuéenimi pro osoby trpici kardiomyopatii.** Optimalni frekvence vy3etfeni nebyla pro populaci
nositelek genu zplsobujictho DMD stanovena, v soucasné dobé vsak doporucujeme pacientky sledovat kazdych 3-5 let, jak
to uvadéji doporuéeni pro sledovani pacientl s jinymi genetickymi kardiomyopatiemi.®

Péce o zdravi kosti a Iécba osteopordzy

U chlapcd, u nichZ je DMD lécena glukokortikoidy, ¢asto dochazi k rozvoji osteopordzy, ktera se projevuje jako zlomeniny
obratl@i nebo dlouhych kosti po malém zranéni.®® Vzhledem k silné kostni toxicité lé¢by glukokortikoidy v kombinaci
s progresivni myopatii, coz jsou zdsadni rizikové faktory pro slabnuti kosti, neni tento dlsledek prekvapivy. U 20-60 %



chlapc s DMD dochazi ke zlomeninam konéetin po malém zranéni (zpravidla distélni ¢asti stehenni kosti, kosti holenni
nebo lytkové), u 30 % se objevuji symptomatické zlomeniny obratl(i.°**® Zlomeniny obratlG &asto probihaji asymptomaticky,
kdyZ jsou u déti lé¢enych glukokortikoidy zjistény v ramci pravidelného sledovani, pfi némZ je mimo jiné proveden
rentgenovy boéni snimek patefe,*” skute¢nd prevalence je tedy pravdépodobné vy3si, ne? jak uvadé&ji soucasné &lanky. Pfi
neléceni mohou zlomeniny obratld zplsobovat chronické bolesti zad a deformity patere, zlomeniny nohou zase mohou vést
k pfed€asné a stalé ztraté schopnosti chlize.*® U chlapci s DMD byly také po zlomeninach dlouhych kosti zaznamenany
pfipady Umrti v disledku syndromu tukové embolie.”*”

Ze studii srovnavajicich deflazakort s prednizonem a meprednizonem (znamym také jako metylprednizon) u déti po

transplantaci ledvin a u déti trpicich juvenilni artritidou™7®

vyplynulo, Ze nékteré glukokortikoidni latky a rezimy davkovani
jsou z pohledu zdravi kosti Setrnéjsi nez jiné. Ve studiich byly pouZity rizné ekvivalenty ddvek steroidd, a je proto obtizné
provadét srovnani. U déti lIé¢enych deflazakortem vsak byly vysledky IéCby pfiznivé, protoZe v souvislosti s IéCbou bylo
zaznamenano zlepSeni v hustoté kosti, linedrnim rlstu, poméru hmotnosti a vysky a hmotnosti téla bez tuku (LBM).
Nedavné publikace ale naopak vyjadfuji pochybnosti o tom, Ze je deflazakort ke kostem Setrny, poukazuji totiz na to, Ze
chlapci s DMD léceni deflazakortem maiji ¢asto kiehké kosti (a dochazi u nich mj. ke zlomeninam obratld), coz nejspise
¢astené souvisi s vysokymi davkami, které jsou pfi tomto onemocnéni podavany.’” V sou€asné dobé probihaji studie,
které srovnavaji rlizné rezimy steroidové lééby DMD a zkoumaji vliv na kone¢nou vysku dospélého, sloZeni téla
a zlomeniny.®

Navzdory vysoké prevalenci zlomenin Zadna z publikovanych studii zaméfenych na DMD nebo jiné osteoporotické
onemocnéni v détském véku nehodnotila bezpecnost ani ucinnost 1é¢by v prevenci prvotni zlomeniny. U osob, které trpi
chronickym onemocnénim a u nichZ je nizkd pravdépodobnost zotaveni, je proto sou¢asnym standardem diagnostikovat
a lécit brzké indikace kiehkosti kosti (napf. zlomeniny obratll). Zdmérem tohoto pfistupu sekundarni prevence je zmirnit
progresi osteopordzy a podpofit zotaveni u pacientl s ¢asnou, nikoli az pozdni indikaci osteopordzy a u osob, u kterych je
vzhledem k pretrvavajicim rizikovym faktorlim nizka pravdépodobnost uzdraveni bez Ié¢ivych ptipravka.

Uvadime doporucéeni pro pravidelnd vysetteni, diky nimZ je moZné osteoporézu u chlapcl a muili s DMD vcas
diagnostikovat a lécit (obr. 3). Rovnéz revidujeme konkrétni diagnosticka kritéria pro osteopordzu a doporuceni pro
predepisovani osteoporotické lécby, véetné lécCivych latek, davkovani a délky 1éCby. V jinych publikacich byly zverejnény
odborné clanky, které se podrobné vénuji vsem otazkam tykajicim se osteoporotické Ié¢by (mj. kontraindikacim a sledovani

bezpe&nosti a G&innosti).®*

Sledovani a diagnéza Lécba: stabilizacni faze Lécba: udriovaci faze

Pti kazdé navstévée na klinicky vyznamna Pred zahajenim klinicky stabilnit Po dosazeni klinicky

klinice kfehkost kosti* nitrozilni 1écby stabilniho stavu

o zjisténi bolesti zad bisfosfonaty  zvaZit pokracovani v

nebo zlomenin e |éCit nedostatecnou nitrozilni 1é¢bé
hladinu bisfosfonaty s titraci od

Pouze pfi tvodnim véapniku/vitaminu D nizsich davek, aby

vysetreni (v pfipadé e ovéfit normalni funkci pretrval pfiznivy vliv

potreby dalsi sledovani) ledvin stabiliza¢ni faze

o vapnik v séru e upravovat délku

o fosfat PFi zahdjeni nitroZilni udrzovaci lé¢by podle

e horcik |1é¢by bisfosfonaty zdravotniho stavu kosti

o alkalicka fosfataza ¢ dodrzovat zavedeny a podle toho, zda je

e parathormon rezim pacient Iécen steroidy
e |é¢it do dosazeni

Pfi Gvodni a klinicky stabilniho stavu Sledovat bezpecnost a

kazdoroc¢nim vysetreni ucéinnost udrzovaci lé¢by

® prijem Pro sledovani

véapniku/vitaminu D bezpecnosti a Ucinnosti

* BMD pétere pomoci 1é¢by

DEXA e kazdorocné ziskat

o sérovy 25- rentgenovy snimek

hydroxyvitamin D; thorakolumbdlini patere
a kazdych 6 mésicu

Pfi Gvodnim vysetfeni a sledovat:

naslednych vysetrenich * BMD patere pomoci

® rentgenovy bocni DEXA

snimek thorakolumbalni e sérovy hydroxyvitamin

patere Ds

o pii Iécbé steroidy ® pacientem uvadéné

kazdé 1-2 roky bolesti zad

e bez |éCby steroidy * pfijem

kazdé 2—3 roky vapniku/vitaminu D




V pfipadé bolesti zad
nebo poklesu hodnoty

¢ biochemické markery
metabolismu kosti,
minerald a iontl

BMD Z patefe o 20,5
smérodatnych odchylek
pfi po sobé jdoucich
méfenich v prabéhu 12
mésicl

e rentgenovy bocni
snimek thorakolumbalni
patere

Nadale sledovat do
zjisténi znamek
kiehkosti kosti*

stav jiz klinicky
nestabilnit

Obr. 3: Algoritmus sledovani, diagnostiky a Iécby osteopordzy u pacienti s Duchennovou svalovou dystrofii

BMD = hustota minerald v kostni tkani. DMD = Duchennova svalova dystrofie. DEXA = dudlni rentgenové absorpciometrie. *Znamkami
klinicky vyznamné kiehkosti kosti jsou zlomeniny dlouhych kosti nebo obratld po malém zranéni. TKlinickou stabilitou se mini absence
nevertebrélnich zlomenin, stabilni stav zhojenych zlomenin obratld, absence novych zlomenin obratld v dfive zdravych oblastech obratld,
absence bolesti kosti a zad a hodnota BMD Z pfiméfend hodnoté vysky Z nebo vyssi nez -2 smérodatné odchylky.

Sledovani zdravi kosti a diagnostika osteoporozy

Zasadni zménou, v jejimz disledku se tento ¢lanek odliSuje od Doporuceni pro péci z roku 2010, je skutecnost, Ze pfi
sledovani a diagnostice u déti se jiz neklade dliraz na hustotu minerald v kostni tkani (BMD); BMD nyni slouZi jen jako
pomocné voditko, pficemz nejdulezitéjsim cilem soucasného pristupu je zjisténi nejranéjsich znamek krehkosti kosti. K této
zméné vedla fada pozorovani u déti trpicich chronickymi onemocnénimi Ié¢enymi glukokortikoidy. Zaprvé zlomeniny
obratldl — definované podle Genantovy metody® jako mirné (1. stuperl), stfedné zavainé (2. stuper) nebo zévainé
(3. stupen) — jsou nyni chapany jako Casty projev osteopordzy u déti s chronickym onemocnénim, véetné déti s DMD
lé¢enou glukokortikoidy.”® Jak jiz bylo uvedeno, u nékterych osob probihaji zlomeniny obratlé pomérné bezpfiznakové,
ato i v pokrotilejsich stadiich kolapsu.” Pro zji$t&ni zlomenin obratll by se proto snimky patefe nemély provadét pouze po
zjisténi bolesti zad nebo deformit, ale pravidelné snimky patere by se mély délat u osob, u nichZ jsou zndmy rizikové faktory
souvisejici se zlomeninami obratl{, k nimZ patfi napFiklad motorické poruchy® nebo |é¢ba glukokortikoidy.”® Nezbytnost
véasného zjisténi navic opodstatriuje skutecnost, Ze na zakladé zlomenin obratl( v jakémkoli okamzZiku klinického pribéhu
pacientova onemocnéni lze predpovédét, Ze u néj v budoucnu dojde ke zlomeninam patere, a to i v pfipadé, Ze pavodni
zlomeniny obratll byly mirné nebo asymptomatické”™ — jde o jev zvany kaskada zlomenin obratl(.®

Ke zlomeninam obratld mdZe dochazet u déti, jejichz hodnota BMD Z je vétsi nez -2 smérodatné odchylky, na zakladé
tohoto pozorovani je proto mezni hodnota BMD Z pro stanoveni osteopordzy u déti se zlomeninami obratld po malém
zranéni nevhodnd.¥” Mezinarodni spole¢nost klinické denzitometrie na zakladé tohoto pozorovéani zménila definici
osteopordzy u déti se zlomeninou obratld po malém zranéni tak, Ze kritéria zaloZzend na meznich hodnotdch BMD Z jiz
nejsou pro stanoveni diagndzy osteopordzy zapotiebi.® Podobné lze uvést, 7e u 15 % dé&ti trpicich nervosvalovym
onemocnénim a zlomeninami koncéetin budou hodnoty BMD Z u distalni ¢asti stehenni kosti vys$si nez -2 smérodatné
odchylky,® co? opét popira pouzivani mezni hodnoty BMD Z pro stanoveni osteopordzy u ditéte se zlomeninami konéetin.
Poznatky z nedavné studie®” navic naznacuji, ze hodnoty BMD Z se u patefe mohou li§it a7z o dvé smérodatné odchylky
v zavislosti na normativni databazi, podle niz se hodnoty Z vypocitavaji. Vzhledem k uvedenym poznatkiim se osteopordza
u rizikovych déti nyni diagnostikuje na zakladé zjevné krehkosti kosti, ktera se ¢asto projevuje zlomeninami obratld,
a hodnota BMD Z vy3$i nez -2 smérodatnych odchylek diagnézu osteoporézy nevyluéuje.®® Hodnoty BMD Z sice jiz nejsou
zakladnimi veli¢inami pro urceni diagndzy, jsou vSak nadale uZite¢né pro stanoveni celkového pribéhu zdravi kosti
u daného ditéte, a slouzi tak k urceni frekvence snimkovani bocni ¢asti patere ve fazi sledovani.

Doporuceni pro péci z roku 2010 uvadéla, ze rentgenovy snimek patefe je vhodné za Ucelem zjisténi zlomeniny obratld
provadét u pacientd, ktefi maji v anamnéze bolesti zad nebo u nichZ je pti fyzickém vysetreni zjisténa deformita patere.
Soucasna doporuceni navrhuji provést za Ucelem zjisténi zlomenin obratld zakladni rentgenovy snimek patefe u vsech
pacientl a snimkovani nasledné pravidelné opakovat v zavislosti na dlouhodobéjsich (napt. lécba glukokortikoidy) nebo
stalych (t.j. myopatie) rizikovych faktorech, aby bylo mozné posuzovat zmény v morfologii patefe. Vzhledem k nutnosti
ziskat sérii nékolika rentgenovych snimkl patefe se u rizikovych populaci postupné prosazuje dudlni rentgenova
absorpciometrie a valida¢ni studie na détské populaci ukdzala, Ze tato technika poskytuje obdobné vysledky jako zjistovani



zlomenin obratld ze snimkd patefe podle Genanta.” Celkové Ize fici, Ze snimkovéni patefe by mélo byt upfednostnéno pred
BMD kvli tomu, Ze je nutné zachytit co nejranéjsi znamky kiehkosti kosti.

Lécba osteoporodzy

Indikace pro nitroZilni 1écbu bisfosfonaty — vyskyt zlomenin obratle nebo zlomenin dlouhych kosti po malém zranéni —
zGstaly v principu nezménény, ale doslo k vyznamnym zméndm v nacasovani zahdjeni |écby. Dfive vedly k provedeni
rentgenového snimku nutného k identifikaci zlomenin obratl( a tim i zahajeni IéCby bisfosfonaty pouze bolesti zad nebo
deformity patere. Soucasna snaha o zavedeni pravidelnych rentgenovych vysetfeni patefe pro vSechny pacienty s DMD
povede k diagnéze symptomatickych zlomenin obratll (mirné, stfedni a tézké) a asymptomatickych stfednich a tézkych
zlomenin obratll, coz by mélo znamenat odeslani k |é¢bé u specialisty na osteopordzu. Vzhledem k tom, Ze i mirné
a asymptomatické zlomeniny obratld jsou pfedznamendnim budoucich zlomenin u déti” i u dospélych®, doporucuje se nyni
|é¢ba jiz stfednich asymptomatickych (2. stuper dle Genantovy metody) a tézkych (3. stuperi dle Genantovy metody)
zlomenin obratle. Nitrozilni Ié¢ba bisfosfonaty méla v kontrolovanych hodnocenich zamérenych na vrozenou lomivost kosti

)°*** a nekontrolovanych studiich zaméfenych na vrozenou lomivost kosti ** a DMD®*

(osteogenesis imperfecta ochranny
ucinek na hustotu minerald v kostech patefe (BMD). Dalsi fakta podporujici 1écbu asymptomatickych, ale pokrocilych
(tj. stfednich a tézkych) zlomenin obratll vyplyvaji ze skutecnosti, Ze u chlapcli s DMD nejsou hlaseny Zadné pripady

spontanniho (tj. Ié¢bou nepodpofeného) zhojeni zlomenin téla obratle;”

nicméné takovéto zhojeni bylo u této skupiny
pacientl sledovano po nitroZilni 1é¢bé bisfosfonaty.® U déti s onemocnénimi lé¢enymi glukokortikoidy, jako je DMD, véetné
téch s minimalné symptomatickymi nebo asymptomatickymi mirnymi (1. stupen) zlomeninami obratlld probihaji
kontrolovana hodnoceni, kterda zkoumaji ucinnost Iécby antiresorptivy (identifikacni cisla hodnoceni na strankach
ClinicalTrials.gov NCT00799266 a NCT02632916). Pro tuto chvili by mély byt mirné asymptomatické zlomeniny pozorné
sledovany a v pripadé, Ze se objevi symptomy nebo dojde k progresivnimu sniZzovani vysky, je nutno zahdjit [é¢bu.

Aktualizovand doporuceni predstavuji zasadni zménu z hlediska cilG lé¢by. Cilem je rozpoznat a léCit co nejranéjsi
zndmky kiehkosti kosti s cilem Iépe uchovat vysku téla obratld.®® Na zadkladé extrapolace vysledkd kontrolovanych
hodnoceni tykajicich se vrozené lomivosti kosti podporujeme nitroZilni (a nikoli perordini) podavani bisfosfonatd jako prvni
linii 1é¢by osteopordzy u pacientd s DMD.®® Tyto studie zaznamenaly v pfipadé nitroZilni Ié¢by bisfosfonaty u rostoucich
pacientll trpicich vrozenou lomivosti kosti vy33i vysku obratld.®** Naproti tomu 7adna kontrolovana studie peroralné
podavanych bisfosfonatl u pacientl s timto onemocnénim neudava vliv na vysku obratle.””*® Tyto U(daje jsou obzvlasté
relevantni u pacient s DMD |é&enych glukokortikoidy, ktefi trpi €astymi zlomeninami obratld.”® Nedavné piehledové ¢lanky
tykajici se zvladani zlomenin spojenych s osteopordzou u déti se rovnéz kloni k nazoru, Ze lécbou prvni linie by mély byt
nitroziln&, nikoli peroralné podavané bisfosfonaty.®®? Vzhledem k tomu, Ze podavani bisfosfonatd détem je ve vétding zemi
stale neschvélené, vyzaduji uvazlivé davkovani. Pacienti se zlomeninou po malém zranéni by méli byt pro zajisténi
odpovidajiciho davkovani bisfosfonat(, titrace dlouhodobé 1é¢by, nacasovani ukonceni 1éCby a sledovani jeji bezpeénosti a
ucinnosti odeslani ke specialistovi na IéCbu osteopordzy.

Ortopedicka a chirurgicka péce

Celkovym cilem muskuloskeletalni péce je zachovani motorickych funkci po co nejdelsi moZznou dobu, minimalizace
kloubnich kontraktur, udrZzeni napfimeného postaveni patere a podpora zdravi kosti. VySetteni a 1écbé muskuloskeletalnich
komplikaci by se mél vénovat mezioborovy tym zahrnujici napfiklad fyzioterapeuta a ergoterapeuta, rehabilitacniho lékare,
neurologa, ortopeda a socialniho pracovnika. V pfipadé doporuceni chirurgického zakroku je zasadni ucast pneumologa
a kardiologa.

Obr. 4 shrnuje hlavni doporucdeni ortopedické a chirurgické péce v souvislosti s IéCbou kontraktur, patere a zvladani
zlomenin. Obr. 5 poskytuje obecnad doporuceni pro pacienty a jejich rodiny v oblasti prevence zlomenin. Vzhledem
k neexistenci randomizovanych kontrolnich hodnoceni, kterd by srovnavala rGzné lécebné a chirurgické pristupy, je toto
doporuceni zaloZzeno na odborném konsenzu specialistli z oblasti ortopedie a rehabilitace s pouZitim metod popsanych
v 1. ¢asti tohoto ¢lanku. Doporuceni pro pécdi tykajici se protahovani, ortéz a adaptivnich pom(cek pro zvladani kontraktur
jsou uvedena v kapitole vénované rehabilitaci v 1. ¢asti tohoto ¢lanku.

Chodici faze Casna nechodici faze Pozdni nechodici faze
Vysetreni

Alespori kazdych Sest mésich vysetfit rozsah pohybu

Kazdoro¢né provést vizualni kontrolu Kazdych 6 mésicl provést vizudIni kontrolu patere

patere




Provést rentgenové vysetieni, pokud je Provést rentgenové vysetieni, kdyZ pacient | U pacientd se zndmou postupujici
zaznamenano zakfiveni, nebo pokud je prejde do nechodici faze, pokud je skoliézou provést rentgenové vysetreni
vizualni kontrola obtizna zaznamenano zakfiveni, provést patere ve svislé poloze kazdoroc¢né
rentgenové vysetieni kazdych 6 az 12
mésicu v zavislosti na zralosti kostry,
pokud je zakfiveni vétsi nez 20°
odeslat k ortopedickému chirurgovi

Intervence

Pod vedenim fyzioterapeuta zavést program domdciho protahovani zaméreny na kotniky, kolena a kycle

Pod vedenim ergoterapeuta se zaméfit i na horni koncetiny

PFi pasivni dorziflexi mensi nez 10° Pouzivat béhem dne na miru upravené Pokracovat v pouzivani bandazi/vyztuh pro
pouZivat na noc na miru upravené ortézy ortézy na chodidlo a kotnik pro oddaleni dolni koncetiny, mohou byt potfeba na
na chodidlo a kotnik nastavené do zhorsSovani kososvislé kontraktury miru zhotovené dlahy na zapésti a dlané

neutralni pozice

Zahdjit program pro stani s pouZitim opory | PouZivat program pro stani s opatrnosti
nebo invalidni vozik se svislym
polohovanim

Doporucit k operaci nohou a Achillovy Doporucit k operaci chodidla a kotniku ke
Slachy ke zlepSeni chize, pokud je zlepseni postaveni chodidla pouze tehdy,
pfitomna podstatnd kontraktura kotniku pokud zakrok podporuje pacient

a pacient disponuje dobrou silou
kvadricepst a extenzor( kycelniho kloubu

Vyhnout se uZivani spinalnich ortéz

Poskytnou rodindm predbézné informace tykajici se prevence zlomenin

Jakykoli chirurgicky zakrok nejprve konzultovat s kardiologem a pneumologem

Po chirurgickém zakroku odeslat na Prepubertdlni pacienty, ktefi neuzivaji Pokud je zakfiveni progresivni, odeslat ke
fyzioterapii kortikosteroidy, se zakfivenim patefe >20— | spindlnimu zékroku a fuzi

30° doporucit ke spinalnimu zakroku a fuzi;
zajistit predoperacni a pooperacni
vysetieni a fyzioterapii

Zajistit, aby si rodinni pfislusnici a zdravotnici byli védomi rizika syndromu tukové embolie

Obr. 4: Doporuceni pro ortopedickou a chirurgickou péci o pacienty s DMD v jednotlivych stadiich onemocnéni

Chodici faze

Pro déti v chodici fazi mdzZe byt chirurgicky zakrok ptinosem, zadkroky jsou ale doporu¢ovany méné ¢asto nez v minulosti.
Ackoli Doporuceni pro péci z roku 2010 zahrnovala i nékolikatrovnové chirurgické zakroky, soucasny odborny panel dospél
ke konsenzu, Ze pro zlepSeni chlize u pacientt s klinicky vyznamnou kontrakturou kotniku a dobrou silou kvadricepst
a extenzorl kycelniho kloubu muze byt dostacuji chirurgicky zakrok ke zlepseni vboceného postaveni chodidla a na
Achillovych Slachach pro zlepseni rozsahu dorzalni flexe. Zakroky tykajici se kycelnich a kolennich kloubl nejsou
doporucovany.

Vysetreni skolidzy by mélo byt provadéno alespon jednou ro¢né, ackoli k jejimu rozvoji v chodici fazi obvykle nedochazi.
Je dostacujici vizudlni vySetfeni. Rentgenové vysetreni se provadi pouze tehdy, pokud je vizudlné stanoveno zaktiveni nebo
pokud je samotné vizudlni vySetieni nedostacujici, napriklad u déti s obezitou. Pfedchazejici kapitola vénovana zdravi kosti
azvladani osteopordzy poskytuje informace o sledovani a |é¢bé kompresivnich zlomenin patere. V souvislosti
s kompresivnimi zlomeninami se pouzivani paternich ortéz obecné nedoporucuje.

Pfedjimani budouciho stavu a informace o ném béhem pravidelnych kontrol tvofi dllezitou souc¢dst programu prevence
fraktur ve vsech stadiich onemocnéni (obr. 5). Jak uz bylo uvedeno, s osteoporézou a naslednymi zlomeninami obratld jsou
v pfipadé onemocnéni DMD spojovany kortikosteroidy.'® Ve studii sledujici 143 chlapci s DMD byla mira zlomenin
dlouhych kosti u pacientl lé¢enych kortikosteroidy 2,6krat vy$si ve srovnani s témi, kdo kortikosteroidy nikdy neuZivali.®
Zlomeniny dolnich koncetin v chodici fazi mohou vyZadovat agresivni |é¢bu, aby schopnost chlize byla zachovédna. Ve
srovnani se sadrou nebo dlahovanim umozfiuje interni nebo externi fixace rychlej$i mobilizaci.*™

U chlapc s DMD byly pfi akutnich zlomeninach nebo poranénich dolnich koncetin hlaseny pfipady syndromu tukové
embolie.”*” Vzhledem k vysoké morbidité a mortalité s timto stavem spojené je tfeba chlapctim, u kterych se syndrom
tukové embolie projevi jako zména dusevniho stavu, respiracni obtiZe a tachykardie, poskytnout okamzitou lékarskou péci.

Soucasna lé&ba se zamé&tuje na podplrnou respiraéni péci a vysoké davky kortikosteroidd.'®

Hodnoceni a pouceni

Hodnoceni a pouceni ze strany ergoterapeuta nebo fyzioterapeuta
* Minimalizovat riziko padu ve vSech prostredich, vetné posouzeni povrchd, terénu a prekazek
® Poskytnout pacientiim a rodinam $koleni v oblasti bezpe¢ného pouZivani invalidniho voziku, zlepseni informovanosti o tom, Ze pady z




invalidniho voziku patfi k béZnym typdm poranéni

® Poskytnout rodiné skoleni bezpe¢ného zvedani pacienta a jeho presouvéni na invalidni vozik a z néj a na raznych typech povrchi ve

vsech prostfedich

BéZny provoz nebo mozné upravy

Bezpecnost domaciho prostiedi
o Odstranit prekazky jako koberecky, hracky, kabely
avolné lezici predméty

Pfedchazeni paddm z invalidniho voziku nebo jiné mobilizaéni
pomcky

» Dlsledné pouzivani bezpecnostnich past

e Pouzivani zabran proti pfevraceni na invalidnim voziku

Bezpecnost na nerovném nebo kluzkém povrchu

o Dbat zvlastni opatrnosti ve venkovnim prostredi
vzhledem k nerovnym povrchiim

¢ PouZivat obuv do vody jako ochranu pred padem
pfi pohybu po kluzkém povrchu kolem vody

Bezpecné presuny na invalidni vozik a z néj

e \/¢as zvazit pomocné vybaveni a systémy pro zvedani
pacienta pro pouZziti ve vSech prostredich k zajisténi
bezpecné opory a minimalizace rizika padu nebo zranéni
béhem presund, hygieny, koupdani nebo sprchovani

¢ Pouzivat neklouzavou Upravu ortéz na kotnik a chodidlo
béhem noci ke snizeni rizika padu pfi chazi
na toaletu a zpét

Mozné domaci Upravy

e Protiskluzové podlozky ve sprse nebo ve vané
¢ Madla ve sprse nebo ve vané

¢ Sedatko nebo jiné vybaveni pro koupani

o Protiskluzovd Uprava na dfevéné schody

e Zabradli po obou stranach schodisté

Obr. 5: Obecna doporuceni pro prevenci zlomenin pro pacienty s DMD a jejich rodiny

Casna nechodici faze

Chirurgicky zakrok na kotniku a chodidle k Upravé kososvislé nohy mlze pomoci ke zlepseni pozice nohy na invalidnim
voziku ¢i v obuvi, ale vétSinou je provadén pouze na Zadost pacienta. Po takovém chirurgickém zakroku bude nutné
pouzivani ortézy na chodidlo a kotnik béhem dne, aby se predeslo opakovanému vyskytu kontraktur.

Soucasti kazdé prohlidky by méla byt kontrola patere. Zkuseny Iékaf by mél byt u nechodicich chlapcd schopen posoudit
stav patefe pouze vizudlné, nicméné méné zkuseni lékari by méli v okamziku, kdy se pacient dostal do nechodici faze,
provést rentgenové vysetreni patefe. Rentgenové vysetreni je také uZiteCné v pfipadech, kdy vizualni kontrola neni
dostatecnd, naptiklad u déti trpicich obezitou. Jakmile je béhem rentgenového vysetrfeni stanoveno zakfiveni, zavisi dalsi
postup na zralosti kostry pacienta. Pacienti s vyvijejici se patefi by méli rentgenové vysetfeni podstoupit kazdych Sest
mésicl, pacienti s vyvinutou patefi pak alespon jednou ro¢né. PFi zakfiveni 20° a vice je nutné zapojeni ortopedického
chirurga. PouZivani spinalnich ortéz se nedoporucuje. Na rozdil od typického klinického vyvoje u nelécenych chlapct se
u pacientd uZivajicich kortikosteroidy vyskytuji mirnéjsi zakriveni patefe, a méné casto tak vznika potreba chirurgického
zékroku v této oblasti.®®7%1010

Nehledé na neexistenci randomizovanych kontrolnich hodnoceni doporucujeme posteriorni spindlni fuzi vzhledem
k jejimu pfiznivému vlivu na funkénost, rovnovahu pfi sezeni, snasenlivost, bolestivost a kvalitu Zivota zaznamenané
v nerandomizovanych prospektivnich kohortnich studiich.?® ' 1 U nechodicich pacient(i se zakFivenim patefe vétsim neZ
20-30°, ktefi zatim nedosahli puberty a ktefi nebyli 1éCeni kortikosteroidy, se doporucuje posteriorni spinalni zakrok a fuze,
nebot Ize odekavat, Ze zakfiveni se bude zvétSovat. Ackoli se u pacientd lé¢enych kortikosteroidy muaze objevit skolidza, jeji
vyvoj muZe byt méné predvidatelny, a proto je pred zakrokem rozumné pacienta sledovat za uéelem ziskani jasnych dikaz(
progrese. Anteriorni spindlni fize neni nutna, nebot flze je vétsinou provadéna v druhé dekadé, kdy se predpoklada jiz jen
nepatrny dalsi longitudindlni rist patefe.

Pti chirurgické korekci skolidzy se u pacient( s obliquitou panve vétsi nez 15° doporucuje stabilizace panve a fuze, coz
pomaha pfi sezeni a polohovani. U pacientl bez zavazné obliquity patefe je dostatecna fuze spodniho lumbalniho obratle.
Cilem spinalniho chirurgického zakroku je predejit daldimu rozvoji skolidzy, zlepsit snadenlivost sezeni a snizit bolestivost.?

Informace o prevenci fraktur by mély byt i nadédle poddvany i béhem nechodicich fazi (obr. 5). U nechodicich déti se
doporucuje konzervativnéjsi pfistup k Ié¢bé zlomenin dolnich koncetin, nebot jejich Ukolem jiZ neni nést vahu. V pfipadé
nestabilnich zlomenin miZe byt nutna interni fixace, ale pro hojeni kosti a zvladani bolesti mize byt dostatec¢né dlahovani.
Zvladani bolesti je dllezité u vSech déti, ale zvlastni pozornost je tfeba vénovat v pripadé zhorseni plicni a srdecni ¢innosti.
Zdravotnici i rodinni pfisluSnici musi mit na paméti moznost syndromu tukové embolie, jak je popsdno vyse.



Pozdni nechodici faze

Béhem pozdni nechodici faze se u pacientl s DMD nedoporucuji chirurgické zdkroky ke zvladani kontraktur v oblasti hornich
nebo dolnich koncetin, pokud se nejednd o feseni problému spojeného s bolesti, polohovanim nebo celistvosti kize.

Béhem kazdé navstévy na klinice by Iékar mél provést kontrolu patere. Pacienti se skoliézou by méli projit kazdoro¢nim
anteriorné-posteriornim rentgenovym vysetfenim ve svislé poloze, pokud ohledné postupujici skoliézy existuji jakékoli
obavy. U pacientll s postupujicim zakfivenim se béhem pozdni nechodici faze doporucuje posteriorni spinalni fuze. Pro
zjisténi toho, zda fungovani pacientovych plic a srdce tento chirurgicky zakrok umoZzriuje, je nutné se obratit na pacientova
pneumologa a kardiologa. Nékteré studie naznacuji, Ze spinélni fuze zpomaluje progresi respiracnich problémda, zatimco jiné
74dny vyznamny rozdil v miFe pooperaéni progrese nezaznamenavaji. %1%

Lécba akutnich zlomenin v pozdni nechodici fazi je podobnd jako v ¢asné nechodici fazi, pricemz cilem je stabilizace
zlomeniny a zvladani bolesti. V pripadé distalni femoralni metafyzalni zlomeniny je obvykle dostacujici sadra nebo
dlahovani. V pripadé proximalni zlomeniny femuru je nutna operativni stabilizace. Stejné jako v pfipadé jakékoli jiné
zlomeniny museji mit zdravotnici i rodinni pfislusnici na paméti syndrom tukové embolie.

Chirurgicka doporuceni

DuleZita chirurgickd doporuceni pro pacienty s DMD jsou uvedena na obr. 6. U mladych muzl s DMD existuje v pfipadé
podani inhalaénich anestetik nebo suxamethonium chloridu riziko potencialné fatalni rhabdomyolyzy a hyperkalémie.®®
Pred veskerymi chirurgickymi zakroky je tfeba konzultovat kardiologa a pneumologa a anesteziolog si musi byt védom, Ze
u pacientd s DMD hrozi bé&hem operace a po ni riziko srdeéni a respiraéni dekompenzace.™ Podrobné&;jsi chirurgicka
doporuceni jsou uvedena v pfiloze.

Kardiologicka péce

Pred kazdou operaci je nutné konzultovat kardiologa
Anesteziologové si musi byt védomi toho, Ze u pacientd s DMD hrozi béhem operace riziko srde¢ni dekompenzace

Zasadni chirurgické zakroky
* Béhem zédsadnich operaci hrozi u pacientti s DMD obzvlastni riziko srde¢niho selhani
¢ Nepfilis dlouho pfed kazdou planovanou operaci je nutné provést echokardiogram a elektrokardiogram

Drobné chirurgické zakroky
¢ U pacientl s normalni srde¢ni funkci se doporucuje kardiologické vysetteni, pokud posledni bylo provedeno pfed vice neZ rokem

Respiracni péce

Predoperacni skoleni a pooperacni pouzivani technik asistovaného odkaslavani
o Odkaslavaci techniky jsou nutné pro pacienty s vychozi vrcholovou hodnotou proudu vzduchu vydechovaného pti kasli <270 I/min
nebo s vychozim maximalnim tlakem pfi vydechu <60 cm H,0*

Predoperacni Skoleni a pooperacni pouZzivani neinvazivni ventilace
¢ Neinvazivni ventilace je nutna u pacientl pfi vychozim FVC nizsim neZ 30 % predikce
¢ Neinvazivni ventilace se velmi doporucuje u pacientl pfi vychozim FVC nizs$im nez 50 % predikce

Pouziti pouze extubace bez soubézného pouziti neinvazivni ventilace by se mélo predchazet

Incentivni spirometrie neni indikovana, nebot je v pfipadé pacientl s oslabenym respiracnim svalstvem potencialné neucinna a jsou k
dispozici vhodnéjsi alternativy

Anestezie

Velmi se doporucuje celkova nitroZilni anestezie
Depolarizujici svalové relaxanty, jako je napf. suxamethonium chlorid, jsou absolutné kontraindikovany vzhledem k riziku fatalnich
reakci

Riziko rhabdomyolyzy a hyperkalémie
¢ U pacienti s DMD hrozi pfi podani inhalacnich anestetik nebo suxamethonium chloridu riziko rhabdomyolyzy
¢ Rhabdomyolyza je ¢asto zamérnovana za maligni hyperthemii




Ztraty krve

Anestetika vyvolavajici hypotenzi k minimalizaci ztrat krve nejsou doporucovana vzhledem k hemodynamickému riziku s kardiomyopatif
u pacientd s DMD

Pro zvladani ztrat krve béhem operace je mozné zvazit vyuZiti perioperacniho sbéru krve pomoci pfistroje cell-saver a uZiti kyseliny
aminokapronové nebo kyseliny tranexamové

Pooperacni antikoagulace heparinem nebo aspirinem neni pro pacienty s DMD vhodna

Pro prevenci hluboké Zilni trombdzy mohou byt indikovany kompresni puncochy

Obr. 6: Chirurgicka doporuceni pro pacienty s Duchennovou svalovou dystrofii

DMD = Duchennova svalova dystrofie. FVC = usilovnd vitdlni kapacita. *Doporuceni se tykaji starSich dospivajicich
a dospélych pacient(.

Zavéry a smérovani do budoucna

Détem i dospélym trpicim DMD je mozné nabidnout vylepsené pristupy k respiracni a kardiologické péci, zdravi kosti,
|é¢bé osteopordzy a ortopedickym a chirurgickym zakrokiim. Bez ohledu na pokrok v nasem védéni a chapani
nejvhodnéjsich pristupl k Ié¢bé je k naplnéni potfeb pacientl nutna dalsi prace napfic témito obory.

Co se tyce respiracni péce, k diagnostickym nastrojim a méfitkiim, které mohou byt klinicky relevantni, ale musi byt
dale zkoumany, patfi maximalni pritok pfi asistovaném odkaslavani, maximalni kapacita insuflace, rozdil mezi maximalni
kapacitou insuflace a FVC, hodnota FVC vleze, maximalni pratok pti inspira¢nim FVC manévru, index mélkého dychani (RSBI)
a vysetreni tlaku pfi nadechu nosem. Mezi I1éCebné postupy, u nichZ je nutny ke stanoveni Ucinnosti a optimalniho uzivani
vyzkum, patfi vysokofrekvenéni oscilacni ventilace, intrapulmonalni perkusivni ventilace a ventilace negativnim tlakem. Pro
dalsi optimalizaci péée a vypracovani pulmonalnich méfitek pro stanoveni Ucinnosti stavajicich a nové vznikajicich typt
|[écby DMD je nezbytné lepsi pochopeni pulmonalnich fenotypl a vlivu srde¢ni funkce a vyZivového stavu na respiracni
systém. K hodnoceni kritérii doporuc¢enych v tomto ¢lanku pro zahajeni asistovaného odkaslavani a neinvazivni ventilace je
nutné provedeni prospektivnich studii s pouzitim klinicky relevantnich méfitek pro vypracovani doporuceni zalozenych na
ddkazech.

Do klinickych hodnoceni je tfeba zahrnout i kardiologické vysledky, nebot doba preZiti se nelepsi, pokud se nové
vznikajici typy Iécby Gcinné nezaméfi na kardiomyopatii spojenou s DMD. Je nutné stanovit biomarkery, které indikuji
kratkodobé oslabeni postupu onemocnéni. Pro zlepSeni vysledkl u pacientd jsou nutné nové typy kardiologické |éCby
zamérené na dystrofin. Je nezbytné osvétlit pfirozeny vyskyt kardiomyopatie u nositelek genetické mutace zpUsobujici
onemocnéni a je tfeba provést studie ke stanoveni nejlepsich diagnostickych a Ié¢ebnych strategii pro postizené divky a
Zeny.

Vzhledem k tomu, Ze zlomeniny obratll jsou ¢asnym projevem kiehkosti kosti a vedlejsi Géinky glukokortikoidd se
objevuji rychle, je tfeba u mladych pacientl zahdjit longitudinalni hodnoceni zamérfena na prevenci osteoporozy, pricemz
zlomeniny obratld je nutné pouzit jako klicovy hodnoceny parametr. Déle jsou zapotrebi dalsi studie, které by zhodnotily
mozZnosti podpory ristu se zaméfenim na prevenci kifehnuti kosti a anabolickych ptipravkd pro l1é¢bu osteoporodzy, jako je
parathormon nebo protilatky proti sklerostinu.

Je tfeba provést kontrolovana hodnoceni chirurgickych technik pro ptipadnou ortopedickou péci a rovnéz je treba
prohloubit pochopeni muskuloskeletalnich komplikaci a nejvhodnéjSich méritek pro hodnoceni vlivu stavajicich a nové
vznikajicich typl |é¢by DMD na muskuloskeletalni stav. Pro zlepSeni rozhodovani o chirurgickych zakrocich na dolnich
koncetindch a fuzi patere jsou nutné dalsi studie zaloZzené na vysledcich sdélovanych pacienty a jejich rodinami.



