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Abstrakt v CJ:
Piehledova bakalatfska prace se zabyva problematikou svalové dystrofie. Predklada

poznatky o svalové dystrofii, onemocnéni, které ovliviiuje kvalitu Zivota nejenom
nemocnému ditéti, ale také jeho rodic¢im. Dale se prace zaméfuje na urcity druh
svalové dystrofie, kterou je nejcastéji diagnostikovany typ u déti. Jedna se
0 Duchenneovu svalovou dystrofii. Prace se zabyva jeji diagnostikou, pfidruzenymi
komplikacemi 1 1é€bou, kterd docasné zlepsi stav ditéte, ale 1 pfes veSkerou snahu
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tato prace zaméfila i na obdobi umirani a pohled rodi¢t a déti na smrt. Poznatky byly
dohledany v recenzovanych periodikach simpakt faktorem Pediatric Neurology,
European Journal of Pediatrics, The Lancet Neurology, Journal of Palliative care
a dalsi. V ¢eskych periodicich byl nalezen pouze jeden ¢lanek v Neurologii pro praxi.

Z Ceskych monografii byly pouzity dvé.
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Overview bachelor thesis deals with muscular dystrophy. It presents findings
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child, but also his parents. Furthermore, the work focuses on a certain type of muscular
dystrophy, which is the most commonly diagnosed type of children. It is Duchenne
muscular dystrophy. This work deals with the diagnosis, associated complications
and treatment that temporarily improves the condition of the child, but despite all the
efforts of the nursing staff children die prematurely from respiratory and cardiac
failure. Therefore, this work focused on the period of dying and the perspective
of parents and children to death. The findings were traced in peer-reviewed journals
with the impact factor Pediatric Neurology, European Journal of Pediatrics,
The Lancet Neurology, Journal of Palliative care, and others. In the Czech journals
were found only one article Neurologie pro praxi. The czech monographs were used

two.
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UvVOoD

Svalova dystrofie patii ke svalovym onemocnénim, které jsou zplusobené vadami
svalovych bilkovin, coz vede ke smrti svalovych bunék, ztraté svalové tkan¢ a slabosti
(Orrell, 2012, s. 21). Nejcastejsi svalovou dystrofii u déti je Duchenneova svalova

dystrofie, ktera nejcastéji postihuje chlapce (Romitti, 2009, s. 1119).

Cilem ptehledové bakalaiské prace je odpoveédét na otdzku: ,,Jaké existuji publikované
poznatky o svalové dystrofii?*

Stanovené dil¢i cile jsou:

Cil 1.
Predlozit publikované poznatky o svalové dystrofii.

Cil 2.
Ptedlozit publikované poznatky o Duchenneové svalové dystrofii.

Cil3
Ptedlozit publikované poznatky o paliativni péci.

Vstupni studijni literatura:

Diagnostika a lécba svalové dystrofie typu Duchenne: prirucka pro rodiny. Broumov:
Parent Project, 2011. ISBN 978-80-254-9416-5.

ESSEN, Anthonie Jakob van. Genetic and epidemiologic studies in Duchenne
muscular dystrophy. Groningen: Rijksuniversiteit, 1997, 117 s. ISBN 90-367-0711-0.

KRIVOHLAVY, Jaro. Vizné nemocny mezi nami. 1. vyd. Praha: Avicenum, 1989. 107
s. Rady nemocnym.

KRIVOHLAVY, Jaro. Psychologie nemoci. 1. vyd. Praha: Grada Publishing, 2002.
198 s. Psyché. ISBN 80-247-0179-0.



SAMANKOVA, Marie. Lidské potieby ve zdravi a nemoci aplikované
V oSetrovatelském procesu: prirucka pro rodiny. 1. vyd. Praha: Grada, 2011, 51 s.
Sestra. ISBN 978-802-4732-237.

ResSersni strategie:

V ramci reSerSni strategie byla vyuzita tato klicova slova: svalova dystrofie,
Duchenneova, vnimani, rodice, déti, oSetfovatelstvi, péée a umirani. Vyhledavani
plnotextii recenzovanych c¢lanka bylo stanoveno od roku 2001 do roku 2013.
Vyhledané ¢lanky musely spliiovat ur€ité parametry kvality. Zdroj ¢lanki mél ptid€len
Impakt faktor nebo byl ¢lanek publikovan v periodicich, kterd jsou zafazena
Vv Seznamu recenzovanych neimpaktovanych periodik vydavanych v Ceské republice.
ReSerSni cinnost byla provedena Vv elektronickych zdrojich EBSCO, MEDLINE,
PROQUEST a BMC.

Celkem bylo dohleddno 334 dokumentl. Ze zahrani¢nich databazi pochazi 315
plnotexti a 19 z BMC. Ze zahrani¢nich databazi bylo pouzito 42 dokumenti a 292
neodpovidalo zadanym cilim bakalafské prace. Z 19 dohledanych dokumentii z BMC
byly pouzity pouze 3, zbylé¢ dokumenty se netykaly daného tématu bakalaiské prace.
Celkem tedy bylo pouzito 42 plnotextd. Z toho bylo 41 pielozeno z anglického jazyka
a 1 byl v ¢eském jazyce. K bakalaiské praci byly vyuzity i dvé ¢eské monografie.



1 SVALOVA DYSTROFIE

Svalova dystrofie patii mezi heterogenni skupinu dédi¢nych onemocnéni, kterd je
klinicky charakterizovana progresivni svalovou slabosti, patologicky nekrézou
svalstva a podle molekularné genetickych kritérii, jako poSkozeni svalovych bilkovin.
Duchenneova svalova dystrofie je nejcastéjsi formou détské svalové dystrofie, ktera
byla poprvé klinicky popsédna vroce 1852. Pied rokem 1950 nebyla dostupna
histochemie ani elektronova mikroskopie pro vySetieni svalovych biopsii, které by
vedly ke klasifikaci svalovych dystrofii podle Waltona a Nattrasse. Pouziti
molekularng genetickych technik vedlo k objeveni dystrofinového genu MD?
Duchenneovy svalové dystrofie, coz mélo za nasledek revoluci pii identifikaci
svalovych dystrofii, podle zvySujiciho se poctu genovych lokusti a souvisejicich
poruch bilkovin. Proto jsou nyni svalové dystrofie definovany ne jenom klinicky, ale
také z hlediska genovych mutaci a abnormalit proteint. Je tedy jasné, ze spektrum
svalovych dystrofii je $irsi a riznorod¢€jsi nez jen typicky progresivni klinicky prab¢h.
Naptiklad u pacienti trpici Beckerovou svalovou dystrofii, charakterizovanou
mutacemi dystrofinovych genli, se mlize nemoc projevit pouze svalovymi kiecemi,
napiiklad po té¢Zkém vykonu nebo izolovanou kardiomyopatii, ale bez slabosti
kosternich svalti. Stejné genové mutace se mohou projevit riznymi klinickymi
fenotypy, a proto bylo navrzeno, Ze nazvoslovi a klasifikace svalovych dystrofii bude
vychézet z abnormalit proteini. Do té doby se svalové dystrofie budou délit dle
klinického fenotypu, patologie a dédi¢nosti (El-Bohy et al., 2005, s. 525-526).

U svalové dystrofie projevujici se nejéastéji u chlapcti kolem 5. roku zivota je
typickd postupnd ztrdta chiize a pozdéji celkové hybnosti téla, respiracni
nedostatecnost, skoliéza a kardiomyopatie. Celkovy stav se béhem nékolika let
zhorsuje a vede k imrti nemocného po 20. roce zivota (Hammond, McCann, 2003,
s. 83-85).



1.1 OBECNA CHARAKTERISTIKA DUCHENNEOVY SVALOVE DYSTROFIE

Obrazek €. 1: Distribuce svalového oslabeni u riznych typt svalovych dystrofii.
a) Duchenneova/Beckerova svalova dystrofie, b) Emery-Dreifussova svalova
dystrofie, ¢) Pletencova myopatie, d) Fascioscapulohumeralni dystrofie, e) Distalni

myopatie, f) Oculopharyngealni svalova dystrofie (Emery, 2002, s. 688).

Jiz zminéna Beckerova svalovéd dystrofie je alelickd varianta Duchenneovy
svalové dystrofie, ktera je zptisobena abnormalitami v kvalité¢ ¢i mnozstvi dystrofinu.
Plati, Ze ¢im vice dystrofinu, tim mén¢ je myopatie zavazna. Zacatek onemocnéni byva
vétsinou mezi 5 a 15 lety, ale mize se objevit az ve ¢tvrté dekadé zivota. Beckerova

svalova dystrofie je klinicky mirngj$i, malo progresivni onemocnéni. Pacienti s timto
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Duchenneovy svalové dystrofie, proto mnoho znich zije az do dospé€losti nebo
dokonce Ziji zcela normalni zivot (Lovering, Porter, Bloch, 2005, s. 1376).

I kdyz BMD mé mirng€j$i pruibéh nez DMD, tak se u nemocnych mohou
projevit srdeCni potize jesté pred tim, nez je diagnostikovana samotnd BMD. Nejcast¢ji
se jedna o dilata¢ni kardiomyopatii. Pacienti s BMD ztraci hybnost pozd¢ji nez je tomu
u nemocnych s DMD, proto jsou naroky na srdce dlouhodobé vysoké a z tohoto
divodu se hlavni pfi¢inou smrti stdva srde¢ni selhani (Bednatik, 2004, s. 139).
Doprovodnym jevem BMD jsou nékdy i psychiatrické poruchy. Ackoliv vztah mezi
BMD a psychiatrickymi poruchami neni zcela jasny, mohou se u nékterych pacient
projevit. Pti¢inou téchto poruch muize byt nedostatek dystrofinu v mozkové kiie, coz
podle n€kterych studii mize zptsobit zvyseny vyskyt depresi u pacientt s BMD. Mezi
behaviordlni projevy deprese patii neschopnost radovat se, snizend motivace a ztrata
energie, které mohou vést k ne€innosti, a tim urychlovat svalové poSkozeni (Chaichana
etal., 2007, s. 167-169).

V roce 2008 bylo v Ceské republice 24 pacientti s Beckerovou svalovou
dystrofii, z nichZz 50% bylo schopno normalni chiize a 8,3% bylo vazano na invalidni
vozik. Terapii Beckerovy svalové dystrofie, kterd zlepSuje pfiznaky onemocnéni, 1ze
rozdélit do tii skupin: Do prvni skupiny patii terapie na genetické ¢i molekularni
urovni, kam patii naptiklad exon skipping, do dalsi skupiny se fadi bun&cna terapie
(implementace kmenovych bunék) a posledni skupinou jsou farmakologické
intervence pro zlepSeni kvality Zivota, kdy jsou nemocnému podavany kortikosteroidy,
kalpak inhibitory nebo je zde moznost no¢ni ventilace (Brabec et al., 2009, s. 250-
251).

V roce 1851 doktor Edward Meryon poprvé popsal svalovou dystrofii jako
tukovou degeneraci svalstva. O 10 let pozdé¢ji popisuje Duchenne, francouzsky
neurolog, podobné klinické projevy a progresivni svalovou slabost u chlapce
s mentalnim postizenim. V t€¢ dobé€, si Duchenne myslel, Ze pfi¢inou onemocnéni je
poskozeni mozku, ale az v roce 1868 pomoci svalové biopsie zjistil, Ze ptivod tohoto
onemocnéni je ve svalovych vlaknech (Papazian, Israel, 2002, s. 511-512).

Duchenneova svalova dystrofie patii k nejbéznéjsim formam svalovych
dystrofii. Jedna se o poruchu vazanou na X-chromozom, se kterou se rodi asi 1 dité

na 3500 narozenych déti. Timto typem svalové dystrofie jsou nejCastéji postizeni
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chlapci. Kolem patého roku Zivota se zafina projevovat svalova slabost a kontraktury
Iytkovych svalt. Jedinci nejsou schopni normalné chodit, maji problémy vyjit schody,
Casto padaji a obtizn¢ vstavaji ze zemé (Lovering, Porter, Bloch, 2005, s. 1373).

Pfi vstdvani ze zemé& si nemocni pomdhaji Gowersovym manévrem, ktery
spoc¢iva v pouziti rukou pfi vstavani ze zemé, kterymi se dit€¢ opird nejdiive o zem
a poté o stehna, aby se narovnalo do stoje. Pokud dité neni 1é¢eno, tak do 13. roku
zivota ztraci schopnost samostatné chize. Mezi dalsi komplikace patii skolidza, ktera

muize byt operovana, kardiomyopatie a problémy s ventilaci (El-bohy et al., 2005,

5. 527-530).
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Obrézek ¢. 2: Gowersllv manévr
(https://www.pediatriccareonline.org/pco/ub?cmd=iowfull &id=chp295_F001&catcode
=387)

Zatim neexistuje zadna ucinna lécba, ale standardné se Duchenneova ¢i
Beckerova svalova dystrofie 1é¢i dlouhodobym uzivanim kortikosteroidli, které

zpomaluji progresi onemocnéni (Bianchi et al., 2003, s. 761). Diky novym vyzkumiim
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se na l1écbe podileji 1 dalsi moznosti, ke kterym patii genova terapie, bunécna terapie,

myostatin, aminoglykosidy a vyzivové dopliiky (Strober, 2006, s. 229-231).

1.2 PROZIVANI NEMOCI DITETEM A RODICI

I pfes velké mnozstvi literatury, ktera se vénuje prabeéhu Duchenneovy svalové
dystrofie, existuje jen malé mnozstvi odpoveédi dospivajicich, tykajicich se tohoto
onemocnéni. Ze 3 nalezenych studii se pouze jedna vénovala nabozenstvi, které
ovlivnilo efekt stresu v rodinach s ditétem s DMD. Druha studie zjistila, ze rodice vini
Boha za to, ze jejich dité tato nemoc postihla. VSechny tyto studie popisuji pouze
vnimani rodi¢l, ale neumoziuji vyjadfit pocity détem trpici Duchenneovou svalovou
dystrofii. Vyzkum literatury tedy neumoznuje zjistit, jak dospivajici vnimaji zmény
ve svém zivot¢, hlavné v obdobi, kdy by se m¢li stdvat vice samostatnymi, ale s timto
onemocnénim se pravé naopak jejich zdvislost na rodic¢ich zvysSuje (Pehler, 2006,
S. 24).

Nemoc, kterd zacina jiz kolem tietiho roku zivota, vede ur€ité k naruseni zivota
chlapcti s DMD a jejich rodin. Zaéne se projevovat ochabovani svall a s tim spojené
zmény Vv kazdodennim Zivoté, ke kterym patii casté navS$tévy nemocnice
a ortopedickych ordinaci. Pfedchozi studie ukazuji, Ze rodiny nebyly spokojeny
s poskytovanim sluzeb, ziskavanim pomucek a prispévki. Mezi dalsi kazdodenni
problémy patfilo stravovani a chozeni na toaletu. Tato studie byla navrZena tak, aby
vyhodnotila vnimani rodi¢l pfi vyuzivani zdravotnickych sluzeb a aspekti kvality
zivota u chlapci s DMD. Rodiny, které s vyzkumem souhlasily, dostaly dotazniky
ohledn¢ vnimani jednotlivych sluzeb vykonavanych pro n¢ a jejich déti v soucasnosti
a v budoucnosti. Mezi hodnotici sluzby a feSeni zdravotnich problémi patii naptiklad
fyzioterapie, ortopedie, neurologie, psychiatrie, vyzkum genetiky a 1éby svalové
povazuji rehabilitaci, geneticky vyzkum a hlavn€ duSevni zdravi rodiny, od kterého se
odrazi agrese, deprese a socialni izolace rodiny, kterou se snazi fesit v podporujicich
skupinadch misto vyhleddni pomoci u psychologa ¢i psychiatra, kterou nepovazuji

za dulezitou (Bothwell et al., 2002, s. 105-109).
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Na rozdil od rodicii, sourozenci nemocnych vnimaji nemoc jinak nez dospé¢li.
Svalova dystrofie, vzdy ovlivni 1 Zivot zdravého sourozence, protoze se stava soucasti
jeho zivota, coz v mnoha ohledech ovliviiuje jeho dospivéani, které nebyva tak
bezstarostné jako u jinych vrstevnikli. Studie, které se zabyvaly sourozenci déti
s chronickym onemocnénim, ukazaly, ze byvaji Castéji nachylné;jsi k psychosocidlnim
problémiim. Studentka, ktera se zajimala o toto téma, oslovila nékolik sourozencii déti
se svalovou dystrofii a zajimala se o to, jak tato nemoc ovlivnila jejich zivot, uzkost,
bezmoc, smutek a zda se setkavaji s porozuménim druhych. Vysledek této studie
ukazal, ze sourozenci nebyvaji nachylni k psychosocialnim problémiim, spiSe naopak,
ze jsou velmi silni. DileZité je, Ze tento vyzkum ukazuje, ze kazdy sourozenec ma svijj
zpusob jak se vyrovnat se svalovou dystrofii, proto by méli mnohem vice mluvit
0 tom, jak jim tato nemoc méni zivot, protoze piibuzni tohle ¢asto ignoruji (Verberkt,
2001, s. 26).

Kvalita zivota se skldda z 3 casti, mezi které patii fyzické, psychosocidlni
asocidlni fungovani pacienta. Ruzné studie prokazaly, ze zdravotnicky personal
podcenuje kvalitu Zivota svych pacientll, coz mize mit vliv na uroven péce, kterou
pacienti dostavaji. Také bylo zjiSténo, ze nejvétsi problémy, které jim DMD piinési,
vidi v dosaZeni kvalifikovaného vzdé€lani, lasce k zivotu a bolesti. Mezi pfiCiny, které
zhorSuji kvalitu Zivota muza a zen s Duchenneovou svalovou dystrofii patii zhorSena
hrub4 a jemna motorika, denni aktivita, vitalita a depresivni myslenky. Muzi také méli
vétsi problémy s bolesti a agresivitou, kdeZto Zeny zase vice se spankem. Proto by tito
lidé méli byt pecliveé sledovani, aby jim mohla byt poskytnuta dostate¢na informacni,
vzdélavaci a emocionalni podpora (Grootenhuis, de Boone, van der Kooi, 2007, s. 1-
8).

U rodi¢h s détmi, které trpi Duchenneovou svalovou dystrofii je zfejmy
zvySeny vyskyt depresi. Deprese vétSinou vznikaji z progresivni povahy DMD, ktera
neustale potfebuje zdravotni, fyzickou a psychickou péci. Depresi také mize ovlivnit
schopnost rodict se s touto nemoci vyrovnat. Tato studie byla provedena k posouzeni
deprese, sebevédomi a zvladnuti oSetfovateli déti s DMD Vv porovnéani s kontrolni
skupinou. Bylo zji§téno, ze rodice nemocnych déti jsou mnohem vice nachylnéjsi
k depresim a na rozdil od minulé studie se rodi¢e snazili vyhledat psychologickou ¢i
psychiatrickou pomoc. Matky se totiz muzou citit vinny za onemocnéni svého ditéte,

rwr

protoze prenasi geneticky poskozené geny. Otcové byvaji zarmouceni ze ztraty svého
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syna nebo mivaji vétsi potize s pfijetim této diagnozy. RodiCe také maji stale veEtsi
problém mluvit se svymi détmi o smrti. Mezi Ctyfi nejvétsi obtize rodin s détmi
s DMD patfi stanoveni diagnozy, ztrata chtize, dospivani a pozd¢jsi faze onemocnéni
(Abi Daoud et al., 2004, s. 16-18).

Ve zdravotnické literatufe se uvadi, ze nad¢je je vnimana jako zasadni
predpoklad pro zvladnuti nemoci a naopak, jeji absence ma negativni dopad
na psychickou i fyzickou stranku osobnosti. Podle nejnovéjsiho vyzkumu je nadéje nas
vnitini motor, ktery ndm pomaéha pfekonat omezeni, které nemoc piindsi. S nad¢ji tedy
rodi¢e doufaji, ze se nemoc v budoucnu spiSe zlep$i, i kdyz vi, Ze Dechenncova
hlubokym smutkem a pocitem ztraty byva pro rodie stanoveni diagnoézy. I kdyz
rodi¢e vypozorovali, ze se s jejich ditétem néco déje, tak tato zdvazna diagnoza je
Sokuje a ze zacatku si ji ani nechtéji pfipustit. V rané fazi nemoci si rodi¢e mysli, ze
ztrati radost z rodicovstvi a neuvidi, jak jejich dité roste nebo jak se stdva dospélym
¢lovékem. VétSinou maji strach z budoucnosti a nevi, zda zvladnou vsechno co je
s nemoci a jeji 1écbou spojeno a zda budou dobrymi rodici, kteti se dokazou postarat
0 sv¢ dité. Lze tedy fici, Ze rodi¢e nemoc vnimaji jako vnéjsi a destruktivni silu, kterd
ohrozuje jejich dit€ a jejich soucasny zivot. Zpocatku se domnivaji, Ze neexistuje nic,
co by jim pomohlo se s DMD vyrovnat, ale atéchu hledaji alespon v objeveni novych
1€kt ¢i genetickych vyzkumech. Rodice se uc¢i komunikovat se svym ditétem tak, aby
uméli reagovat na jeho ménici se fyzické a emocionalni potfeby, tak aby dité citilo co
nejvetsi duSevni pohodu. Rodic¢e by méli obeznamit svoji rodinu a také sourozence
nemocného s DMD a naucit se pfijimat omezeni, kterd tato nemoc piinasi (Samson

etal., 2009, s. 103-109).
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2 DUCHENNEOVA SVALOVA DYSTROFIE

Duchenneova svalova dystrofie se projevuje nejcastéji v raném détstvi mezi 1.a 5.
rokem. Nejdiive se symptomy projevi svalovou slabosti, poté zhorSujici se chizi,
skoli6zou, respira¢nim a srde¢nim selhanim, coz vede k smrti mezi 20. a 30. rokem
zivota (Papazian, Israel, 2002, s. 519). Proto se hlavnim cilem stava diagnostika, ktera
zavCas odhali nemoc, coz umoziuje zahajeni vhodnych intervenci, pribézné podpory
a vzdélavani. Diagnostiku by mél provadét odbornik na nervosvalovd onemocnéni,
ktery umi posoudit dité¢ klinicky, ma rychly pfistup k jednotlivym vySetienim a je
schopen je porovnat s klinickym obrazem (Bushby et al., 2010, s. 81-82). Prvnim
krokem v diagnostickém zpracovani je klinické zhodnoceni, které by mélo byt velmi
peclivé, hlavné u pacienta s podezienim na Duchenneovu svalovou dystrofii, coz by
meélo vést k definitivni diagnoze (E1-Bohy et al., 2005, s. 527-528).

Podezieni na DMD je obvykle spusténo jednou z téchto moznosti - abnormalni
svalova funkce, zvySeni kreatinkindzy v krevnim séru nebo zvySeni transamindz, které
jsou produkovany svaly a jaternimi buitkami. Ackoliv je DMD diagnostikovéana okolo
5. roku zivota, podezieni na tuto diagnézu se mize objevit mnohem dfive, na zakladé
opozdéného psychomotorického vyvoje, jako je pozdé¢jsi néstup chlize nebo feci.
K diagnostickému vySetfeni by také méla vést pritomnost Gowersova manévru ¢i
kolébavé chiize (Bushby et al., 2010, s. 81-82). Kolébava chiize patii ke znamenim, ze
dochazi k ochabovani hyZzd'ovych svald, coz se projevuje hlavné u rychlé chiize nebo
behu. Jiné neurologické nalezy zahrnuji sniZené nebo chybéjici hluboké Slachové
kosterni deformace jsou zndmkou pozd¢jsich fazi Duchenneovy svalové dystrofie
(El-Bohy et al., 2005, s. 527-528).

JiZz zminéné vySetfeni kreatinkinazy Vv krevnim séru patfi mezi zékladni
diagnostické metody. Testy jsou levné a rychle dostupné. Hodnota se 1isi podle
defektniho genu a jeho produktu, v pokrocilych stadiich muze dojit k jejimu poklesu,
byva to nejcastéji pii ztraté chize a smrti (Papazian, Israel, 2002, s. 516-525).
Potvrzeni diagnézy zavisi na dostupnosti rychlych a spolehlivych testt, které musi byt

interpretovany spolu s klinickym obrazem a mife zavaznosti projevi v zavislosti
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na typu mutace dystrofinového genu. Vysledky genetickych testi vedou k mozné

specifické terapii pro ur¢ity druh mutace (Bushby et al., 2010, s. 81-82).

2.1 SKOLIOZA, PRIDRUZENE PROBLEMY A LECBA DMD

Skoliéza patii mezi Casté komplikace Duchenneovy svalové dystrofie, ktera se
zhorSuje v puberté u nechodicich déti a tim mtize zpisobit problémy s dychanim.
Skolidza postihuje asi 75 — 90 % nechodicich déti s DMD. Spindlni chirurgie je
moznou lé¢bou této komplikace, protoze zvysuje kvalitu Zivota a drzeni téla pii sezeni
(Kinali et al., 2006, s. 513). U pacientd, ktefi maji zavazné deformity patete je sezeni
obtizné¢ a doprovazené bolesti. Proto se chirurgicka korekce snazi o maximalni
zlepseni funkce patete a tim i kvality zivota. I ptes slozitost operace rodiCe véri, ze
operace skoliozy zlepsi funkci patefe. AvSsak méla by byt provedena zavcas, kdy plicni
a srde¢ni funkce jsou dostacujici a je nizka pravdépodobnost operac¢nich komplikaci.
Operace byva provadéna bez ohledu na ve&k, zavaznosti deformit patefe a kontraktur
ky¢li nebo kolen a inteligence (Takaso et al., 2010, s. 493). I presto se indikace
Kk operaci lisi mezi jednotlivymi centry. Néktera centra nabizi tuto operaci vSem détem,
u kterych doSlo v nedavné dobé€ ke ztrat€ chiize a maji mirnou skoliézu a nékterad
centra podle zdvaznosti skoliézy a kardiorespiratnich funkci. Rizikem tohoto
rozhodnuti mtize byt rychlé zhorSeni kardiorespirac¢ni funkce a nemoznost tuto operaci
provést. Nazory na chirurgickou korekci skoliozy se 1i§i dle nacasovani operace Ci
zavaznosti indikaci, ale pokud jsou tyto dvé kritéria splnéna, operace vzdy ditéti
pomuze (Kinali et al., 2006, s. 516).

Bolest je Castym jevem, ktery doprovazi komplikace spojené s DMD, ale neni ji
vénovana dostateCna pozornost. DéEti s chronickym onemocnénim trpi bolesti, kterd je
omezuje Vv b&znych dennich &innostech. Casta bolest tak sebou piinasi zhorSeni
zdravotniho stavu, coZ vétSinou omezi jejich ti€ast ve Skole a denni aktivity, a to jim
brani v rozvoji samostatnosti a zvysuje jejich socialni izolaci. Protoze bolest zasahuje
do vSech aspektl v Zivoté, je dilezité ji hodnotit. Hodnoceni bolesti by mélo byt
soucasti oSetfovatelské péce, protoZze mize identifikovat i dalsi problémy. Hodnoceni
bolesti se v této studii provadélo pomoci vizualné analogové skaly neboli VAS. VAS

spoc¢iva v nakreslené Care, ktera je ohranicena body od 0 do 10, kde 0 ma znazoriovat
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nejmensi a 10 nejvetsi bolest jakou si dokdzeme predstavit. Na ¢aru dité zakresli jak
velkou mé bolest. Bolest byva vétSinou popsana jako pulzujici, ktera piichazi
v riznych dennich intervalech a jeji intenzita je nizkd az stfedni. NejCastéji se
nebo bolest patii koupani, oblékani, sezeni, chiize po schodech, jizda autem nebo
autobusem. Bolest mohou zpusobit i protetické pomucky k minimalizaci kontraktur.
Vysledky studie uvadgji, ze bolest je vyznamnym problémem u déti s DMD a omezuje
je v kazdodennich ¢innostech. Pti hodnoceni bolesti by se mé¢lo myslet na to, zda se
jedna o akutni nebo chronickou bolest a podle toho zah4jit terapii (Zebracki, Drotar,
2008, s. 546-551).

Se skolidzou jsou spojené i dychaci problémy, ke kterym dochazi i ztratou
dychacich svald. Nasledné dochdzi k neefektnimu kasli a zhorSenému dychéni, coz
vede k zapalu plic, atelektazam, dechové nedostate¢nosti ve spanku nebo i béhem dne.
Témto komplikacim by se mélo pfedchdzet pravidelnymi navstévami, nejlépe dvakrat
do roka, u I¢kaie se specializaci na détské respiracni problémy (Anonymous, 2004,
s. 457). Tato vySetfeni musi byt posuzovana v zavislosti na ménicim se zdravotnim
stavu. PéCe o respiracni systém se tedy v dobé&, kdy dochazi ke ztraté nezéavislé chiize,
stava velmi dulezitou (Bushby et al., 2010, s. 180-181). Cilem mechanické ventilace je
pomoci nemocnému ditéti s chronickou respira¢ni insuficienci. Tato moznost se tedy
nabizi détem, které uz samy nejsou schopny adekvatni ventilace plic bez podpory.
Podpiirnou ventilaci miizeme rozdéglit do 2 kategorii, invazivni a neinvazivni. Zalezi
jen na nemocnych détech a rodicich pro jakou metodu se rozhodnou. Neinvazivni
pietlakova ventilace podavana nosni nebo celoobli¢ejovou maskou sebou piinasi
riziko aspirace, ale také maji vyhodu v jednoduchosti pouzivani, manipulaci
anastaveni (Kalra, Amin, 2005, s. 543). Pokud K respira¢nim problémum dochazi
V noci, byvd DMD spojena s poruchami spanku a alveolarni hypoventilaci. K nariistu
pfiznakt dochédzi pozvolné, projevuji se cast&jSim buzenim béhem noci, ospalosti
béhem dne, bolestmi hlavy, centrdlni a obstrukéni apnoi a vzacné 1 zvracenim.
K terapii téchto problémill se vyuziva nocni ¢i denni nosni ptferusovana pietlakova
ventilace nebo kontinualni invazivni ventilace. No¢ni pferuSovand pietlakova ventilace
S pozitivnim tlakem v dychacich cestach byla uspéSné pouzita u pacienti s DMD
s poruchami spanku zpisobené zhorSenym dychanim. Urovenr pietlaku je dana

ve spankové laboratofi po peclivém no¢nim sledovani. Podle pozadavkl pacienta je
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mozné uroven pietlaku ménit. Vysledkem je potom zlepsSeni kvality spanku, snizena
ospalost béhem dne, pomalejs$i progrese ochabovani plicnich svali a tim i zlepSeni
kvality zivota. Nosni pferuSovand noc¢ni pietlakova ventilace sebou piindsi
I komplikace, jako podrazdéni oc¢i, dekubity ¢i moznost, ze dojde ke zvraceni
do obli¢ejové masky. Pacienti, ktefi jiz trpi trvalou hypoventilaci, pifechazi z no¢ni
ventilace na nepfetrzitou, 24 hodinovou ventilacni podporu. Jedna se o neinvazivni
metodu, ktera spoc¢iva v nasazeni naustku mezi zuby a inhalace v urcitych intervalech.
Umoziuje tedy pacientovi stiidat doby s ventilatorem i bez néj a nijak ho neomezuje
v mluveni a V jidle. Pokud pacienti $patn¢ snasi neinvazivni metody, mohou vyuzit
tracheostomie. Samoziejm¢ 1 ona ma své vyhody a nevyhody. Mezi vyhody patii
schopnost poskytnout ventilatoru vyssi tlak a moznost odsavani sekretu piimo
z dychacich cest. Nicménég, nevyhod je o néco vice, hlavni je zhorSeni komunikace
pacienta s okolim, zvySené riziko aspirace, ucpani dychacich cest hlenem ¢i vytvafeni
vétStho mnozstvi sekretu. Proto je velmi dilezité zvazit jakou metodu plicni podpory
vybrat pro kazdého pacienta (Anonymous, 2004, s. 459-460).

At uz se rodina rozhodne pro jakoukoliv metodu ventilace, neméla by
zapominat na péci o dutinu Gstni. Vlivem 1€ékli, podavani kysliku, ¢astému odsavani,
neschopnosti samostatné se postarat o dutinu ustni a zvySenému ukladani plaku mutze
dochazet k zanétu. AZ 65% pacientli je zavislych na péci o dutinu Ustni od oSettujiciho
persondlu. Velmi Casto se Ustni hygiena provadi pénovymi tampony, namocenymi
vodou, fyziologickym roztokem nebo chlorhexidinem. Ackoliv se pénové tampony
pouzivaji Casto, pfi odstranéni necistot z dutiny ustni a zubl jsou neucinné, proto
K nejéast&ji pouzivanym pomickam patii zubni kartadek a pasta. Ustni hygiena by se
méla provadét minimalné dvakrat denné nebo podle potfeb pacienta a nezapominat se
také starat o vysuSené rty (Cohn, Fulton, 2006, s. 22-28 ).

U nemocnych se zajisténymi dychacimi cestami je zapotiebi podporovat nebo
nahradit pfirozené mechanismy toalety dychacich cest. K zajisténi tstni toalety patii
trachealni odsavani, zvlh¢ovani a ohtati vdechované smési. Trachealni odsavani se
provadi pomoci specidlnich trachedlnich odsavacich katetri, kratkodobym,
prerusovanym podtlakem. Pacienti odsavani vnimaji velmi negativné - citi bolest,
drazdéni ke kaSli ¢i zvraceni. U pacientli s minimalni produkci sputa se odsavani
provadi minimaln¢, aby nedoslo k zaneseni infekce do dychacich cest. Odsadvani mize

byt provadéno otevienym nebo uzavienym zplisobem. ZvlhCeni a ohiati vdechované
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smési zajistuji horni cesty dychaci a priidusnice, teplota vzduchu dosahuje 37 'C.
K zajisténi ohfati a zvlhCeni vdechované smeési se pouziva aktivni nebo pasivni
zvlhéovani. Pii aktivhim zvlhCovani smés plynt proudi komorovym systémem,
ve kterém dochazi k ohiati a zvlh¢eni ohfatou sterilni vodou. Vyhodou je kvalitni
ohtati a zvlhCeni, nevyhodou je okruh ventildtoru, u kterého je riziko pomnozeni
mikroorganismii. U pasivniho zvlhCovéni je pfidan vyménik vlhkosti a tepla mezi
trachealni rourku a okruh ventildtoru. V soucasné dob¢ se castéji pouziva pasivni
zvlhéeni, kvili jednodu$si manipulaci, niz§Sim nakladim a mensSimu riziku infekce
(Dostal, 2005, s. 122-126).

I ptes ventilacni podporu je zvySené riziko predCasné smrti, ale i piesto si stale
vice rodin pfeje asistovanou ventilaci. Rodice tak musi byt pfipraveni na feSeni
problémi, které sebou konec zivota pifindsi. Proto je dilezité¢ se rozhodnout, kdy dité
zacne vyuzivat umélé plicni ventilace neboli UPV, zda na konci Zivota, kdy se jeho
zdravotni stav zhor$i nebo zvolit jiny plan péce. Dlvody, které vedou rodi¢e k domaci
umélé plicni ventilaci, jsou akutni zhorSeni nemoci, nové komorbidity nebo progrese
srdecniho onemocnéni. Rozhodnuti kdy zacit s UPV zalezi hlavné na nemocnych
détech, protoze nezname jejich osobni cile, a proto bychom méli toto rozhodnuti Cinit
v souladu s jejich zajmy a také s nimi diskutovat o moznych volbach na konci Zivota.
K tomu se vétSinou rodi¢e odhodlaji, kdyZz se zdravotni stav jejich ditéte zhorsi.
V obdobi relativni stability se o tomto tématu vétSinou nezminuyi, ale je lepsi, kdyZ si
promluvi o tom, jak by v budoucnu méli postupovat, ¢imz si i rodi¢e pomiZou ziskat
realnéjsi pohled na nemoc (Edwards et al., 2012, s. 21-27).

Mezi dalsi problémy spojené s Duchenneovou svalovou dystrofii patfi srde¢ni
choroby. Nejcastéji se setkavame s kardiomyopatii nebo srde¢ni arytmii. V soucasnosti
patii kardiomyopatie k hlavnim pfi¢indm smrti u pacienti s DMD, protoZe doslo
K vyraznému pokroku v péli o respiraéni systém. Za pomoci nejnovéjSich
zobrazovacich metod je tfeba urcit pocatek vzniku téchto nemoci. Je jisté, ze srdecni
choroby se dostavi diive nez klinické pfiznaky. Navic klinické piiznaky srde¢niho
selhani nebyvaji odhaleny hlavné z divodu problémi s pohybovou soustavou. Pokud
pacienti navstivi kardiologa az v dobé, kdy se zacnou projevovat srdecni problémy tak
vysledek 1écby byva vétSinou velmi slaby. Zékladni vySetfeni srdecnich funkci je tfeba
provést pii zjisténi diagnézy nebo do 6 let véku pacienta. VySetfeni by méla byt

provadéna jednou za dva roky u déti do 10 let a nad 10 let kazdy rok. Nedavné klinické
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studie dokazuji, ze je vhodné zacit slécbou jesté predtim, nez se vyskytnou
abnormality. K zakladni metod¢ farmakologické 1é¢by patii uzivani ACE inhibitoru,
betablokatoru ¢i diuretika také patii k moznym metodam 1é¢by. V dasledku srde¢nich
onemocnéni je zdsadni pokracovat v dalSich vyzkumech s cilem urcit vznik a progresi
téchto nemocni a tim stanovit konkrétni péci poskozeného myokardu. Farmakologické
studie patii k dalsim kroktim, které jsou nutné, protoze stav pacienti s DMD se lepsi,
a proto bude mozné se v budoucnu zamyslet i nad transplantaci srdce (Bushby et al.,
2010, s. 181-183).

Je také velmi dilezité, kde se déti nebo dospéli 1é¢i. Zda ve specializovanych
nebo nespecializovanych centrech. Je dokdzano, Ze specializované jednotky mohou
zlepsit kvalitu Zivota pacientim s pokro¢ilym neurologickym onemocnénim. Zde by
mely pracovat specializované vSeobecné sestry, které se zabyvaji navrhovanim
zlepSeni kvality Zivota téchto nemocnych. Jejich prace a ziskané poznatky piispivaji
do oblasti zkoumajici potiebné znalosti specializovanych sester. Pokud dlouhodobé
poskytuje pé¢i pro pacienty s neurologickym onemocnénim, je tieba zajistit, aby
vSeobecné sestry byly dostatecné ptipraveny. Nékterd zatizeni poskytujici tuto péci
jsou tak vysoce kvalifikovand, odbornd a specializovand, protoze tyto nemocnice
neustdle kontroluji vSechny aspekty oSetfovatelské péce. Snazi se zaméstnancim
nabizet seminafe, konference a workshopy, které jim pomtZou v jejich dalsi praxi.
Na druhé stran¢ je mnoho pacientid umisténych v nespecializovanych zafizenich, kde
sestry nemaji takové znalosti, aby vykonavaly odbornou péci pro pacienty s pozdni
fazi neurologického onemocnéni, a proto by uvitaly specializované S$koleni.
Pro zlepSeni oSetfovatelské péfe v takovychto zatizeni bychom méli stanovit normy
pro znalosti vSeobecnych sester a oSetfovatelil, ktefi pracuji v této oblasti. VSeobecné
sestry, které byly pod profesionalnim dohledem, mély vétsi zdjem o diagndzy pacientd,
to vedlo ke zlepSeni pracovni spokojenosti a hlubsimu pochopeni nemoci, coz je urcité
dalezité pro kvalitu Zivota pacientd. AvSak ne kazdy pacient s timto onemocnénim
chce byt umistén do nemocni¢niho zatizeni, kde by byl obklopen pacienty se stejnou
diagnézou. Nekteti mohou byt jiz v terminalnim stadiu nemoci a pro jiného pacienta
tato konfrontace nemusi byt pfijemnd. Proto n¢ktefi pacienti jsou radéji doma, kde se
on¢ stara rodina nebo vSeobecna sestra, kterda k nim dochazi. A vSak vysoce
specializovand centra piinasi lepsi vysledky péce nez péce v nespecializovanych

centrech nebo domaci péce (Wadensten, Ahlstrom, 2009, s. 759-773).

21



Dokud nebude objeven Iék na Duchenneovu svalovou dystrofii, déti
a dospivajici budou odkazani na preventivni a podpirnou 1é¢bu, ktera také monitoruje
stav plic a srdce kvuli rozvoji skoliézy a kontraktur. K nejcastéji uzivanym 1éktim
Avsak 1 tato 1écba sebou pfindsi nezddouci ucinky, jako je piibyvani na vaze, zmény
Vv chovani, gastrointestinalni problémy, glykosurii a Sedy zakal. Dalsi studie zkoumaly
jiné rezimy davkovani. Tyto rtizné rezimy pomohly snizit nezddouci G€inky a také 1épe
vyhodnotit vliv steroidi na hustotu kosti. V roce 1991 byla provedena studie, kde se
Prednison nahradil Deflazacortem. Bylo prokdzano, ze Deflazacort méa mén¢
nezadoucich Uc¢inki a svalova sila je vétsi a dochézi 1 ke zlepSeni métenych funkénich
testdl. Dalsi studie ukazuji snizenou progresi slabosti a schopnosti samostatné chtize
delsi dobu ve srovnani s témi, kteti nebyli léceni. V roce 2000 byla provedena prvni
studie, kterd srovnéavala U¢inky Prednisonu a Deflazacortu. Mezi kontrolovanymi
skupinami nebyl vyrazny rozdil, podobné vysledky byly i u nezadoucich ucinkil

(Strober, 2006, s. 225-228).

2.2 KOGNITIVNI A ADAPTIVNI PORUCHY U DETI S DMD

Kognitivni poruchy a poruchy chovani se vyznacuji souborem piiznaki s ¢asto
neznamou etiologii, ale u poruch spojenych s DMD je etiologie zndma, jsou spojeny
hlavné s kognitivnim deficitem. Tyto poruchy jsou studovany hlavné u starSich déti
a dospivajicich s DMD, protoZze ti jsou omezeni piedev§im ve vyjadfovacich
schopnostech. Studie ukazuji, Ze verbalni inteligence je velmi nizkd (Cyrulnik et al.,
2008, s. 853). Kognitivni deficity se vyskytuji u 20-50% pacienti s DMD. | jejich 1Q
je podprumérné, ale kazdy jedinec je jiny, a proto i v téchto deficitech jsou velké
rozdily. Dalsi analyzy naznacuji, ze déti s DMD maji velké problémy i s kratkodobou
paméti, coz by mohlo hrat kliCovou roli v kognitivnim a intelektualnim rozvoji
nemocného ditéte. Pfi¢inou mizou byt 1 razné formy dystrofinu v mozku, ktery se
nachazi v mozkové kure, hipokamku a ke mozecku (Wicksell et al., 2004, s. 154).
Naopak ostatni oblasti jako vizualné - prostorové schopnosti, dlouhodoba pamét’ ¢i

abstraktni mysSleni nebyvaji ovlivnény. Je tedy jisté, Ze déti maji problémy hlavné
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s verbalnim rozpétim, coz dokazuji pti bezprostiednim opakovani slov. Pokud jsou
slova nebo ¢isla slozit¢jsi a delsi, maji déti pfi zopakovani téchto vyrazt velké
problémy. Neni jasné, zda mala slovni zdsoba muze byt ovlivnéna $patnou pozornosti
nebo jazykovou dovednosti, ale obé dvé k ni prispivaji. Nékteré studie zase uvadeji, ze
déti, které mély problémy s mluvenim ¢i chovanim v raném détstvi byly pozdéji
diagnostikovany s DMD. Ve srovnani s kontrolni skupinou, déti s DMD mély
generalizované vyvojové zpozdéni, problémy s chovanim a zivazné nedostatky
v motorickych a jazykovych dovednostech. Cilem této studie je zjistit adaptivni
chovani a kognitivni schopnost malych déti, protoze o nich toho vzhledem k témto
problémim vime velmi malo (Cyrulnik et al., 2008, s. 854-855).

Vétsinou byly posuzovany déti mezi 3 a 6 roky, u kterych se zjistovalo, zda
tyto poruchy souvisi s DMD ¢i nikoliv. Dotaznik vypliovany s détmi si v§imal hlavné
receptivni jazykové dovednosti, expresivni jazykové dovednosti, vizualné prostorové
schopnosti, jemné motoriky, pozornosti a paméti. Mezitim 1 rodi€e vypliovali
dotaznik, ktery se zajimal hlavné o komunikaci, denni ¢innosti, socializaci a motorické
dovednosti. Podle rodi¢ti a neuropsychologickych testi jsou déti s DMD opozdéné
v adaptivnim i kognitivnim fungovéni, které je pozorovano v jazykovych, motorickych
a socialnich dovednostech a osobni péci. Podle nedavné metaanalyzy déti s DMD maji
vyznamné slovni deficity, ale prifezové udaje naznacuji, ze s rostoucim vékem se tyto
problémy zlepSuji (Cyrulnik et al., 2008, s. 854-855). Zhodnoceni kognitivnich funkci
u déti trvalo 3 hodiny, mezi kterymi se délaly prestavky, podle toho jak déti
potiebovaly. Hodnoceni probihalo bud’ v jejich domovech, nebo v nemocnicich bez
pritomnosti rodict (Wicksell et al., 2004, s. 155).

Korela¢ni studie uvadi, Ze se dusSevni stav s rostoucim vékem ditéte zhorSuje
(Cotton et al., 2005, s. 257). I oSetfovatelé¢ déti si v§imli ptiznak deprese u déti. Je
tedy dilezité se timto problémem zabyvat. Hlavn€ z dlivodii dosaZeni kvalitni péce
a podpory, coz se mize odrazit i na kognitivnich schopnostech (Wicksell et al., 2004,
s. 157). Avsak vztah mezi 1Q ditéte a vzdélanim neni zatim zcela jasny kvuli
nedostatku studii. Je vSak jisté, Ze déti, které navstévuji normalni Skolu, maji lepsi
studijni vysledky nez ty, které chodi do specialnich tfid. Pfi¢inou mohou byt mensi
kladené naroky na déti ve specialnich tridach (Cotton et al., 2005, s. 257-263). I pies
slozitost téchto problému se véii, ze dalsi studie zabyvajici se touto problematikou

zlepsi do budoucna zivot ditéte (Cyrulnik et al., 2008, s. 859).
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2.3 FYZIKALNI A REHABILITACNI TERAPIE

Vétsina nemocnych Zzije se svalovou dystrofii nékolik desetileti, coz ma
vyrazny dopad na kvalitu jejich Zivota. Izolace, osame¢lost, nedostatek znalosti,
porozuméni a empatie ze strany piibuznych, obtize spéci a ziskavanim
kompenzacnich pomticek jsou dalsi problémy ovliviiujici zivot téchto lidi. Rehabilitace
patii mezi nejpouzivanéj$i metody k udrzeni téla nemocného v pohybu. Byva ale
obvykle k dispozici pouze ve specializovanych centrech. Proces rehabilitace zahrnuje
praci multidisciplinarniho tymu, ktery je tvofen Ilékafi, vSeobecnymi sestrami,
fyzioterapeuty a ergoterapeuty. Je to tak jeden ze zplisobi, jak pacientovi poskytnout
podporu, informace, vzdélani a sniZit pocity nejistoty. Clenové tymu pomahaji
pacientovi nalézt nové sily k vyporadani se s problémy, které nemoc piinasi.
V konkrétnim pftipad€ rehabilitacni tym tak =zafidil program s individudlnimi
intervencemi a skupin€ nemocnych déti pomahal s danymi problémy. I skupina si
pomahala navzdjem vlastnimi zézitky a zkuSenostmi, jak se vyrovnavaji
s Duchenneovou svalovou dystrofii (Ahlstrom et al., 2006, s. 133-139).

Kombinace rehabilitace, fyzikalni terapie a mechanickych vertikaliza¢nich
pomucek hraje dileZitou roli pro zachovani schopnosti vertikalizace, mobility
a flexibility kloubdi u chlapcti s DMD. Soucasti rehabilitace je i dechové cviCeni,
ergoterapie s nacvikem dennich cinnosti jako oblékani nebo udrzeni hygieny.
Fyzioterapeuti by méli navrhnout vhodné formy cviceni a aktivit tak, aby byly
bezpecné a pomohly udrzet svalovou silu. Mensi déti by mély zase spiSe jezdit na kole
nebo vozitku, ale nemély by se pfili§ unavovat a vozit samy sebe na mechanickych
vozitkach. Samoziejmé by se s détmi mélo cvicit kazdy den a za cviceni déti chvalit,
aby byly motivovany k dal§imu cvi¢eni. Dit€¢ by téZ mélo védét pro€ je cviceni tak
dilezité a pomoci her ho 1épe do cvi€eni zapojit. Prioritou je, co nejdéle zachovat
schopnost samostatné chlize a vykonavani béznych dennich aktivit, toto obdobi mize
trvat az do 15. roku Zivota. V pozdéjSim véku, kdy jsou jiz odkazani na invalidni vozik
je vhodné pacienty motivovat Kk pohybu, aby se oddalilo plicnim a srde¢nim
komplikacim. Vhodna symptomatické 1écba s denni cilenou rehabilitaci u déti s DMD
zpomaluje progresi nemoci, prodluzuje délku zivota a zlepsuje i jeho kvalitu. Pozdéji
I S pomoci podpurnych ortéz, stavéciho stolu nebo dynamického parapodia, které se

velmi osvédcilo. Nejlepsi obranou ¢i prevenci proti skolidze, osteopordze, dychacim
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a zazivacim potizim je vertikalizace. AvSak K udrzeni schopnosti stoje a chuize je
dalezité mit dolni koncCetiny bez akralnich deformit. Prvnim zasadnim cilem je zabranit
deformitdm Achillovy Slachy, flexorti kolene a ky¢li a také akrdlnim deformitam
nohou. Proto je zapotiebi kazdodenni protahovani a polohovani koncetin, které by
mély byt pfedem prohiaté. Pokud ke kontrakturam dojde, je zapotiebi operacniho
feSeni a pouzivani ortopedickych pomucek, které zabraiuji jejich recidivé (Vondracek,
2007, s. 14-24). Hlavné cviceni ve vod¢, plavani a hydroterapie prospiva détem
s DMD. Chlapctim, ktefi jsou jiz upoutdni na invalidni vozik, umozni hydroterapie
snadny pohyb, ulevu a pfi aktivnim pohybu ve vodé muzou procvicovat vsechny svaly
Vv téle bez zatéZovani kloubd. Plavani také pomaha s respiratnim cvi¢enim, dokud to
umoziuje zdravotni stav ditéte (Bushby et al., 2010, s. 179). Dulezité je také véasné
pouzivani nocnich podkolenich ortéz, které brani vzniku kontraktur a koriguji
pocinajici vybocené drzeni nohou, vhodn4 je i pevna kotnickova obuv. Détem pomaha
1 Casté lezeni na bfiSe. Pokud dit¢ chodi ¢im dal castéji po Spickach, coz ma
za nasledek zkracovani Achillovy $lachy, je vhodné zvazit ortopedickou operaci, ktera
by mohla prodlouzit schopnost chiize az o 2 roky. Po operaci je nutné myslet
na kratkou imobilizaci, v€asné cviCeni s posazovanim, pietdiCenim se ¢i lezenim
po ¢tyfech. Vedle rehabilitace a dechové gymnastiky je dlleZité spravné tvarovana
apevna zadova opérka i sedacka jak na voziku, tak i u zidle, na coZ rodiCe Casto
zapominaji. Tim padem skolidéza a zeSikmena panev neumoziiuje vzpiimeny sed
adochédzi ke zhorSovani komplikaci. K usnadnéni Zivota dnes existuje spousta
protetickych pomicek, jako naptiklad elektricky vozik, zdvihajici se Zidle nebo
zvedak, které umoznuji relativné velkou miru samostatnosti, nezavislosti, moznost
studia nebo eventualné pracovat. Doporucuje se tyto pomicky vybirat se vzdélanym
ergoterapeutem, ktery pomuze upravit domécnost pifipadné i1 pracovni prostiedi

podminkam, které pacient s DMD potiebuje (Vondracek, 2007, s. 14-24).
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3 PALIATIVNI PECE

I pfes pokrok v terapeutické podpoie déti s DMD zatim neexistuje zadny 1€k na tuto
nemoc (Perkins, Davies, 2012, s. 142). Dtive m¢ly komplikace spojené s DMD
za nasledek smrt ditéte behem dospivani a v ojedinélych ptipadech az kolem 20. roku
zivota. Nyni se jedinci dozivaji i vySSiho v€ku, a to diky vylepSenym Iékaiskym
zakrokim, intenzivni oSetfovatelské péci a kvalitnéjsi paliativni péci. Paliativni péce se
snazi omezit utrpeni, které sebou nemoc pfinasi a zlepsit kvalitu zZivota pacientim
I jejich rodinam bez ohledu na to, v jaké fazi nemoci se dité nachazi. Paliativni péce je
organizovany a vysoce strukturovany systém, ktery rozsifuje tradi¢ni model lékatského
osSetfeni. Tim prodluzuje kvalitu Zivota smrtelné nemocnym lidem, ktefi tuto péci
potiebuji. Paliativni péce je nékdy povazovana za péci hospicovou (Arias et al., 2010,
s. 93).

Déti, rodice a lékati maji nékdy problém s v€asnym zavedenim paliativni péce,
protoze hospic a paliativni péce maji podobnou filozofii, ale hospic se stard o nemocné
V terminadlnim stddiu nemoci, kdeZzto paliativni péfe se veénuje nemocnym jiz
od poc¢atku jejich nemoci. Toto pak umoznuje vytvofit si vztah mezi oSetfujicim
personalem a rodinou s nemocnym ditétem, coz je pro budouci praci velmi dilezité
(Weidner, 2005, s. 549). Paliativni péce zahrnuje sluzby, které pomahaji pacientim
béhem chronické a progresivni nemoci udrZet kvalitu Zivota, poskytnout poradenstvi
pro rodiny, které budou celit tézkym okamziktim. Vys$i vék jedinct, ktefi umiraji
na DMD pfiinasi sebou potiebu paliativni péce jiz diive - pfi progresi onemocnéni,
hlavné pfi feseni etickych a psychosocialnich problému déti a rodiny. Tato péce se
snazi pomoci S psychosocialnim, fyzickym a emocionalnim utrpenim a vhodné
dopliiuje 1écbu interdisciplindrnim tymem. Nektefi rodice se snazili zaclenit sluzby
paliativni péce do interdisciplinarniho oSetfovatelského tymu, ¢imz by se tyto
problémy fesily bezprostifedné a feSeni by plné respektovalo pfani jedince i jeho rodiny
(Arias et al., 2010, s. 93-94).

Interdisciplinarni tym se sklada z odbornikti z riznych obord, kteti spoji své
znalosti a se spole¢nym cilem a odpovédnosti kazdého jedince se snazi pomoci
nemocnému ditéti. Tym spolecné s pacientem stanovuje 1é¢ebné cile, coz vyZzaduje

pravidelné setkavani ¢lenli tymu, ktery se domlouva na dalSich krocich 1é¢by. I rodina
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patii do interdisciplinarniho tymu a je potieba si uvédomit, ze chce byt o kazdém
rozhodnuti informovana. Proto koordinace a komunikace patii mezi nejdulezitéjsi
prvky v tymu, které pomahaji planovani péce s ditétem a jeho rodici. Paliativni péce
také nabizi respitni sluzby, je to moznost nabidnout rodindm odpocinek od fyzické
| psychicky naro¢né péce o déti s DMD. Rodi¢e tak mohou nabrat nové sily k dalsi
péci a jejich déti se mezitim také relaxuji, vzdélavaji se nebo se snazi zvySovat
nezavislost na rodi¢ich. Coz je n¢kdy velmi obtizné, protoze v dospivani, kdy se
nemoc zhorSuje se tim i zvySuje péce, kterou potiebuji. S ptfibyvajicimi komplikacemi
dochazi k ptfehnané péci ze strany rodicli a pasivnimu chovani ze strany déti. I s t€émito
problémy by se paliativni pée mela umét vyporadat. Pokud rodina vi, jaké dalsi
komplikace ptijdou, je potom i 1épe pfipravena na pozdéjsi faze onemocnéni. K dalsim
problémim patii schopnost déti a dospivajicich se vyjadrit k poskytnuté péci. Vice jak
30% dospivajicich jsou mentalné postizeni a pokud jsou schopni pochopit informace
tykajici se 1écby, pak sami mohou davat souhlas s péci. Proto by mél lékat vzdy
respektovat rozhodnuti, pro které se dospivajici rozhodl. Je-li tomu jinak, souhlas
S péci poskytuji rodi¢e nebo oSetiovatelé se souhlasem ditéte. Na konci zivota
dospivajiciho pacienta postizeného DMD by se mélo zaméfit na podstatu smyslu
zivota, rodinné, nabozenské a kulturni ritudly. Po smrti ditéte by rodiné méla byt
nabidnuta 1 dlouhodobd pomoc, protoze se smrti ditéte se rodi¢ nikdy nesmifi.
(Weidner, 2005, s. 547-552).

Nicméné literatura, kterd se zabyva paliativni péci o déti s DMD naznacuje, Ze
| pfes existenci paliativni péce ji rodiCe moc Casto nevyhledavaji. Mezi nejcastéjsi
davody, pro¢ rodi¢e odmitaji paliativni péci, patii nejistd progndza nemoci, jazykové
bariéry, ¢asové omezeni a neschopnost ptfijmout, ze dité trpi nevylécitelnou nemoci.
Jedna studie dokonce tvrdi, ze paliativni péce pro déti a dospivajici s DMD nebyla
dobfe vyvinuta. AvSak rodinam, které ptijaly paliativni péci, umiraly déti okolo 22, 5
roku Zivota. K nejcastéjSim ukoniim behem paliativni péce patii pée o respiracni
systém. Také je zapotiebi, aby si rodi¢e pozadali o plnou moc, které mohou vyuzivat
V terminalnim stadiu nemoci svého ditéte. Z této studie vyplyva, ze pouze 1 z5
nemocnych védel, co to je paliativni péce, to znamena, Ze paliativni péce nebyla piijata
jako soucast osetfovatelské péce o déti s DMD. Nemocni téméf nevyuzivali hospici
ani 1éCby bolesti, kterou trpi vice jak 40% nemocnych. Mezi dalsi divody nevyuziti

paliativni péce je malo informaci o této form¢ pomoci a také to, ze jsou tyto sluzby
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spojovany s koncem zivota. Je tedy zapottebi, aby populace byla vice informovana
0 paliativni péci a sluzbach, které sebou piinasi. Tak, aby mohla byt nejvice piinosem
nemocnym lidem s tak vaznym onemocnénim jako je DMD (Arias et al., 2010, s. 94-
100).

I ptes pokroky v mediciné jsou déti, které trpi vaznou nemoci a jejich rodiny
konfrontovany s nepfijemnou skutec¢nosti, Ze jejich dit¢ umird. Proto existuje détska
paliativni péce, kterd se zaméfuje na tuto skupinu pacientli a snazi se zmirnit jejich
utrpeni a zlep$it kvalitu zivota. Paliativni péce jako obor vznikla z hospicového hnuti
pro dosp€lé ve Velké Britanii, diky ambiciozni zené Cecily Saunders, ktera oteviela
prvni hospic (Hospic svatého Krystofa) v roce 1960. Pro déti toto hnuti zacalo v roce
1980. Svétova zdravotnicka organizace (WHO), definovala paliativni péci jako pristup,
ktery zlepSuje kvalitu Zivota pacientd a jejich rodindm, které celi Zivot ohrozujici
nemoci. Uskuteciuje se prostfednictvim prevence, zmirnéni utrpeni pomoci vcasné
identifikace, dokonalému posouzeni stavu pacienta, 1éCb¢ bolesti a feSeni dalSich
problému — fyzickych, psychosocidlnich a duchovnich. Paliativni péce tedy poskytuje
ulevu od bolesti, chape smrt jako pfirozeny konec zivota a nesnazi se o urychleni nebo
oddaleni smrti. Integruje psychologické a duchovni aspekty pacienti a pomahd jim co
vyrovnat se s tézkou nemoci a potom i se smrti pacienta. (Bergstraesser, 2012, s. 139-
148). Umrti ditéte nebo dospivajiciho byvéa pro rodi¢e obrovsky ok, kdy i oni sami
pfemysleji nad ukonceni vlastniho Zivota v diisledku ztraty milované osoby (Stroebe,
Schut, Stroebe, 2007, s. 1960-1963).

V Evrope¢ je paliativni pé€e definovana ,,Asociaci pro détskou paliativni péci®
jako péce pro déti a mladistveé s zivot ohrozujici nemoci. Paliativni péfe ma aktivni
acelistvy pfistup z hlediska diagnézy, smrti a doby po ni. Zahrnuje fyzické,
emociondlni, socidlni a duchovni prvky, ¢imZ se zaméfuje na zlepSeni kvality Zivota
ditéte a jeho rodiny. Hlavnim cilem détské paliativni péCe na rozdil od dospélé je
prodlouzit zivot. Paliativni pé¢i muzeme rozd¢lit do 5 fazi, které by mély byt vhodné
pro vSechny déti bez ohledu na jejich diagnozu.

Prvni faze zahrnuje obdobi pted paliativni péci, kdy je zfejmé, Ze 1écba jiz nezabira
nebo se stav ditéte zac¢ina zhorSovat.
Do druhé faze patfi seznameni se s tymem, ktery se bude starat o nemocné dité

a sestaveni komplexniho oSetfovatelského planu, zahéjeni paliativni péce.
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Treti faze, je faze stabilizace, kdy dité mtze travit vSechen svuj ¢as s rodinou.

V piedposledni fazi jiz dité toleruje jen nékteré lidi a piichazi anticipa¢ni smutek.
Posledni fazi je smrt.

Je dulezité zdlraznit, ze paliativni péce také zahrnuje terminalni faze onemocnéni
a umirani. Laici, ale i zdravotnicky personal stale nechape, ze do paliativni péCe patii
i konec zivota. Je tedy dulezité spravné definovat paliativni pé¢i pro rodice i dité, aby
nedoslo k 1é¢be, kterd mize byt zbytecnd nebo dokonce Skodliva, aby se rodina mohla
rozhodnout o moznostech péce a 1écby a tim ujistit dité¢ nebo dospivajiciho, ze jeho
zivot ma stale smysl, splnit pfani ditéte a tim ho pomalu pfipravovat na blizici se smrt.
Rodice se nikdy nevyrovnaji se smrti svého ditéte, ale jsou schopni se naucit s touto
ztratou zit. Proto je velmi dulezita pritomnost vSeobecné sestry, ktera by méla byt
rodi¢im k dispozici, aby s nimi sdilela jejich ztratu a oni méli moznost si o tom
kdykoliv promluvit, coz je pro rodi¢e velmi dilezité (Bergstraesser, 2012, s. 139 -
148).

Nékdy se stava, ze v poslednich dnech zivota ditéte rodice nevédeli na koho se
obratit, dostavali méné informaci nez by chtéli, nebo nebyli tak ¢asto informovani jak
si prali, pfipadn¢ informace byly natolik nesrozumitelné, Ze byly pro rodice spiSe
matouci. Proto rodi¢e pii dotazu na tUrovenl péfe nejcastéji uvadeli nedostatky
v komunikaci, napiiklad, ze personal nebyl dostate¢né informovan o smrti nebo
lé€ebném planu, proto se museli ptat vice lidi na stejné otdzky. I piesto byli rodiCe
s poskytovanou oSetfovatelskou péci spokojeni. Vétsinou si po smrti svého ditéte preji
jeho nemocni¢ni naramek nebo pramen vlasi na pamatku. Néktefi rodi¢e chtéli
dokonce i vypomoct s umyvanim nebo oblékanim mrtvého ditéte (Widger, Picot, 2008,
s. 53-56).

| kdyz lze Gmrti povazovat za piirozeny konec zivota, vétSina lidi se
s odchodem blizkého ¢loveéka vyrovnava dlouhou dobu, nékdy mésice az roky. Tato
doba se 1i8i napfi¢ kulturami 1 mezi jedinci. Psychologické potize spojené s umrtim,
které jsou nejintenzivnéjsi v pocatcich, sebou piinasi sebevrazedné myslenky, uzkost,
depresi, nespavost a socidlni dysfunkci. Smrt je velmi negativni zdzitek, ktery
pozlstalym narusi kazdodenni zivot. AvSak truchlici, by méli piekonat Ctyfi stadia,
diky kterym se dokaZou vratit do normalniho Zivota. Pozistali se potebuji vyrovnat
S pfijetim ztraty blizké osoby, vypotfddat se sbolesti a smutkem, naucit se zit

Vv prosttedi bez zesnulé¢ho a snazit se od n¢j odpoutat a jit dal Zivotem. Predev§im
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uumrti déti se tyto kroky rodi¢iim nedaii a u nékterych se mize objevit
posttraumaticka stresova porucha nebo chronicky zarmutek. S touto diagnézou se po 5
letech od smrti ditéte setkalo témét 30 % matek a 12% otct (Stroebe, Schut, Stroebe,
2007, s. 1960-1965).

Na druh¢ strané, adolescenti smrt vnimaji uplné jinak, vidi ji jako pfirozeny
proces, ktery je velmi vzdaleny od jejich Zivota a né€co, co nemtizou kontrolovat.
Adolescenti si spiSe buduji sviij zivot a na svoji smrt vitbec nemysli nebo ji popisuji
v abstraktnich pojmech jako véc¢né svétlo, tma ¢i nicota. Formuluji vlastni predstavy
0 smrti, které zahrnuji reinkarnaci, spiritudlni pieziti na zemi nebo jiné planeté, neékteti
veéti nebi a peklu, nebo tomu, Ze smrt neexistuje. Pti vysvétlovani détem co je to smrt
nebo umirdni, bychom m¢éli byt upfimni a otevieni, aby nedoslo k eufemismim.
Nejlepsi nastroj jak tomuto zabranit je vyuziti hry, kterd pomtize se s danou situaci
Iépe vyrovnat, stejné tak i s nemocni¢nim prostfedim, a dité¢ také vyjadii své pocity
a obavy. I oSetfovatelska a 1ékaiska péCe je nastavena tak, aby minimalizovala stres,
pomahala normalnimu rustu a vyvoji ditéte a zlepsila jeho pohodu (Parvin, Dickinson,
2009, s. 2-3).
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ZAVER

Hlavnim cilem bakalatfské prace byla snaha sestavit komplexni text vénujici se vSem
souvisejicim aspektim svalové dystrofie. Tedy nejen diagndéze a 1écbé, ale také
ovlivnéni zivota pacientll ve vSech fazich nemoci a ovlivnéni Zivota jejich rodin nejen
Vv pritbéhu nemoci, ale i po umrti pacienta.

Je tedy ziejmé, ze Duchenneova svalova dystrofie vede k progresivni svalové
slabosti koncetin, respiracnimu a srdeCnimu selhdni. VétSina pacientl se stava
dekady zivota. Dokud je to mozné, mohou se vénovat konicklim stejné tak jako jejich
zdravi vrstevnici, jezdit na vylety, tabory ¢i délat jiné volnocasové aktivity (Kohler
etal., 2005, s. 1032-1035). Ackoliv je DMD nevylééitelné onemocnéni, existuje
nckolik moznosti jak ditéti s touto nemoci pomoci. Hlavnim cilem je snaha zabranit
progresi kontraktur a deformit patete, prodlouzit schopnost chlize a udrzet nejlepsi
uroven zivota (Lovering, Porter, Bloch, 2005, s. 1381). K ¢emuz pomaha paliativni
péce, diky které¢ déti prezivaji do druhé dekddy zivota na rozdil od minulosti, kdy
umiraly jiz v prib&hu dospivani (Arias, 2010, s. 93).

Prvnim cilem bakalétské prace bylo ptedlozit publikované poznatky o svalové
dystrofii. V dohledanych ¢lancich autofi seznamuji s pojmem svalova dystrofie jako
onemocnénim, které konc¢i smrti v mladém véku (Hammond, McCann, 2003, s. 83-85;
Arias, 2010, s. 93). Autofi se dale zmifnuji o historii daného onemocnéni, prvnich
zminkach a definici svalové dystrofie (EI-Bohy et al., 2005, s. 525-526; Hammond,
McCann, 2003, s. 82-90; Papazian, Israel, 2002, s. 511). Existuje nékolik druht
podobnou, ale mnohem Iépe IéCitelnou a malo progresivni je alelicka varianta
Beckerova svalova dystrofie (Lovering, Porter, Bloch, 2005, s. 1372-1376; Papazian,
Israel, 2002, s. 512-526; Zebracki, Drotar, 2008, s. 546-55; Bianchi et al., 2003, s. 763-
765; Chaichana et al., 2007 s. 167-169). Duchenneova svalova dystrofie patii
Kk nejcastéjsim formam svalové dystrofie, se kterou se rodi 1 dité, nejcastéji chlapci,
na 3500 zivé narozenych déti (Lovering, Porter, Bloch, 2005, s. 1375; Papazian, Israel,
2002, s. 512-526; Zebracki, Drotar, 2008, s. 546; Bothwell et al., 2002, s. 108). Zatim

neexistuje z4dnd UCinna lécba, ale ke sniZzeni progrese se nejcastéji podavaji
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kortikosteroidy (Bianchi et al., 2003, s. 76; Strober, 2006, s. 229-231). 1 pies
prodlouzeni zivota léCbou raznymi metodami, vede tato nemoc Kk postupnému
ochabovani svald, ztraté kvality zivota a tim naruSeni zivota chlapct (Pehler, 2006,
s. 24; Bothwell et al., 2002, s. 105-109). Samoziejm¢ i na druhé strané rodiCe tuto
nemoc vnimaji velmi tézce, Casto trpi depresemi, hledaji vinika a nikdy se nedokéazou
smifit s tim, Ze jejich dit€ je tak t€Zce nemocné (Grootenhuis, de Boone, van der Kooi,
2007, s. 1-8; Daoud et al., 2004, s. 16-18; Kohler et al., 2005, s. 1032-1036).

Prvni cil bakalatské prace byl splnén.

Druhym cilem bakalaiské prace bylo piedlozit publikované poznatky
0 Duchenneové svalové dystrofii. Autofi se shoduji, Zze se zhorSujici se svalovou
dystrofii dochazi i k dal§im komplikacim a nemocny umird po 20. roce Zzivota
(Papazian, lIsrael, 2002, s. 519; Hammond, McCann, 2003, s. 83-85; Bushby et al.,
2010, s. 81-82). K t¢mto komplikacim patii pfedevSim skolioza, ktera sebou piinasi
dalsi obtize — bolest, dechovou nedostatecnost a srde¢ni problémy. Pfedev§im dechova
nedostate¢nost a kardiomyopatie vedou k pred¢asné smrti. Pfidruzené komplikace maji
svoji specifickou é¢bu, ktera je ale pouze zmirfiuje, i presto péce o respiracni systém
Zebracki, Drotar, 2008, s. 546-551; Anonymous, 2004, s. 459-460; Edwards et al.,
2012, s. 21-27). Nemoc sebou piinasi i kognitivni poruchy, poruchy chovani
a kratkodobé paméti, coz se projevi ve zhorSené komunikaci nebo uceni (Cyrulnik
etal., 2008, s. 853; Wicksell et al., 2004, s. 155; Cotton et al., 2005, s. 257-263). Je
dulezité nemocné dité co nejdéle udrzet v pohybu, k ¢emuz nam slouzi fyzioterapie,
ergoterapie nebo rehabilitace. Cviky by mély byt predevsim bezpecné, vhodné pro déti
a provadéné kazdy den. Nejvice se u déti osvédCilo plavani ¢i hydroterapie
(Vondracek, 2007, s. 14-24; Ahlstrom et al., 2006, s. 133-139).

Druhy cil bakalarské prace byl splnén.

Ttetim cilem bakalatské prace bylo predlozit publikované poznatky o paliativni
péCi. Autofi uvadi, Ze paliativni péfe se starda o nemocné jiz od pocatku jejich
onemocnéni a snazi se zlepsit kvalitu jejich zZivota i jejich rodinam (Arias et al., 2010,
s. 93; Weidner, 2005, s. 549). Paliativni péce je mlady obor, vznikla z hospicového
hnuti a jeji cile jsou definovany Svétovou zdravotnickou organizaci (Bergstraesser,
2012, s. 139 — 148). Paliativni péCe pomaha vyrovnat se se ztratou blizké osoby. Avsak

rodice se nikdy nevyrovnaji se smrti vlastniho ditéte. Pfitomnost u umirajiciho ditéte
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povazuji za velmi dulezitou (Widger, Picot, 2008, s. 53-56; Weidner, 2005, s. 547-
552).
Tteti cil bakalaiské prace byl splnén.

K danému tématu bakalaiské prace bylo nalezeno velmi malo ¢eskych zdroji,
aproto by prace mohla byt v praxi vyuzita ke vSeobecnému seznameni se

s problematikou Duchenneovy svalové dystrofie.
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SEZNAM ZKRATEK

ACE inhibitory
BMD

DMD

DNA

1Q

MRNA

RNA

UPV

VAS

WHO

Inhibitory angiotenzin konvertujiciho enzymu
Beckerova svalova dystrofie

Duchenneova svalova dystrofie
Deoxyribonukleova kyselina

Inteligencni kvocient

messenger Ribonukleova kyselina
Ribonukleova kyselina

Umeéla plicni ventilace

Vizuélni analogova Skala

Svétova zdravotnickd organizace
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