Lécba pacientu s kongenitalni svalovou dystrofii (CMD)
Piirucka pro rodiny



Lécba pacientu s kongenitalni svalovou dystrofii (CMD)

Piirucka pro rodiny

PREDMLUVA

Tento rodinny priivodce shrnuje mezindrodni

shody tykajici se kongenitaln{ svalové dys-
trofie (CMD) metody diagnostiky a lékatské
péce. Toto tsili bylo podpotfeno Cure CMD
(curecmd.org), TREAT-NMD (treat-nmd.eu),
AFM-Association francaise contre les my-
opatif (afm-france.org) a Telethon Italy (tele-
thon.it). Hlavni dokument je publikovan v
¢asopise Journal of Child Neurology (Ching H
Wang et al Consensus Statement on Standard
of Care for Congenital Muscular Dystrophies,
J Child Neurology 2010, 25(12):1559-1581 Pub-
likovano online 15. listopadu 2010). Hlavni
dokument je mozné stdhnout na adrese:

http:/ / www.curecmd.org/ wp-content/ up-
loads/cmdcare/cmd-guide.pdf

Tato pffrucka CMD vychdzi z lékafskych
doporuceni zpracovanych skupinou 82 mez-
indrodnich odbornik ze 7 1ékatskych obort:

patologie, neurologie, pneumologie, / JIP
oddélent, gastroenterologie / vyZiva / logo-
pedie / ortodencie, ortopedie / rehabilitace,
kardiologie a paliativni péce.

K dosazeni shody pracovni tym pouZil
ndsledujici strategie:

* komplexni piehled literatury

* odborny on-line préizkum zaméfeny na
zavadéni standardi péce CMD v soucasné
dobé do praxe

¢ on-line priizkum na ndzory rodin o
kli¢ovych otdzkdch a nedostatcich péce u
CMD

e organizovani dvoudenniho workshopu o
standardech péce o CMD, ktery se konal v
Bruselu, v listopadu 2009



UPOZORNENI

Informace a rady zvefejnéné nebo zpfistupnéné v této broZufe nemaji v imyslu nahradit sluzby lékate, ani
vztahy lékaf-pacient. Tato rada by méla byt piijata v souvislosti s poradenstvim vaseho osettujiciho lékate, s
kterym byste méli konzultovat vSechny otdzky tykajici se vaseho zdravi, zejména pokud jde o pfiznaky, které
mohou vyZadovat stanoveni diagnézy nebo lékafského oSetieni. Kazdd akce z vasi strany vznikld na popud
informace uvedené v této brozufe bude jen na vase nebezpedi.
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UvoD

Co je kongenitdlni (vrozend)svalova dystrofie?

Definice podtrZzenych terminii pouZivanych v tomto dokumentu
1ze nalézt v glosafi (dodatek C).

Vy nebo vase dité jste se pravé dozvédéli, Ze mate kon-
genitalni (vrozenou) svalovou dystrofii (CMD). Budete
se citit zahlceni mnoZstvim informaci, které na v4s od-
bornici chrli. Je ddlezité, aby rodiny a jedinci postiZeni
CMD pochopili zdravotni problémy spojené s tuto
diagnézu, aby mohli pfedvidat a podilet se na organi-
zovani a f{zenf zdravotni péce, kterd bude nutnd.

Tato pfirucka md za tacel vdm pomoci pochopit rtizné
piiznaky tohoto onemocnéni a sezndmit vés s typy
péce, které mohou byt nutné v pritbéhu ¢asu. Pocho-
peni téchto informaci vdm pomohou 1épe predvidat
potieby souvisejici s diagnézou CMD a tak budete
schopni stét se ti¢inné&jsim obhdjcem.

Pod nazvem CMD se skryvd skupina nejcastéji se
vyskytujicich dédi¢nych vzaenych onemocnéni s
piiznaky, které zacinaji béhem prvnich dvou let Zivota.
Casné piiznaky mohou byt slabost (hypotonie), kon-
traktury, dychaci potiZe a obtiZe pfi pfijimani potravy.
Skupina onemocnéni CMD patii do Sirokého spektra
svalové dystrofie. To znamend, Ze stejny gen, ktery
zptisobuje CMD, miiZe zdroven zptisobit pletencovou
svalovou dystrofii nebo jinou formu svalové dystrofie
s pozdéjsim ndstupem v dospélém véku. U osob se
stejnym podtypem CMD se nemoc mtiZe projevovat
rtizné, nékdo mhiZe mit silnéjsi nebo slabsi symptomy,
nebo se nemoc miiZe projevit diive ¢i pozdéji. V ramci
této skupiny CMD diagnéz existuje procento lid{, kteff
maji podtyp, u kterého genetickd mutace nebyla dosud
identifikovana. Mnozi védci po celém svété pracuji na
identifikaci v8ech genetickych mutaci, které zptisobuji
CMD a kazdoro&né pfichdzeji s novymi objevy.

Jak pouzivat tuto pfirucku

Tato ptirucka se nejprve zabyva celkovym piehledem
zékladnich oblasti péce. Ddle se ¢leni do jednotlivych
kapitol, které se soustfedi na konkrétni postizené ¢asti téla,
které mohou byt postiZzené touto chorobou, jako je srdce
nebo plice, a dalsi obtiZe projevujici se u lidi s touto diag-
nézou. Néktefi pacienti s CMD majf specifické problémy,
které se nemus{ objevit u jinych typt CMD. Tyto rozdily
jsou popsané v této pfirucce.

V pfirucce jsou popsané oblasti specidlni péce v rdmci
lécby CMD jako neurologie, nervosvalové aspekty, plicni
(respiracni) problémy, vyZiva, péce o tstni dutinu, kardi-
ologie, ortopedie, rehabilitace a dusevni zdravi / paliativni
péce. Ackoliv tyto oblasti péce se zdaji byt oddélené a
odlisné, nejlepsi zptisob, jak zvlddnout potieby zdravotné
postizeného ditéte & dospélého je zdravotni péce s mul-
tidisciplindrnim tymem, ktery zahrnuje rtizné odborniky
a zdravotnicky persondl (fyzioterapie, respira¢ni terapie).
V ramci multidisciplindrni péce velmi duleZitou roli hraje
rodina, kterd by se méla zapojit do vsech diskusi a rozhod-
nuti tykajici se zdravotniho stavu postiZzeného.

Ackoli multidisciplindrni péce je idedlni, casem mtiZete
zjistit, Ze je obtiZné celou péci o vase dité koordinovat bez
pistupu k CMD odbornikiim nebo specialistim z jinych
obort. Jako prvni krok byste méli kontaktovat ndrodn{
centrum pro nervosvalové onemocnéni nebo jiné odborné
pracoviste.

Mozna budete chtit piecist tuto pfirucku najednou,
abyste se dozvédéli co nejvice o diagné6ze CMD. Nebo
si ji prolistujete pouze tehdy, kdyZz budete chtit znat
odpovéd na konkrétni otizky. Kazda rodina nebo
postiZzeny maji odliSné potfeby dozvédét se vice o CMD
a tento pruvodce vam poskytne cennou pomoc. Bude
zaleZet jenom na vas, jak ji vyuzijete a kdy.

Jsme si védomi, Ze ¢tenaf tohoto dokumentu muze byt
pfimo postiZzeny. Abychom se vSak vyhnuli nejasnostem,
budeme pouzivat termin ,,postizené dité.”



Box 1

CMD-LGMD Varianty

(v celém priivodci jsou zkratky psané tucnym pismem a kurzivou)

Kolagen 6 souvisejici myopatie (také znama jako COL6-RM)

e Ullrichova vrozend muskuldrni dystrofie (UCMD)
e Sttedné pokrocily fenotyp
* Bethlemova myopatie (pozdéjsi néstup)

Laminin a2 souvisejici dystrofie (také znama jako LAMA2-RD, obsahuje LAMA2-CMD, MDC1A,
CMD s deficienci Merosinu)

Ambulantni status ve vztahu k Lamininu o2 se zabarvenim na svalu nebo kozni biopsii

e celkovéd porucha - typicky nonambulatory * (¢asny ndstup)

Voevs

e ¢astend porucha - obvykle ambulation dosdhnout * (pozdé&jsi ndstup

* vS§imnéte si, Ze existuji vyjimky - LAMA2-CMD se vztahuje k ranému ndstupu nemoci non-ambu-
lantni, zatimco LAMAZ2-RD zahrnuje ty déti a dospélé s pozdnim zacdtkem nemoci a ambulantni
prezentaci

Alfa-dystroglykanopatie, dystrofie zptisobené poruchou glykosylace a-dystroglykanu (oD G-
RD, dystroglykanopatie, adystroglyckanopatie)

¢ Walker-Warburg syndrom
* Svaly-o¢i-mozek /zndm4 také jako Fukuyama

e CMD s postiZzenim mozec¢ku; cerebeldrni abnormality mohou zahrnovat cysty, hypoplazie a
dyspldzie

* CMD s mentdlni retardacf a strukturdlné normélnim mozkem na zobrazovdni; tato kategorie
zahrnuje pacienty s izolovanou mikrocefalii nebo drobné zmény bilé hmoty patrné na MRI

* CMD bez mentdlni retardace, nebyly nalezeny zndmky abnormdlniho kognitivniho vyvoje

e Pletencova svalova dystrofie (LGMD) s mentdlni retardaci (pozdé&jsi ndstup) a strukturdlné
normalni mozek na zobrazovani

¢ LGMD bez mentdlni retardace (pozdéjsi nastup nemoci)
svalova dystrofie se spindlni rigiditou, RSMD):

* MiiZe byt také diagnostikovédna jako multi-minicore myopatie, desmin souvisejici myopatie
se zahrnutim Mallory kongenitélni disproporce uréitych typt vldken (vSechny svalové biop-
sie morfologicky diagnostikované, které nepiimo koreluji s jedinou genetickou diagnézou)”




Box 1

Kongenitalni svalova dystrofie zptisobena mutaci genu ryanodinového receptoru (RYR1):
Mutace genu pro ryanodinovy receptor (RYR1) byly aZ donedavna spojovany se dvéma
formami kongenitalni myopatie: central core disease a multi-mini core myopatii. Nyni se
ukazalo, Ze mutace v tomto genu mohou byt také pfi¢cinou CMD

e Pfesahy s RYR1 souvisejici myopatie (RYR1-RM), Central core a Centronukledrni myopatie
* Lze zvézit i CMD, jestliZe svalova biopsie je dystrofickd bez typickych centralnich jader.

LMNA-RD, kongenitilni svalova dystrofie s deficitem laminu A/C: Tento nedivno identifikovany
podtyp CMD (L-CMD) je vysledkem mutace v genu lamin A/C (LMNA), nezaméfiovat s genem
laminin A2 (LAMAZ2), ktery je poSkozen u merosin deficientni CMD nebo u CMD s deficitem lam-
ininu2.

e Syndrom skleslé hlavy, plandavého chodidla, non-ambulantni
* Ambulantn{ prezentace to mtiZe nazvat také jako poc¢dtek Emery-Dreifuss svalové dystrofie.

To ukazuje, Ze L-CMD je souddsti dystrofii souvisejici s LMNA, které zahrnuji syndrom skleslé hlavy
L-CMD, Ambulantné L-CMD a Emery-Dreifuss.

Nediagnostikované CMD

Lidé s klinicky diagnostikovanym CMD mohou mit uréenou tuto diagnézu bez genetického
potvrzeni. Zatimco klinicky obraz a / nebo svalovd biopsie mohou svéd¢it pro CMD, genetické
testy nemusi tuto diagnézu potvrdit, protoZe ne véechny CMD geny byly objeveny. VZdy se z
tohoto diivodu doporucuje genetické testovani na odbornych pracovistich

Nékteré ze znamych genetickych mutaci zptisobuji priznaky nemoci objevi v pozdnim détstvi nebo az v

odumiréni svalovych vldken rychleji, neZ jsou dospélosti mohou trpét pletencovou formou svalové
schopné regenerace, coz vede ke svalové slabosti. dystrofie (LGMD). Viechny podtypy CMD jsou na

Dité s CMD miiZe trpét také rliznymi typy neuro- gkéle s CMD (€asny ndstup, horsi priibéh) na jednom

logickych nebo fyzickych problémi spojenych s konci a LGMD (pozdéjsi ndstup, mirnéjsi priibéh) na

CMD. Nékteré déti jsou schopné samostatné chuize strané druhé.

bez opory nebo s oporou; jiné déti za¢nou chodit, o . ook
ale rychle sldbnou tak brzy pfestanou chodit tiplné, l?ox 1, uvacy znamé podtypy CMD. Viz pffloha A pro
a dalsi déti takto postiZzené neza¢nou chodit viibec. tiplny popis

Déti, které se naudi chodit nebo ty, u kterych se

Je dtileZité si uvédomit, Ze ne vsichni lidé
s CMD maji vSechny ptiznaky, nebo jejich
stav nebude vyZzadovat celou 1é¢bu, kterd je
v této pfirucce popsand. Ackoliv se jednot-
livé ptipady mohou projevovat podobné,
u kazdého pacienta se choroba CMD bude
projevovat rtiznymi potieby v raznych
asovych obdobich. To znamens, Ze péce
musi byt individudln{ a miiZe byt velmi
obtiZné potkat nékoho, u koho méd CMD
stejny prabéh.




Komplexni 1écba:

Péce v ramci diagnostiky a v pribéhu hospitalizace.

Poskytovani dobfe koordinované multidisciplindrni péce,

vytvateni silnych vztahti mezi poskytovatelem péce a
pacientem a vytvofeni individudlniho planu péce jsou
nezbytné &asti v prabéhu rtznych etap nemoci.

Tato ¢ast je rozdélena do tif dtlezitych témat, které
odrézeji péci pii diagnostice, ambulantni péci i akutni
hospitalizaci (pobyt v nemocnici pfi zranéni nebo jiném
onemocnéni).

Péce pfi diagnostice

Jakmile vase dité bude diagnostikovdno s CMD,
doporucuje se zahdjeni vhodné péce, (je uvedena nize),
spole¢né s odpovidajici podporou a vzdélavanim. V

Box 2

idedlnim p¥ipadé je péce vedena neurologem nebo spe-
cialistou na nervosvalové nemoci, dobfe informovanym
0 CMD, ktery bude po celou dobu spolupracovat s
rodinou jako tym. Odborny lékat by mél pomoci vasi
rodiné vytvofit plan péce a ptedbihat riznym zdravot-
nim problémum, které se mohou vyskytnout v prabéhu
nemoci a udrZet vase dité zdravé co nejdéle. Individudlni
plan péce by mél také umoznit vaSemu ditéti ztstat

co nejdéle samostatné a vykondvat rtizné ¢innosti tak
dlouho, jak to bude mozné. K tomu je potfeba zvazit jak
lékatské tak i psychosocidlni aspekty. Multidisciplindrni
monitoring by mél byt soucdsti efektivniho lé¢ebného
planu.

Ta by se méla tykat:

vyzkumu

odhadnout.

miiZete najit na curecmd.org.

Pét klicovych témat, o kterych by se mélo mluvit na prvni schtizce.

e Diagnéza. Lékaf by vdm mél vysvétlit, vdechno co je zndmo o p¥ic¢iné této choroby, a jak miiZe ovlivnit i
dalsi funkce, jako naptiklad motorické, dychdni, srde¢ni a kognitivni funkei (mentdlni schopnosti).

* Prognéza. Toto onemocnéni se muiiZze projevovat velmi odli$né a pribéh i zdvaznost byvaji individudlni.
Nicméné, pro vétsinu forem CMD, prognéza se zlepsila diky neddvnym pokrokéim v 1ékai'ské péci a

pfi ozndmeni nové diagnozy, lékat by mél s vami diskutovat i 0 mozném riziku, Ze i dalsi dité by
mohlo mit stejnou poruchu. Pokud bude stanovena pfesnd genetickd diagnostika, l1ze vypocitat opa-
kovani rizika. V p¥ipadé, Ze nemoc neni pfesné stanovena geneticky, opakovani rizika 1ze jen zhruba

Lécebny plan. Doporucuje se multidisciplindrni p¥istup, ktery zahrnuje péci détského neurologa,
pneumologa, kardiologa, o¢niho lékafe, fyzioterapeuta, ortopeda a dalsich odborniki (viz p¥iloha B). V
idedlnim p¥ipadé by paliativni péce specialisty méla byt zahrnuta do péce od pocatku, na zlepeni kval-
ity Zivota. Obecné plati, Ze 1é¢ebny pldn je podobny, at' uz byla pfesné uréena diagndza, ¢i nikoliv.

Podpora rodiny a komunitni zdroje. Méli byste dostat veskeré informace o skupindch a obéanskych
sdruzenich podporujici rodiny s osobou postizenou CMD (internetem ale i osobné) a o pfislusnych
vzdéldvacich programech. Rodiny, které maji déti s podobnymi onemocnénim, udrzuji vzdjemny kon-
takt, coZ je velmi uZite¢né. Pokud se k vdm tyto informace nedostanou, méli byste o né poZddat nebo je

vvvvvv




K prvnimu setkani s osetfujicim lékafem by mélo dojit
hned po stanoveni diagnézy CMD, a to i v piipadé, Ze
se jedna o specificky geneticky typ CMD, ktery neni
dosud zndm. Na této schiizce by vam lékaf mél vysvétlit
diagnézu CMD tak, aby vy i vase rodina vse dobte
pochopila, pfestoze nemate lékatské vzdéldni. Méli
byste mit moZnost se na vSechno zeptat a délat si o vSem
pozndmky, protoZe je ¢asto obtiZné si vzpomenout, co se
vlastné pfi prvni schiizce probiralo. Pokud to postizeny
nebo jeho rodina vyzaduje, mohou se této schiizky
zlcastnit i jin{ clenové rodiny nebo ptatelé. Ndsledné
by se tyto schiizky mély opakovat v pravidelnych
intervalech. NiZe najdete témata, o kterych by se mélo
hovofit pti prvni schtizce.

Navstévy v ambulanci oSetfujiciho 1ékafe

Vase dité by mélo pravidelné, pravdépodobné jednou
4 aZ 6 mésict, dochdzet na détskou neurologii /
specializovanou kliniku na nervosvalové onemocnéni,
kde maji zkuSenosti s CMD, a kde pracuje
multidisciplindrni tym, ktery zahrnuje specialisty v
riznych oblastech (viz pfiloha B). Déti s CMD, mlads{
nez 12 mésicti nebo starsi déti s téZkym priibéhem
nemoci nebo riznymi ptiznaky, jako zdchvaty nereagujici
na léky, téZzka hypotonie, respirac¢ni problémy, nebo
obtiZe pfi pfijmu potravy, by mély navstivit odborné
pracovisteé alespon kazdé 3 az 4 mésice.

P¥i téchto ndvstévéch se doporucuje, aby vasemu ditéti
zkontrolovali: krevni tlak, srde¢ni frekvence, dechové
frekvence, hmotnost a BMI (body mass index), vysku

a u kojenci i batolat obvod hlavy. Pokud vase dité
nemuZe stat nebo ma skoliézu, jeho vysku Ize odhadnout
podle délky paZe od ramene ke dlani. Dalsi testy mohou
zahrnovat méfeni tihla kloubti (goniometrie), svalové
sily (myometrie), elektrokardiogram (EKG), vySetfeni

plicnich funkci (napfiklad, usilovné vitdlni kapacity, nebo
FVCQ), a saturaci kysliku v krvi (pulzni oxymetrie)

Dalsi dulezité véci, které by pfi téchto ndvstévach mély

byt kontrolovany jsou:

e Vyvoj. Déti, u nichz existuji ur¢ité rizika opozdéného
vyvoje nebo poruch uceni by méli v¢as postoupit
potiebné zakroky jako rehabilitace, fyzioterapie,
ergoterapie a logopedie. Opozdéni ve vyvoji mtize
znamenat pomalejsi vyvoj motoriky (fyzické pohyby,
jako je sezeni, chiize, uchopeni nebo udrzeni 1dhve)
nebo souvisejici kognitivni opozdéni (jazyk / mluveni
nebo potiZe s u¢enim).

Plice. Prevence zavaznych infekci dychacich cest
(pomoci vakciny nebo nasazenim v¢asné antibiotické
1é¢by). Slaby kasel, dusnost, poruchy spanku, ranni
bolesti hlavy nepfibirani na véze a opakované infekce
jsou varovné signaly, které by mély byt konzultovdny
s pediatrem nebo plicnim odbornikem (viz ¢ést o
ventilacni péci).

Srdce. Pokud vase dité je postiZzené néjakou formou
CMD, ktera postihuje i srdce nebo je nezndm4, tak je
nutné absolvovat pravidelnou navstévu kardiologa,
kterd zahrnuje EKG a ultrazvuk (echokardiografie)
napi. LMNA-RD, ADG-RD, LAMA2-RD. U typu
LMNA-RD se doporucuje i vysetteni s Holtrem .
Kardiologické vysetteni se doporucuje u kazdého
typu CMD diagnézy s ptiznaky poruchy srde¢niho
rytmu (arytmie) nebo zvétSeni srde¢niho svalu
(kardiomyopatie). (viz odstavec o kardiologické péci).

Oci. Pokud vase dité ma neupiesnény typ CMD

nebo formu, kterd postihuje i o¢i (napt. aDG), je
dilezité podstoupit vysetieni u o¢niho lékafte, ktery by
mohl upfesnit diagnézu a predejit budoucim o¢nim
komplikacim, jako nap#. Sedy zdkal, krdtkozrakost,
odchlipnuti sitnice a glaukom.



Vyziva a rtist. Déti s CMD se nemust po fyzické
strance vyvijet podle danych tabulek a typick-

ych ristovych kiivek. Nicméné, pokud vase dité
nepfibira na vaze, hubne ¢i ma nadvahu, trpi
polykacimi obtiZemi, refluxem Zaludku, stfevni
dysmotilitou, zdcpou, nebo ma deformitu tst, méli
byste navstivit dietologa, gastroenterologa a od-
bornika na polykdni (viz gastrointestindlni ¢dst). Je
také diilezité sledovat hladinu vdpniku a vitaminu
D duleZité na podporu maximdlni hustotu kosti.

Kosternf systém. Pokud vase dité ma kontraktury
nebo skoliézu, doporucujeme nédvstévu détského
ortopeda. V nékterych piipadech je nutna i operace
pdtefe (viz ¢dst o ortopedii a rehabilitaci.

Pohyb. Fyzioterapie musi byt zaméfena hlavné na
zachovéni fyzickych schopnosti a mobility. To
zahrnuje prevenci nebo lé¢bu kontraktur a deformit
patete, stejné jako udrZeni a zlepseni dychani. Je

také dulezité, aby vase dité mélo co nejvhodnéjsi
vozik a jiné podptirné ortopedické pomiicky nebo
zafizeni , které mu umozn{ vykonavat kazdodenni
¢innosti, co nejdéle to bude mozné.

Emoce a chovani. Pokud méte obavy ohledné néla-
dy, chovéni, nebo jinych psychiatrickych aspekti
vaseho ditéte, méli byste se obratit na psychologa
nebo psychiatra (viz ¢4st o paliativni péci).

Psychosocidlni aspekt. Vy a vasi rodinni pfislusnici
mohou vyuZivat rizné socidlni sluzby, které vam
pomohou ve vasi obtiZné Zivotni situaci, jako
pojisténi, asisten¢ni sluzby nebo pfistup do
skoly). Socidlni pracovnici v misté bydlisté by vam
méli byt k dispozici a byt ndpomocni pii feSeni

ruznych problémi, ke kterym miiZe dojit.




Nemocnicni péce.

Stav vaseho ditéte si mtize vyZadovat i nebo détsky pneumolog by mél koordinovat celou
neplénovanou hospitalizaci (viz tabulka 1). zdravotni péci v priibéhu kazdého akutntho nebo
Neurolog, specialista na nervosvalové onemocnéni kritického onemocnéni.

Tabulka 1.

Ptiznaky CMD, které mohou vyZadovat okamzZitou hospitalizaci a jejich pfidruZené

CMD podtypy
Podtypy, které mohou mit Podtypy, které maji vazné
Pfiznaky vyzadujici . ’yp‘)'" . , wypy . ) ,
o e . vazné piiznaky uZ v raném pfiznaky od détstvi do
hospitalizaci wr v g
détstvi dospélosti
Dychaci potiZe vyZadujici dychaci * Alfa-DG-RD * COL6-RM
podporu * LAMA2-RD * SEPN1-RM
* Alfa-DG-RD (Fukutin, FKRP,
Srdecni selhdni nebo arytmie POMT1)*
vyzadujici medikaci * LAMA2-RD
* LMNA-RD
ObtiZe s piisunem stravy vyzadujict ’ 2-DMC™
astrostorr)nii (G —tube) o ] * RYRT-RM * COL6-RM
& * Alfa-DG-RD
. e I * Alfa-DG-RD (vcetné Fukuyama, .
Zéchvaty vyzadujici medikaci WWS, MEB) LAMA2-RD
Moliont hvperthermi « SEPN1-RM * SEPN1-RM
alight ypertiermil « RYR1-RM « RYR1-RM

Zkratky: aDG-RD, alpha-dystroglykanopatie; FKRP, fukutin-related protein CMD; LAMA2-RD, merosin-deficient CMD; MEB, onemocnéni
oka-svalu-mozku; POMT]1, protein O-mannosyltransferase 1; SEPN1-RM, svalové dystrofie tuhych zad; WWS, syndrom Walker-Warburg,
LMNA-RD, lamin A/C CMD.

* Fukutin, FKRP, a POMT1 jsou geny, které mohou vést k aDG-RD. Prvni dvé jsou Castéji spojované se srde¢nim selhdnim, ackoli i u teti se
mohou vyskytnout tyto obtize. Mé-li clovék aDG-RD zptisobené jednim z téchto tif genti, doporucuje se péce kardiologa.

** LAMA2-CMD se vztahuje k typu LAMA2-RD (nedostatek Merosinu), ktery se objevuje pfi narozeni, zatimco LAMA2-RD zptisobuje lehét
formu s ¢asnym ndstupem non-ambulantni formu.

K béznym dtvodim akutni hospitalizace patfi: Pokud vase dité nastoupi do nemocnice za ticelem

* respiraéni infekce nebo respiraéni selhdni chirurgického zdkroku, ktery vyZaduje anestezii, mél

b by vas détsky lékaf nejprve informovat o moznych

e zdchvat 5 . e v
y rizicich a dohlédnout na ptedopera¢ni vysetfeni a

* neprospivéni (nizkd télesnd hmotnost nebo pooperacni péci.

nadmérny tbytek hmotnosti).



Neurologicka 1écba:

Péce u zdchvatovych stavii a kognitivni poruchy

Rtizné neurologické piiznaky se vztahuji k nékterym
druhtm CMD. Nejcastgjsi jsou anomalie ve struktuie
mozku, poruchy funkei nebo zdchvaty.

Malformace mozku

S malformaci mozku jsou nejcastéji spojované dvé skupiny
CMD: LAMA2-RD a aDG-RD. Tyto malformace se dajf
zjistit pomoci vysetieni na magnetické rezonanci.

Déti s diagnézou aDG-RD , které maji normélni nalez na
magnetické rezonanci, mohou a nemusi mit problémy s
ucenim a kognitivnimi funkcemi. Na druhé strané déti s
touto diagnézou mohou mit rizné zmény ve struktute
mozku od méné zdvaznych az po velmi vaznych.

Nejcastéjsi malformace u LAMA2-
RD jsou anomalie bilé hmoty, kterd
neni spojovédna s poskozenim
kognitivnich funkci. Zmény bilé
moty jsou obvykle stélé, takze
neni potieba opakované provadét
vysetfeni mozku

Anomdlie mozkovych funkci
spojované s CMD mohou zptisobit mnohé potiZe véetné
zhorseni kognitivnich funkcf; zmény chovani, poruchy
uceni a mluveni; emociondlni poruchy, zpomalené
motorické funkce; zachvaty; poruchy zraku.

Pokud vase dité trpi kognitivnimi poruchy, mélo by
podstoupit psychometrické testovani a odborny lékat by
vdm mél doporucit vhodnou 1é¢bu pfipadné odkdzat na
specializovanou skolu nebo jiné programy. Pokud dité ma
poruchy fed, je teba provadét veas odbornd vysetfeni a
nésledné doporucenou lécbu (vyuka znakového jazyka,
pouzivani obrdzkovych karet nebo symbold, zafizeni pro
hlasovy vystup a jazykovou terapii).

Zachvaty

Pomérné Casto se u diagnézy CMD vyskytuji zdchvaty,
zejména u déti s poruchami mozkovych funkei. Zachvaty
se mohou projevovat absenci, atypickou absenci nebo
konvulzivnimi zachvaty. Zachvaty mohou zadit v
jakémkoliv véku od novorozenéte aZ po dospélého. U
osob se zvySenym rizikem vzniku zdchvatd, se mohou
projevit pfi hore¢ce nebo jiném onemocnéni. Zachvaty
se mohou objevit, aniz by byla zndmd pfic¢ina spustén.
Pokud mate obavy nebo pozorujete jakékoliv neobvyklé
znamky v chovéni vageho ditéte, poradte se s ogetiujicim
lékafem

Chcete-li zjistit, zda vase dité trpf zdchvaty, obratte se

na neurologa, ktery by vam mél doporucit podrobné
vysetfeni. Toto vySetieni by mélo zahrnovat dikladnou
anamnézu onemocnéni, udélosti, které zvysuji obavy ze
zéchvatt, komplexni neurologické hodnoceni, a nejméné
jedno vysetfeni elektroencefalogramem (EEG). V z4vislosti

na vysledcich EEG, lékat miize doporucit dalsi vysetfeni
jako napiiklad CT mozku nebo magnetickou rezonanci.
Pokud je diagnostikovdna epilepsie, lékat pfedepise
antikonvulzivni 1éky ke sniZen{ frekvence a zdvaZnosti
zéchvatt.

Zéchvaty u déti s LAMA2-RD se daji Casto tispésné

1écit specidlnim antikonvulzivnim lékem, kyselina
valproovi, ale téZ jinymi léky. Ob¢as zachvaty mohou
byt obtiZné kontrolovatelné. U déti s aDG-RD, napftiklad,
zvlddéni zdchvatti mtiZe byt obtizné, vzhledem k urcitym
zékladnim strukturdlnim abnormalitdém. Existuje mnoho
raznych antikonvulziv, takZe pokud vase dité nereaguje
na prvni 1€k, neurolog doporudi jiné 1éky, které zdchvaty

zmirni.



Péce o dychani

Cuidados com a respiragdo

Hlavnim cilem plic a dychanf je dostat kyslik (O,) do
krve (okyslic¢eni krve), kterd proudi v téle a uvoltiuje
oxid uhli¢ity (CO,) z téla. Tento proces vymény O, a CO,
se také nazyvd vyména plynu. Vyskytuje se u viech lidi
a byva kritickym prvkem ve zdravotnim stavu osob s
diagn6zou CMD.

U déti s CMD je potieba podptirného dychéni

rtiznd a miiZe se znacné lisit v z4vislosti na podtypu
onemocnéni. VSeobecné plati, Ze déti se vSemi typy
CMD maji zvys$ené riziko vzniku dychacich obtizi v
diisledku ochabovani dychacich svald. Vék, kdy miize
dojit k dychacim potiZim, se li§i u kazdého jedince,
stejné jako zdvaznost respira¢nich problémi. Nejcastéji
se tyto obtiZe objevujf ve véku mezi 8 a 15 rokem.
Mladsi déti s CMD a dychacimi potizemi, nemuseji mit
typické pfiznaky. Je dileZité, aby rodice a pecovatelé
si vsimali ¢asnych piiznakii pfedchdzejicich dychacim
obtizim. Pokud je uréena diagn6za CMD, doporucuje
se vysetfeni u pneumologa, ktery vds bude informovat
o vSech pfiznacich a stanovi lé¢bu. Pneumolog by mél
tzce spolupracovat s osetfujicim lékafem a tak zajistit
spravnou péci.

Pfiznaky a symptomy

Spolupréce osetiujictho lékate s pneumologem je velmi
dalezitd pti pédi o dité s CMD s poruchami dychani.
Jediné tak 1ze udrZet co nejdéle dychaci funkce v dobrém
stavu. Rozpoznéni ¢asnych pfiznaki a symptomu
dychacich obtiZi ze strany rodic¢t & jinych pecujicich
spole¢né s pravidelnymi kontrolami u odborného lékate,
testovani respira¢nich funkci a méfeni plicni kapacity
jsou nesmirné dutilezité.

Znémky Casnych ptiznakd a dychacich obtiZzi mohou byt
velmi nendpadné a s postupem ¢asu se mohou ménit.
Pokud méte jakékoliv podezient, Ze vase dité md dychaci
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potiZe, obratte se na pneumologa. Pokud se situace jevi

jako naléhavd, jedte na pohotovost. Vénujte zvysenou

pozornost nasledujicim pfiznakém:
¢ slaby plac
e suchy kasel

* opakované respirac¢ni infekce, nepravidelné
dychdni, nebo obecnd podrdzdénost

* duseni pfi krmeni nebo slinami
* tibytek hmotnosti nebo $patné piibyvéni na véze (
neprospivani)
Neékteré dalsi pfiznaky mohou souviset s dychacimi
obtiZemi, které se objevuji béhem noci, kdy dychani byva
mélké. Tyto pfiznaky mohou zahrnovat:
e pferusovany spanek nebo casté otdceni ve spanku
e rann{ probuzeni s pocitem tinavy nebo $patné
ndladé, ptestoze doty¢ny spal dostatek hodin
e rychlejsi dychédni nebo pocit dusnosti
* bolesti hlavy a nevolnost po ranu

* $patné soustfedéni béhem dne

¢ strach usnout a no¢ni mdry.

Zakiiveni pétefe (skolidza) a deformity
hrudniku mohou také byt pfi¢inami dychacich
potiZi. P¥i¢ina byvé v oslabenych svalech

v okoli hrudniku a brénice, cozZ omezuje
dychaci kapacitu. Viz kapitolu o ortopedii a
rehabilitaci.



Svaly brédnice mohou byt oslabené, aniz by se
objevily Zadné dalsi pfiznaky. Toto se stdvd u
nékterych podtyptt CMD; dychaci potiZe se
mohou objevit jesté v dobg, kdy dité je jesté
schopné chtize (viz tabulka 2), i kdyZ u vétsiny
jinych forem svalové dystrofie, respiraéni potize
se neobjevuji, pokud pacient mutiZe jesté chodit.
Tato skutec¢nost je velmi dulezitd, a proto je nutné
podstoupit vysetfeni u pneumologa jesté pied
objevenim jakychkoliv dychacich potiZi.

TABULKA 2.

Nastup typickych dychacich obtizi u znamych podtypta CMD

sy

Nastup typickych dychacich obtiZi u znamych

podtyp CMD podtyptt CMD
odtup COL6-RM » Casny nastup dychacich potiZi v noci a oslabenf branice
podtyp e Potieba dechové podpory ve véku 11 let
» Casny nastup dychacich potiZi v noci; mohou se objevit
SEPN1-RM dfive, nez pacient pfestane chodit
¢ Dechové podpora nutnd v priméru kolem véku 10 let
¢ Spojitost mezi poklesem motorické funkce a dychacimi
LAMA2-RD funkcemi

¢ Dechové podpora nutnd v priméru ve véku 11 let

aDG-RD s poskozenim kog-
nitivnich funkci (WWS, MEB,
Fukuyama)

e Tézké progrese svalové sily a selhdni dychani

 Pokud je dité postiZené téZce, doporucuje se zacit s
cvi¢enim dychacich svalii uZ od narozeni nebo v prvni
dekédé Zivota.

aDG-RD bez poskozeni kogni-
tivnich funke a formy LGMD

® Souvislost mezi poklesem motorické funkce a respira¢n{
funkce

e Pée o dychani obvykle za¢ing, kdyZ pacient ztrédci
schopnost chtize

Zkratky: CMD, Kongenitélni svalovd dystrofie, FKRP, fukutin-related protein, LAMAZ2, laminin A2, LGMD,
pletencovd svalové dystrofie, MEB, onemocnéni svalti, o¢f a mozku, SEPN1, selenoprotein, WWS, Walker-

Warburg syndrom.
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NEED

e Spirometrie slouZi k vysetfeni dychacich funkce a
meéla by se provadét alespori jednou za rok do véku 6
let. Spirometrii 1ze provést i béhem béZné névstévy u
pneumologa. Nejcastéji, tento test provadi respiracni
terapeut a ndsledné jej vyhodnoti odborny lékaf.
Toto neinvazivni vysetfeni méf{ funkef plic, mnoZstvi
vzduchu pfi vydechu a nddechu, vitdlni kapacity (FVC)

a maximdlni silu kasle. Dité dychd do trubice nebo

masky. Tyto testy se také nazyvajf funkéni testy plic
nebo PFTS.

* No¢ni (no¢ni) oxymetrie (“impulsni vial”) bezbolestné
méf{ hladinu saturace kyslikem v krvi pomoci senzoru
ptipojeného obvykle na prst nebo palec u nohy. Nékdy
senzor vypada jako velkd ndplast, kterd se nasadi na
prst nebo palec u nohy a
pripevni kouskem pésky.

e Polysomnografie,
nebo spankové studie,

je vySetieni, které se
provadi ve spankové
laboratoti béhem noci.
Doporucuje ji pneumolog.
Polysomnografie
zaznamendva vsechny
funkce spojené s dychdnim

ve spanku a muiZe zjistit,
jestli pacient trpi spdnkovou apnoe. Spankov4 studie

muZe také zaznamendvat biifdzickou ventilaci

pozitivnim pretlakem v dychacich cestdch (BiPAP).

¢ Krevni plyny se mé# pomoci krevniho testu. Tento

postup se pouzivd k méteni O, a CO, v krvi, pokud m4
dité nové nebo zdvazné problémy s dychanim.

* Koncovy-pfilivovy CO,: Tato hodnota se mé¥{ pomoci
zafizent, které zaznamenavd hladinu CO, pfi vydechu.
To miiZze pomoci pneumologovi pochopit, jak dychd
osoba napojena na BiPAP nebo ventilator a jaké tipravy
jsou potfeba na dychacim piistroji. Toto zafizeni lze
také pouzit pro méteni hladiny CO, u pacientt, ktef{
teprve zacinaji mit dychaci problémy, ale nepouzivaji
podpitirné dychéni.

* Vysetieni feci a schopnosti polykat se doporucuijf,
jestliZe se objevuji pfiznaky, které naznacuii, Ze pacient
mad potiZe pti polykdni a hrozi nebezpedi aspirace, jako
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pii kasli, duseni, obtizné polykdni, Spatné krmeni, nebo
pfi neprospivani.

Preventivni péce dychacich obtiZzi

Ockovani proti pneumokokovému viru (zapal plic) a
chfipce jsou doporucovany pro vsechny déti a dospélé s
CMD. Doporucuje se také ockovani s vakcinou Synagis,
které chrani proti respiraénimu syncytidlnim viru (RSV),
se muze aplikovati détem mladsfm neZ 2 roky.

Pro vase dité budou prospésné vsechny tyto metody,
které zlepsi jeho schopnost vykaSlavat sekret, mit
produktivni kasel a pomaiZou udrzet jeho dychaci cesty
a plice oteviené:

* Asistované vykasldvani pomoci mechanického
pfistroje, ktery pomaha pfi vydechu-nadechu a pii
vykaslavani hlent z dolnich cest dychacich.

 Nékolikandsobny nédech: typ dychactho cviceni.

Pacient pouzivd specidlni vak vybaveny ventilem a
ndustkem, kterym se nékolikrat za sebou nadechuje
bez vydechovéni a tim rozsituje objem plic. Tak
se plice roztahujf a otviraji ucpané dychaci cesty.
Toto cviceni sniZuje riziko chronického kolapsu plic

(atelaktédza)

* Rehabilitace hrudniku pomoci denni
intrapulmonalni perkusni ventilace také poméhd

uvolnovat sekrety a hleny usazené v dychacich
cestach.

* Bronchidlni drenazni vesta pro kompresi hrudniku
(perkusni vesta) umoziiuje rychlou kompresi
hrudniku a tim uvolfiuje sekrety.

Vase dité mtiZze mit problémy s dychanim v
dusledku jinych faktort, které nesouviseji s
CMD. PfestoZe astma neni piiznakem CMD, ale
vasemu ditéti bylo diagnostikovano, mélo by byt
lé¢eno bronchodilatancia a inhala¢nimi steroidy
podle potieby. Lécba astmatu u déti s CMD se
nelisi od béZné 1écby pfi této diagnoze.



Zakroky

Tézka skoliéza zptisobuje nizs{ vitdlni kapacitu plic

a postiZzend osoba se nedokdze potddné , zhluboka
nadechnout.” V nékterych p¥ipadech se provadi
vyztuZeni patefe, aby se zpomalila progrese skoliézy

a udrzelo se lepsi drZeni téla béhem dennich aktivit. V
ptipadé, Ze dojde k tomuto chirurgickému zékroku, je
dilezité zvézit jeho vliv nejen na skoliézu, ale také na
dychdni. Kazdy takovyto zdkrok je tfeba vyhodnotit, aby
bylo jasné, Ze to nebude mit negativni vliv na dychaci
funkce. Ortoped vaseho ditéte by se mél poradit s
pneumologem, aby se ujistil, Ze vyztuZeni patefe nezhorsi
dychaci funkce.

V ptipadé, Ze md vase dité potiZe s dychanim, oSetfujic
lékai vdm muize doporucit podptirné dychani
(neinvazivni nebo dychaci ventildtor), které zlepsuje
vyménu plynd, sniZuje riziko infekci a hospitalizace.

Neinvazivni ventilace se obvykle doporucuje pii

zndmkdch hypoventilace (oslabené dychéni ) nebo pfi
jakychkoliv zndmkdch a pfiznak respira¢nich obtiZi.
Neinvazivni plicni ventilace se provadi{ pfes masku nebo

jiné snadno vyménitelné zafizend.

Zafizeni Bi-PAP (dvoufazovy pfetlak v dychacich
cestdch) je béZné pouzivany neinvazivni ventildtor
obvykle béhem noéniho spénku. Sklddé se z malého
piistroje, ktery vhani vzduch do plic stdlym tlakem pfes
hadici pfipojenou k obli¢eji nazdlni nebo nazoordlni
masku. Stla¢eny vzduch podporuje dychani a pomaha
odstranit CO, z plic. Existuje fada typt masek, které se
vybiraji na zakladé véku ditéte, stavu kiiZe, tvaru obliceje
a schopnosti tolerovat tento pfistroj béhem spanku.

Jakmile vase dité zacne pouZivat neinvazivni ventilaci,

bude muset podstoupit monitorovani (spanku) ve
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spankové laboratofi alespon jednou rocné, a podle
vysledki se upravi nastaveni ventildtoru a oblicejova
maska.

Zvlastni pozornost vyZaduje malé dité, které pouZiva
neinvazivni ventilaci dlouhodobé, aby nedoslo k
rtiznym komplikacim jako napiiklad deformity obliceje
(hypoplazie). Doporucuje se pouzivat masku na miru
nebo ¢asté stiidani nosnich a celoobli¢ejovych masek. Pro
deéti, které potiebuji dychaci ptistroj jenom v prabéhu
dne, je mozZné pouzivat podptirné dychaci pfistroje s
trubickou do tst.

V nékterych piipadech je nutné pfistoupit k
tracheostomii, kdy prostfednictvim chirurgického
zdkroku je dychaci trubice umisténa v krku. Tento druh
podptirné ventilace se doporucuje pfi chronickych
aspiracich s opakovanymi zapaly plic nebo
neefektivnim vyklaslavanim sekretu z dychacich

cest navzdory podpurnému dychéni. Néktefi pacienti
preferuji tracheostomii, pokud potiebuji neinvazivni
ventilaci vétSinu dne i noci.

Lécba akutnich respira¢nich onemocnéni

Infekce dychacich cest (nachlazeni a zdpalu plic) jsou
nejcastéjsi piicinou hospitalizace a Zivot ohroZujicich
situaci u osob s CMD. Pokud existuje podezfeni na akutni
respiracni infekci, je diilezité, aby vase dité prohlédl
odborny 1ékat, kterého byste méli informovat o typu
CMD, kterym vase dité trpf a o véem, co vite o pribéhu
nemoci

Pfiznaky akutniho respiraéniho onemocnéni mohou
byt velmi nandpadné a mohou se projevovat:

* bledostf
e zvySenou ospaloti
¢ snizenou chuti k jidlu

* neobvyklymi pohyby hrudniku a bficha



¢ rychlym srde¢nim tepem nebo dychdnim
¢ slabym kaslem
* zvysenou inavou.

Jakkykoliv z téchto p¥iznak si zaslouZi peclivé
vyhodnocenti, ale pokud navic saturace kyslikem je nizsi
nez 94% nebo je nizsi nez obvykle, méli byste okamzité
navstivit pohotovost.

Na pohotovosti lékaf zhodnoti zdravotni stav ditéte,
vySetii ho a poslechne si srdce a plice. Dals{ vysetfent,
které 1ékai mtiZe provést jsou:

* vyhodnoceni produktivity kasle

* pulzni oxymetrii a mozna méfeni CO,, aby mohl
lépe vyhodnotit problémy s dychdnim

¢ rentgen hrudniku, ktery mtiZe objevit zdpal plic
nebo kolaps v oblasti plic (srovndni s pfedchozimi

snimky mohou byt pfinosné pro piesnéjsi
hodnoceni)

* kultivace sputa, pokud vase dité je schopné
vykaslat hleny, tato kultivace mtiZe poskytnout

informace o typu bakterif, které jsou pficinou
pneumonie.

Lécba akutnich respiracnich onemocnéni zajisti
stabilitu dychacich funkci.

U pacientti s CMD by méla byt nasazand antibiotika

ve vétsiné pifpadl infekei dychacich cest a to jako
prevence proti moznym komplikacim jako zdpal plic.
Pokud ma vase dité nizkou saturaci kysliku, mélo by
dostat kyslik (nékdy prostfednictvim nosni kanyly nebo
masky). Nicméné, je duleZité si uvédomit, Ze pokud
existuje podezieni o zadrzeni CO2 je vhodnéjsi nasazani
dychactho ventildtoru nez jenom samotny kyslik

Pokud se objevi ptiznaky dechového selhéni a vase dité
jesté nepouzivd neinvazivni podptirné dychdni, mélo

by se s tim okamzité zacit. Pokud pacient jiZ pouziva
n&jaky typ podpiirného dychéni, doporucuje se zménit
nastaveni ventildtoru nebo pouZivat jej vice hodin,

coZ bude nezbytné pro stabilizaci dychacich funkci.
pokud neinvazivni ventilace neni dostacujici a pacient
neni schopen vykaslat sekret nebo vase dité ztraci
schopnost chrénit své dychaci cesty a zvysuje se riziko
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aspirace.

Pro podporu vykasldvéani hlenti je mozZné pouZzivat
nékolk pomiicek jako naptiklad asistované vykasldvani,
IPV, nafukovéni hrudniku nebo mechanickd pomoc pfi
vykasldvani. Pokud to pneumolog doporuci, je mozné
nasadit bronchodilatatory nebo poklep hrudniku.
Ventilace pouze poméhd s procesem vymény plynti, takZe
metody pro uvolnéni dychacich cest jsou rozhodujici pro
uzdraveni, a mély by se pouzivat I naddle, pokud pacient
pouziva asistovanou ventilaci.

DULEZITA FAKTA K ZAPAMATOVANI{

1. 1. Mé&jte vzdy u sebe pisemny popis podtypu
CMD, kterym trpite vy nebo vase dité, a kopii
posledniho testu dychacich funkei (plicni tes
funkce plic, vitdlni kapacita), které ukazte lékafi
na pohotovosti.

2. Pfed jakymkoliv chirurgickym zdkrokem je
nutné vysettit dychaci funkce.

3. Infekce dolnich cest dychacich by méli byt
lécené agresivné s cilem udrzet stabilni tiroven
odpovidajici oxyslyceni a drovent CO2. Vétsinou
je nutné nasadit antibiotika. Pokud vase dité
ma oslabené dychaci svaly, je nutnd pomoc pfi
vykaslavan{

4. Pfiznaky respira¢nich poruch byvaji bledost,
ospalost, sniZzend chut'k jidlu nebo tibytek
hmotnosti, abnormdlni dychdni, slaby kasel,
opakované infekce dychacich cest / pneumonit,
zvy$end inava, sniZzend schopnost koncentrace
a rano bolest hlavy. Pfiznaky mohou byt
zpodcatku mirné



Gastrointestinalni lécba:

VyZiva, krmeni a péce o tstni dutinu

PotiZe s krmenim a vyZivou se vyskytuji pomérné

Casto u déti, které maji CMD. Dalsi problémy mohou
zahrnovat gastroesofagedlni reflux (GER), aspiraci,
zécpu, poruchy fedi, osteoporozu a obtiZe s dstni a zubni
hygienu. Lécba téchto potiZi je vyznamnou prioritu

pro optimalizaci péce o vase dité a nejlépe se d4 fesit v
rdmci multidisciplindrniho odborného tymu vcetné

odbornikt na krmeni a polykani, dietologa nebo
odbornikem na vyZzivu, a gastroenterologem.

Vyziva a stravovani

Castym problémem u lidi s CMD je pfibirani na véze
nebo naopak neprospivéni. U nékterych postizenych s
CMD zvyseni télesné hmotnosti ¢asto souvisi se ztrdtou
schopnosti chodit.

Dalsi pfiznaky spojené s vyZivou, které se mohou objevit
u ditéte s CMD

e Casté plicni infekce

¢ bolest hrudniku / v nadbfisku, zvracen{

* potiZe se Zvykdnim, duseni, nebo kasel

* $patna koordinace tst a nadmérné slintani
* zcpa nebo priijem

* potiZe s jidlem nezdvisle na véku

¢ dlouhd doba pfi stravovéni; pokud konzumace
jidla trva déle, nez 30 minut povazuje se to za
dlouhou dobu, coZ svédéi o stravovacich potizich a
znamend to zvyseny stres pro rodinu a pecovatelé.
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Hodnoceni

Doporucuje se pravidelné hodnoceni riistu vaseho
ditéte, které by mélo absolvovat pravidelné névstévy
u lékate, kde bude zvdZeno a zméfeno. V pifpade,

Ze pacient nemiiZe stit a je starsi 5 let, 1ze vypocitat
pravdépodobnou vysku pomoci ulndrni délky.

Déti s CMD maji casto rastovou k¥ivku nizsi, nez
bézneé odpovida danému véku. To by nevadilo, pokud
jinak je dité v dobrém zdravotnim stavu, bez zndmek
unavy, opakujicich se infekci, nebo nem4 srde¢ni ¢
dychaci obtiZe. Je dulezité, aby hmotnost ditéte byla

; : pozorné sledovéna

v pravidelnych
intervalech.

Pokud dité
neprospiva po
fyzické strdnce a
mad i jiné zdravotni
potiZe, mél by

ho prohlédnout
odbornik na vyzivu, ktery mu vysetf oblicejové, Zvykaci
a polykaci svaly a vyhodnotf, jestli je dité schopné se
spravné vyzivovat. Zdroven by se méla brat v potaz
poloha sedu.

Pfi potizich s polykédnim, kdy existuje zvysené riziko
vdechnuti potravy, tekutin ¢ slin, se doporucuje vysetfeni
video fluoroskopem nebo optickym endoskopem. Dalsi

souvisejici faktory, které je tieba brét v tivahu p¥i krmeni
a polykadni je oslabeni polykacich svald, stav Celisti a
kontraktury krku, slaby nebo vysoce klenuté patro,
$patné lateralizace jazyka, poloha zubd, skoliéza, slaby
nebo neproduktivni kaSel, respira¢ni inava, nedostatecné
noéni dychdny, tzv, spdnkové apnoe, snizend chut'k jidlu,
gastroezofagedlni reflux (GER), a dysmotilita.



Lécba

Bezpecnost a adekvatni nutricni pfijem, jsou velmi
dtilezitou soucdsti 1écby a péce o vyZivu a stravovani
va$eho ditéte. Ziskani informaci o zdravych stravovacich
névycich od odborného lékafe pomohou pfi stanoveni
diagnézy a predstavuji proaktivni zptisob, jak zabrdnit
podvyzivé nebo problémiim s nadvédhou stejné jako k
udrZeni optimdlniho zdravi kosti..

Pokud vase dité ma potiZe s krmenim a vyZzivou
doporuduji se ndsledujici kroky, které mohou vést ke
zlepsen{ stavu:

* provést zmény ve zptisobu sezeni béhem jidla

° zménit ndcin{ a jiné pomicky, které podporuji
schopnost ditéte nakrmit se samo.

* naucit se a pouzivat techniky bezpe¢ného polykdni

* zménit konsistenci potravin (napiiklad, zahustit
tekutiny nebo nakrdjet jidlo na velmi malé kousky.)

[Vl

* jist Cast&ji béhem dne a mensi porce s vyssi
kalorickou hodnotou, pokud jde o podvyzivu (to
znamend malé porce kazdé 2 hodiny po cely den)

* pouZit senzorové intervence a cviceni ust pro
zlepSeni pohybu celisti, jazyka, hlavy a krku

* poradit se s dietologem ohledné vhodné skladby
jidelnicku a vybéru potravin, pifjmu kalorif a
uvazit vhodnost kalorickych ndpojii, pokud
dochézi k vyraznému tbytku na vdze nebo naopak
redukéni dieté, pokud se jednd o nadvdhu

Pokud problémy s pfibyvanim na vaze pretrvévayji,

nebo existuje obava, Ze nutri¢ni stav vaseho dité md

vliv na jeho celkovy zdravotni stav a schopnost branit

se opakujicich se respira¢nich infekcim, doporucuje se
navstéva gastroenterologa, pfipadné zavedeni sondy do
Zaludku.
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e Pro kratkodobé pouZziti, jako napiiklad pfed a po
operacnim zakroku nebo pfi akutnfm onemocnént,
mitiZe byt indikovdna nazogastrickd sonda (krmen{
pres trubici zavedenou nosem

Pro dlouhodobé pouziti se doporucuje (G-sonda)
nebo jejunostomie (nazojejundlni sonda), pii
kterych je nutny chirurgicky zakrok. Pokud

v disledku téZkého refluxu se doporucuje
fundoplikace Nissen mizZe se tento zdkrok provést

zaroven s umisténim sondy.

O nutnosti umélé vyzivy vaseho ditéte by mél
rozhodnout odborny 1ékat spole¢né s odetiujicim
lékafskym tymem, aby vase dité dostdvalo
pottebné tekutiny a vyZivu.

Pokud je pro vase dité bezpecéné polykat,
neznamend, Ze pokud ma zavedenou
umélou vyzivu, nebude moci jist i normalné
pusou. Uméld vyZiva zajisti potfebnou
vyZivu pro zdravy vyvoj ditéte a odstran{
kazdodenn{ stres krmend.

Gastrointestinalni motilita

Déti s CMD maji ¢asto reflux (zpétny tok Zaludecnich
$tav ze Zaludku do jicnu) nebo trpi zdcpou.

Ptiznaky gastroezofagedlniho refluxu (GER) mohou
zahrnovat bolesti na hrudi / v nadbtisku, zvraceni,
aspirace, opakujici se infekce dychacich cest. P¥iznaky lze
lécit riznymi léky jako napf. antacida, dodrzovani diet
nebo polohovanim.

Zicpa muZe byt zptusobena mnoha faktory a je mozné
ji zlepsit stravou, hlavné konzumaci potravin, bohaté
na vldkninu, zvyseni pffjmu tekutin, zménou polohy
a pohybem. V nékterych ptipadech lze pouzivat i
projimadla, které vam predepiSe oSetiujici Iékat. Déti s
CMD maji potiZe s pohybem stiev a potfebuji sedét na
toaleté déle a s pomoci.



Rec

Déti s CMD mohu mit poruchy feéi v dtisledku oslabeni

obli¢ejovych svalti, kontrakturdm v celistech, slabému de-

chu, slabému nebo vysoce klenutému patru, problémim
s uzaviranim rtd a v nékterych ptipadech i diky zméndm
v mozku.

Cviceni tstni motoriky a logopedické cviky mohou po-

moci udrZet rozsah pohybu tst a Celisti. Procvi¢ovani feci

pomdhd pii komunikaci. Nékteré déti vyuzivaji rtiznd
komunikaéni zafizeni, pokud maji obtiZe vyslovovat

nebo nemluvi dost nahlas, nebo naopak maji poskozeny

sluch.

Péce o ustni dutinu a chrup

Dobry stav tstni dutiny a chrupu bude mit vliv na
celkovy zdravotni stav, vyZivu a fe¢ vaseho ditéte.
Neékteré problémy specifické pro CMD souvisejici se
zdravotnimi problémy, které se mohou vyskytnout,
jsou uvedeny v tabulce 3.

TABULKA 3.

Zdravotni komplikace tstni dutiny souvisejici s bézZnymi pfiznaky CMD

Problémy Zdravotni rizika
Gastroezofagedlni reflux NarusSeni zubni skloviny a bolesti
Ustni bakterie Vznik zdpalu plic
Dychani pusou Sucho v tstech a riziko dstnich infekef

Malokluze (pferiistani pies sebe) zubti

ObtiZe pfi ¢isténi zubty, Casté kazy a obtiZe pfi Zvykani

Neschopnost pfijimat potravu pusou

Hyperplazie désni

Hodnoceni a 1écba

Vase dité by mé&lo navstivit détského zubate pied
dovrsenim 2 roku nebo v dobé stanoveni diagnézy.
Zvlastni pozornost pfi této navstéve by méla byt
vénovana schopnosti ditéte sedét v zubatském kfesle,
a pokud md sniZené schopnosti polykat a kaslat,

méli byste na to zubate upozornit. Pokud vase dité
pouzivd invalidnf vozik, ujistéte se, Ze zubni ordinace
je piistupnd a Ze vdm nékdo pomiiZe s pfemisténim
ditéte z voziku do kiesla, anebo jej bude mozné osettit
na voziku.

Seguimento frequente (a cada 6 meses) com limpeza
dentdria é necessdria com as seguintes consideragdes:

* Rodice a pecovatelé by méli byt pouceni o domédci

pédi, véetné pfiméfeného ¢isténi zubt, pouzZivéni
fluoridii a antibakteridlni dstnf vody, a také o
vhodné poloze nebo pomtickdch vhodnych pro
vase dité, a které vdm pomohou byt nezavisli v
ramci moZnosti.

Pfi jakémkoliv kazu na stolickdch byste méli hned
navstivit zubate.

Kolem véku 6 let, by vase dité mélo navstivit ortodon-
tistu, ktery md zkusSenosti s problematikou och-
abovani svalstva v tistni duting, a stanovi vhodnou
1écbu.

Dospéli s CMD by méli téz chodit na pravidelné

s oM v

prohlidky k zubafi a na profesiondlni ¢isténi zubt.

* Pokud bude u vaseho ditéte potieba provést stoma-

tologicky zdkrok vyZadujici anestezii nebo aplikaci
sedativ, ujistéte se, Ze zubaf md znalosti o diagnéze
CMD a je schopen zajistit resuscitaci dychdni v
pripadé potieby. Mél by byt rovnéZz obezndmen s
mozZnosti maligni hypertermie a byt pfipraven na

nutnd opatteni pii této potencidlni Zivot ohroZujici
reakct.
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Kardiologicka péce:
Péce o srdce

Cilem kardiologické péce je v€asnd diagnéza a lécba
srdeénich onemocnéni, kterd mohou v kazdém véku
souviset s CMD. U nékterych forem CMD lze postiZent
srdce ocekdvat, je proto nutny pravidelny kardiologicky
screening; jiné formy CMD srdeéni sval nezasahuji,
pravidelnd vysetieni srdce proto nebudou nutnosti.
P¥i¢inou srde¢nich onemocnéni miiZe byt oslabeni
srde¢niho svalu souvisejici s CMD. Jinou pfi¢inou
mohou byt obtiZe s dychdnim, které nejsou v¢as di-
agnostikovdny nebo nejsou naleZité 1éceny, coz vede

k pfetézovani srdce (viz Respira¢ni péce). V téchto
piipadech, nebo pokud je obava, Ze pfiznaky mohou

byt disledkem srde¢nf arytmie nebo zvétSeni srdce, je

potfeba provést screening srdce a navstivit kardiologa.
Screening srdce muiZe byt také doporucen v pifpadech,
kdy nenf zndm podtyp CMD.

Nejcastéji diagnostikované srde¢ni poruchy jsou arytmie
(porucha srde¢niho rytmu) a kardiomyopatie (porucha
srdecni funkce a zvétsené srdce). U nékterych podtypt
CMD se miiZe objevit jedna nebo druhd srde¢ni porucha,
neznamend to vsak, Ze srdce musi byt postiZzeno u vsech
jedinct s uréitym podtypem (viz tabulka 4).

Tabulka 4.
Srdecni dysfunkce u rtiznych podtyptt CMD

podtypy CMD

Problém

aDG-RD

Zvysené riziko vzniku kardiomyopatie

LAMA2-RD

Mirné zvétseni srdedniho svalu, které nepostihuje srde¢ni funkci, a aryt-
mie, které vyZadujf 1é¢bu

LMNA-RD

ZvySené az zdvazné riziko postiZeni srdce arytmif a kardiomyopatif.
Vasné vySetient srdce a pravidelné ndsledné kontroly jsou velmi diileZité.

COL6-RM

Srde¢ni sval nebyva postiZen, kardiomyopatii vSak mohou zptisobit
nelééené plicni problémy. Po zahdjeni pouzivdni podptrné ventilace se
doporucuje echokardiografické vysetient.

SEPN1-RM

Srde¢ni sval nebyv4 postiZen, kardiomyopatii vSak mohou zpiisobit
nelécené plicni problémy. Po zahdjeni pouZivani podptirné ventilace se
doporucuje echokardiografické vysetfen.

RYR1-RM

Srdecni sval nebyva postiZzen, kardiomyopatii vSak mohou zpusobit
nelécené plicni problémy. Po zahdjeni pouzivani podptirné ventilace se
doporucuje echokardiografické vysetten.

Zkratky: aDG-RD, alfa-dystroglykanopatie; CMD, kongenitalni svalova dystrofie;

COL6-RM, CMD souvisejici s mutaci genu pro kolagen VI; LAMA2-RD, kongenitalni svalovd dystrofie s deficitem lamininu 2, zahrnujici MD-
C1A; RYRI-RM, kongenitalni svalovd dystrofie zptisobend mutaci genu ryanodinového receptoru; SEPN1-RM, svalové dystrofie zap¥i¢inénd
mutaci v genu pro selenoprotein N1; LMNA-RD, kongenitdlni svalova dystrofie s deficitem laminu A/C
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Pfiznaky onemocnéni srdce

Typické piiznaky onemocnéni srdce jsou uvedeny nize. Je
tfeba si vSak uvédomit, Ze malé déti nemusi byt schopny
tyto pfiznaky popsat.

¢ Unava

® Dusnost

e Bledost kiiZe a sliznic

* Epizody zvysené tepové frekvence (tachykardie)
e Palpitace

e Ztrata védomi

* Maldtnost

° Zavraté

Hodnoceni srdecnich funkeci

Prvni vySetieni srdce by se mélo provést v dobé, kdy
je u vaseho ditéte stanovena diagnéza CMD. Zakladni
vySetteni obvykle zahrnuje elektrokardiogram (EKG)

a echokardiografické vysetfeni (ultrazvuk srdce).

Kardiolog mtiZe také poZadovat 72 hodinové Holterovo
monitorovdni EKG nebo dlouhodobé monitorovan{

EKG epizodnimi zéznamniky (2 tydenni monitoraci),
kterym lze odhalit ¢i vyloucit poruchy srdeéniho rytmu.
O Cetnosti ndslednych kontrol rozhodne kardiolog v
z4vislosti na podtypu CMD u vaseho ditéte, je-li zndm, a
na pfiznacich a obavéch z postiZeni srdce.

Jak je uvedeno v tabulce 4, déti s L-CMD (LMNA) maji
nejvyssi riziko postiZeni srdce a vyZadujf castd vysetfent
pocinaje v okamziku stanoveni diagnézy a ndsledné pak
jednou za 6 mésicti. Déti s alfa-dystroglykanopatiemi
zptisobenymi mutacemi v genu pro fukutin a fukutin-
related protein (FKRP) vyZaduijf casté kontroly srde¢nich
funkci v dobé stanoveni diagnézy a ddle jednou ro¢né.
Déti s alfa-dystroglykanopatiemi, které souviseji s
jinymi geny ¢i kauzalni gen jesté nebyl identifikovan,

a s podtypy LAMA2 majf zvySené riziko srdecnich
poruch a kardiologicka vysetfeni by méla byt provedena
v okamZiku stanoveni diagnézy, ve véku 5 a 10 let,

a ndsledné jednou ro¢né. Pokud elektrokardiogram,

echokardiografické vysetfeni nebo Holterovo/
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dlouhodobé monitorovani EKG odhali abnormdln{

srdecn{ ¢innost, budou mozna potieba Castéjsi kontroly.

Lécba

Pokud se u vaseho ditéte objevi jakékoli zndmky
kardiomyopatie, méla by byt zahdjena lé¢ba léky, jako
jsou inhibitory ACE nebo beta-blokdtory. Lé¢ba zdvazné
kardiomyopatie nebo srde¢niho selhdni u déti s CMD se
nelisi od 1é¢by u béZzné détské populace.

Srdce se sklddd ze ¢tyf dutin: dvou hornich (srde¢ni

siné) a dvou dolnich (srde¢ni komory). Srdce “tluce”
(stahuje se a pumpuje krev ze srdce do hlavniho télniho
obéhu), kdyZ pravé srdecni siti vysle elektrické impulzy
(vzruchy) do ostatnich ¢asti srdce. Poruchy tvorby

nebo vedeni téchto vzruchti srdcem se nazyvaji srde¢ni
arytmie (poruchy srde¢niho rytmu). Lidé mohou arytmie
vnimat jako abnormdlni buseni srdce.

Podle mista, kde arytmie vznikaji, rozliSujeme dva
typy arytmii:

* Supraventrikuldrni arytmie vznikaji v srde¢nich
sinich a v pfevodnim systému srdce a jsou obvykle
lé¢eny beta-blokatory.

* Ventrikularni (komorové) arytmie vychdzeji

ze srde¢nich komor a jsou Zivot ohroZujici. Tyto
arytmie maji za nasledek, Ze srdce netluce, jak by
mélo, a dochézi k nedostatenému pumpovéni
krve do celého téla. Tento typ arytmie se vyskytuje
u lidi s LMNA-RD a mtiZze vyzadovat implantaci
automatického Kardioverter-defibrilatoru (AICD),
nebot komorové arytmie se samy od sebe nezlepsi.
Defibrilator zajistuje spravny tlukot srdce a
zabrartiuje tak néghlé srde¢ni smrti. O implantaci
AICD by se mélo uvazovat, pokud se u vaseho
ditéte prokdzZe progresivni a vazné zvétseni srdce a
je ohroZeno vznikem komorovych arytmif, pokud
prodélalo ztrdtu védomi nebo bylo resuscitovdno
pii zdstaveé srdce



DULEZITA FAKTA K ZAPAMATOVANI
Vénujte zvysenou pozornost témto pfiznakiim mozZného postiZeni srdce:
® inava
¢ dusnost
* bledost
* epizody nepravidelné nebo zvysené tepové frekvence (palpitace nebo tachykardie)
* ztrdta védomi
* maldtnost
* zavraté

Pravidelny kardiologicky screening pomiize vcas odhalit a lécit srdecni poruchy u podtypi
CMD, které mohou postihovat srdce.
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Ortopedicka a rehabilitacni péce:

Lécba kontraktur a skoliézy

Lidé se vSemi formami CMD se bézné potykaji s orto-
pedickymi problémy koncetin, kloubti a pétete. Orto-
pedickd péce a rtizné druhy rehabilitacni terapie jsou
dalezité v pribéhu celého Zivota ditéte pro zachovéni
co nejlepsi funkce pohybového apardtu; pro zajisténi
pohodli, bezpe¢nosti a samostatného pohybu, pro dlevu
od bolesti a maximalizaci kvality Zivota.

Ortopedické problémy mohou zahrnovat kontraktury
kloubu a kréni patefe, hypotonii, skoliézu, deformity

chodidel, dislokaci nebo subluxaci kycelniho kloubu

* Vady, které mohou byt evidentni jiZ p¥i narozeni
zahrnujf artrogrypézu, hypotonii, torticolis, dislo-
kaci ky¢le, skoliézu a kotiskou nohu.

* K béznym ortopedickym problémtim u starsich
déti patii vyvoj kontraktur a skoliézy, které mohou

mit vliv na funkci dychactho systému vaseho
ditéte (viz kapitola Respira¢ni péce).

Ortopedickou 1é¢bu a rehabilitaéni intervence je tieba
vnimat nejen jako kratkodobé feseni, ale také jako
dlouhodobou investici do budoucnosti.

Hodnoceni

Multidisciplindrni tym pecujicf o vase dité by mél

zahrnovat ortopeda a odborniky v oblasti fyziatrie a
1é¢ebné rehabilitace. Rehabilita¢ni tym zahrnuje fyzi-
oterapeuty, ergoterapeuty, ortotiky-protetiky a odborniky

na kompenzacéni pomticky.

Nejméné jednou ro¢né by mélo byt u vaseho ditéte
posouzeno zakfiveni patefe, pohyblivost kloubt,
komfort sezeni a zvlddéni béznych dennich aktivit.
Bézné pouzivané postupy hodnoceni zahrnuji fyzikdlni
vysetfenti, rentgen pdtef'e, goniometrii a vySetfen{ svalové
sily.

U mladsich déti s téZkou hypotonif, respira¢ni insu-

ficienci nebo rychlou progresi zakfiveni pétete, nebo
pfi slabé reakci na lé¢ebnd opatient, jsou nutnd castéjsi
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kontrolni vySetfeni.

Rodice a pecujici osoby jsou diilezitymi tcastniky

pfi sledovani fyzického stavu ditéte a p¥i zajiStovani
ortopedickych intervenci. Pokud mate jakékoli otazky
ohledné ortopedické péce, nevahejte a pozadejte o odbor-
nou konzultaci

Ortopedické komplikace

Pfestoze ortopedické komplikace se mohou vyskytnout
u v8ech podtyptt CMD, jejich zdvaZnost, typ a lokace se u
rtznych podtyptt CMD lisf (viz tabulka 5). Kontraktury
jsou podrobnéji popsany v rdmecku 3.

Ramecek 3.

Kontraktury u CMD
¢ Kontraktura je trvalé postaveni kloubu v

urcité poloze provézené omezenim jeho hyb-
nosti. Vétsina kloubti v téle (jako loket nebo
koleno) jsou jako dvefe, které sedi na pantech
a je mozné je zcela otevfit a zavfit. V piipadé
kontraktury panty nefunguji sprdvné a dvete
zlstdvaji v poloteviené, polozaviené poloze.

Kontraktury ztéZujf Zivot, protoZe ¢lovék
ztréci schopnost pohybovat hornimi ¢ dolnimi
koncetinami, které ziistavajf fixované v jedné
poloze.

Vétsina kontraktur se vyviji pozvolna a horsi

se v prubéhu ¢asu. Jedind moznd intervence,
ktera je v soucasné dobé k dispozici, s ome-
zenym tspéchem, je protahovdni a cviceni,
kterd umoziuji vétsi rozsah pohybu s dopomoci
(naptiklad plavéni).

kontraktury krku nebo ¢elisti mohou mit
zna¢ny dopad na funkéni schopnosti (pohyb,
piijem potravy) a vyZaduji zvla$tni pozornost,
pokud jde o anestezii pfed operaci.




TABULKA 5.
Vék nastupu ortopedickych komplikaci spojenych s konkrétnim podtypem CMD

Typické ortopedické komplikace Podtyp CMD Kdy?

Laxita kloubti (zdpésti, kotniky, prsty COL6-RM, «DG-RD, SEPN1-RM Pfi narozeni, miiZe se zménit v
na rukou a nohou kontraktury

Ullrichit typ CMD, éiplng ) Mohou byt pfitomny od narozeni; pokud

Kloubni kontraktury RD dité chodi, kontraktury vznikaji pfed
ztratou schopnosti chiize

oDG-RD, cidstecnyj LAMA2-RD Kontraktury vznikaji po ztraté schopnosti
LMNA-RD, COL6-RM chaze

Dislokace ky¢elniho kloubu COL6-RM Od narozeni

Kontraktury v oblasti krku UCMD, LAMA2-RD, LMNA-RD Vznikajf do 10 let véku

Spinaln rigidita SEPNI-RM, LMNA-RD, COL&-RM, Progresivni rigidita dolnf &sti patefe

P & LAMA2-RD 8 & P
Skoliéza UCMD Od narozeni (kyfoskoliéza)

LMNA-RD, SEPN1-RM, LAMA2-RD,

RYRI-RM Casny ndstup: rany détsky vék

aDG-RD POZde],SI nast’u;,) (%umbal}m lordgza): %
obdobi dospivéni se ztrdtou chiize

*Pozndmka: v této tabulce je Ullrichtiv typ CMD (UCMD) oddélen od COLS, aby bylo patrné, Ze u UCMD (nebo-li
progresivnéjsi formy COL6) se komplikace objevuji dfive. COL6 v této tabulce oznacuje sttedné zdvaznou formu

a leh¢i, Bethlemovu formu COL6. Podobné jsou rozliSovény a oddéleny tplné a ¢asteéné formy LAMA2-RD, aby
bylo zfejmé, Ze u Gplné formy je ndstup komplikaci ¢asny (MDCIA s asnym ndstupem) a u ¢dstecné se komplikace
objevuji pozdéji (chodici forma MDC1A s pozdé&j$im ndstupem).

Zkratky: aDG-RD, alfa-dystroglykanopatie; CMD, kongenitdlni svalovd dystrofie; COL6-RM, myopatie zptisobena
mutaci genu pro kolagen VI; LAMA2-RD, dystrofie s deficitem lamininu 02, zahrnujici MDC1A; RYR1-RM,
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selenoprotein N1; LMNA-RD, CMD s deficitem laminu A/C.

Lécba
Proaktivni preventivni piistup je zdsadnf soucasti lécby Vasemu ditéti by méla byt doporucena fyzikalni
ortopedickych komplikaci u CMD terapie a ergoterapie, jeSté nez dojde k rozvoji

Aby légebné intervence byly pro vage dité co kontraktur, ztraté motorickych funkci, zhorSeni chtize,

yoxe nez se objevi abnormalni drZeni téla, bolesti, skoliéza,
rehabilitaénim tymem a va rodinou potiZe s pfesunem, deformity kloubti nebo ztrita
schopnosti vykondvat béZné denni ¢innosti.
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Terapie zahrnujici kazdodenni protahovani kloubt

koncetin, kycli, krku, patefe a Celisti miiZe byt prospésnd

pro zmirnéni kontraktur. MtiZe byt doporuceno také
pouzivani ortéz a dlah béhem dne nebo noci. Naptiklad
ortézy pro kotnik a chodidlo (AFO), zahrnujici
dynamickou (DAFO) a tvarovanou ortézu (MAFO),
déle ortézy zajistujici chodidlo, kotnik a kolenni kloub
(KAFO), a také dynamické a pasivni zdpéstni, kolenni a
loketn{ ortézy.

Pro prevenci progrese skoliézy miiZe 1ékai doporucit

trupovou ortézu. Pfed pouZitim jakékoli ortézy nebo
ortopedické intervence je nutné zvaZit vliv na respiracni
funkce (viz Respira¢ni péce).

Kompenzaéni pomticky mohou uleh¢it vasemu
ditéti vykondvéani béZnych dennich aktivit. Pomtcky
usnadriujici stoj, chiizi a jiné formy pohybu zahrnuji
hole, choditka, aparat Swivel walker, ortotické
pomticky, vertikalizacni stojany, skitry a voziky.
Jiné typy pomticek mohou byt potfeba pro usnadnéni
presunovéni, konzumace jidla a pitf, komunikace,
otddeni na ltizku, hygieny a koupdni. Je nezbytné
spolupracovat s rehabilitatnim tymem, ktery

ma zkusenosti s problematikou nervosvalovych
onemocneéni.

Pokud vase dité trpf bolestf, mohou ji pomoci 1é¢it

nebo zmirnit rehabilitacni specialisté. Pomoci mtze
pfizptsobeni polohy pfi sezeni, leZeni, vestoje, stejné
jako individudlni tiprava a spravné pouzivani ortéz a

dlah. Prospésné miize byt také plavdni a cviceni ve vodé.

Chirurgicka 1écba

Vasemu ditéti mtiZe byt doporucena operacni 1écba, ktera
by méla vést ke zlepSenti ¢i udrzeni funkénich schopnosti,

sniZeni bolesti, zlepsen{ kvality sedu nebo usnadnéni
pouZiti ortéz umoztiujicich stoj. Chirurgicky zdkrok
neni u déti s CMD bez rizika, je nezbytna pfedoperacni
konzultace, a pfinosy a rizika jakékoli operace byste
vzdy méli prodiskutovat s vasim lékafem. Hlavnim
cilem ortopedické operace je zlepSeni funkénich
schopnosti.
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Nestabilita kycelniho kloubu

* U chodicich déti se mtiZe v rané fdzi onemocnéni
zvazovat operace kycelniho kloubu, kterd zlepsi
schopnost stoje a chtize. AvSak nutnost omezit
po operaci na uréitou dobu pohyb, mtize vést
k dalsim kloubnim kontrakturdm a zhorseni
schopnosti chtize.

e U nechodicich déti, se operace doporucuje pouze
v piipadé, kdy dislokace kycelniho kloubu
zptisobuje chronické bolesti, coZ neni béZné.

Kontraktury kolenniho kloubu

e Korekénf operace se v tomto pffpadé provadi jen
zfidka, ale miiZe byt doporucena, pokud zdvazné
kontraktury (> 90 stupriti) nedovoluji vasemu ditéti
pohodIné sedét

Kontraktury kotnikit

* Operaéni prodlouzeni Achillovy slachy je bézné
a muZe zlepsit chiizi nebo zachovat spravné
drZeni téla nebo schopnost nosit boty ¢&i ortézy.
Pooperacni rizika vSak opét mohou prevazit nad
piinosy.

Skolidéza

¢ Cilem spindlni fiize je zachovat co nejlepsi drzeni
téla zajistujici pohodli a funkci.Typ a rozsah fize
bude zéviset na schopnosti chtize vaseho ditéte a
na stupni zakfiveni patefe. Operaci by mél provést
odbornik v oblasti spindIni chirurgie se zkusenostmi
s nervosvalovymi nemocemi.

Operace patefe u velmi malych déti by méla byt
provedena pouze v piipadé, kdy konzervativni
lé¢ebny postup pomoci trupnich ortéz ¢i korzetti
neni moZny nebo selhal.

* Je mozZné pouZit jiné opera¢ni techniky, jako je
systém tzv. rostoucich tyci, ktery umoziiuje
kontinudlni rist patefe ditéte; tato technika vsak
vyZzaduje opakované chirurgické intervence k
prodluzovani rostoucich ty¢i.

Ukézalo se, Ze operacni feSeni deformit patefe u
starSich déti vedlo ke zlepseni kvality Zivota. Jde
nicméné o velky chirurgicky zakrok s vyznamnymi
riziky, které by mély byt diikladné projedndny s
lékafem vaseho ditéte a zdravotnickym tymem.



Ramecek 4.

Co je potieba zvazit pfed operaci patefe u CMD
* Posouzeni respira¢ni a srdecni funkce je pfed operaci povinné.

e Pokud je u pacienta zji$téna abnormadlni funkce plic (na zdkladé vysledka funkéniho vySetteni plic) muize byt

zahdjena intenzivni respira¢ni 1é¢ba, zahrnujici metody, jako je insuflace, asistované vykaslavani a mechanicka

podptirna ventilace.

* Méla by se uskute¢nit konzultace s anesteziologem, aby se stanovila opatieni k zajisténi dychacich cest a

podpory béhem chirurgického zakroku, a vhodnd sedativa
* Je potieba zvézit a prodiskutovat vliv poopera¢ni hospitalizace na svalovou silu a kontraktury.

e Za pomoci ergoterapeuta, fyzioterapeuta, nebo rehabilitaéniho lékate by mély byt pfedem zvazZeny a feSeny
vSechny aspekty vykondvani béznych dennich ¢innosti po operaci, véetné:

pomticek

— Mobilita: pfesuny, nemocni¢ni postel a kompenzacni pomtcky; tpravy voziki a domdciho prostreds;

doméci péce a podpora (socidlni sluzby)

— Hlava a krk: ortézy a opérky hlavy mohou byt potfeba i po operaci; béZnd je rostouci hyperextenze krku a

je tfeba ji monitorovat.
¢ Bude nutné zabyvat se feSenim bolesti (v nemocnici a doma).

* Bude zapotiebi dlouhodobé nésledna péce spondylochirurga.
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Paliativni péce:

Uchovani emociondlni pohody u pacienta i jeho rodiny

Paliativni péce md za cil poskytnout komfort tim, Ze se
zamé&fuje na emociondlni, duchovni, vyvojové a fyzické
rozméry Zivota rodiny, kterd pecuje o osobu, jejiz Zivot
je ohroZen nevylécitelnou chorobou. Doporucuje se, aby
paliativni péce byla zahrnuta do celkového planu 1éby
uz od chvile stanoveni diagnézy. Prospéje to véem, kdyz
budete pfedvidat a tak lépe rozhodovat o zakrocich,
které maji vliv na kvalitu Zivota vaseho ditéte.

Ackoli se miZe zddt, Ze paliativni 1é¢cba miiZe
nabidnout Sirokou skalu sluZeb, cile 1é¢by jsou
konkrétni: osvobozeni od utrpent, 1é¢ba bolesti a dalsich
neptijemnych symptomt, psychologickd a duchovni
péce, podpora systému pomoci vasemu ditéti Zit co
nejaktivnéji, a podplirny systém pro celou rodinu.
Mnoho lidi spojuje paliativni péce s pocitem “vzdat
se”, nebo s pocitem, Ze konec Zivota je blizko. Nicméné,
paliativni péce je mnohem vic nezZ to: je to holisticky
ptistup k 16¢bé ptiznakii zptisobenych vdznymi
chorobami.

Bolest/Unava

Bolest mtiZe byt vyznamnym a podceriovanym
problémem. P¥i¢inou bolesti mohou byt rtizné zdra-
votni obtiZe v riiznych ¢astech téla. Bolest plynouci

z progresivni svalové slabosti, skoliézy a kontraktur

miiZe vyZadovat tipravu sezeni a pouzivani dlah. K
bolesti a inavé mohou pFispét také emociondlni nebo
psychologické aspekty, v&etné tizkosti, deprese a stra-
chu.Vzdjemny vztah mezi témito oblastmi mtiZe byt
znacny a je tfeba se jim zabyvat.

Ucinnd 1é¢ba bolesti vageho ditdte zadind komplexnim
posouzenim akutnich a chronickych pfiznakii. Uréeni
pfitomnosti, ¢etnosti a trvani bolestivych epizod
pomtiZe rozpoznat faktory, které k bolesti pfispivaji, a
ty, které mohou poskytnout dlevu.

Unava je u déti s CMD béznd. Stupe aktivity, stav
respiraénich funkci, spdnkové navyky a rtizné léky
mohou vyvolat nebo zhorsit tnavu.

DusSevni zdravi

Vzhledem k tomu, Ze typ CMD miiZe byt nékdy
obtizné diagnostikovatelny, nejistoty ohledné priibéhu
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a zavaznosti onemocnéni mohou u vés, vaseho ditéte
a ostatnich ¢lenti rodiny zvysovat riziko emocionalni
tisng, v&etné pocit deprese, tizkosti, strachu a smutku.

Je dilezité sledovat emociondlni pohodu vaseho ditéte.
Zndmky obav nebo strachu mohou byt bud ptmé,

jako je smutek, nebo nepiimé, jako je hnév nebo neklid.
Mate-li jakékoli obavy ohledné dusevni pohody vaseho
ditéte, promluvte si se zdravotnickym tymem pecujici o
vase dité o ziskdni podptirné psychologické konzultace
a 0 mozZnostech, jak situaci zvlddnout. Stejné dtleZité

je sledovat emociondlni pohodu rodi¢ti nebo pecujici
osoby. Kazdy se se stresem a emocemi vyrovnava jinak;
je velmi bézné, Ze pro rodice je obtiZzné ovlddnout své
pocity, pokud jde o détska chronickd onemocnéni, jako
je CMD. Jsou-li rodice a rodinni p¥islusnici ve stresu,
budou ve stresu i déti. Casto miiZe pomoci rodinné
poradenstvi.

Tyto konzultace by mély pomoci vyvolat otevienou
diskusi, budovat vztahy a pfizndni strachu, napéti a
smutku.

Dalsi zdroje, kde je mozZné nalézt podporu, zahrnuji:

¢ Internetové skupiny (nap¥. skupina Merosin
Positive Mums for Merosin Negative Kids na
socidlni siti Facebook a podptirné skupiny na
internetovém portalu Yahoo pro LMNA-RD,
SEPN1-RM, Ullrichovu CMD, Bethlemovu
myopatii, Walker-Warburgtiv syndrom,
lissencefalie a aDG-RD)

® Webové stranky CureCMD (curecmd.org),
internetova diskusni féra

* osobni kontakt s podplirnymi skupinami v
nemocnicich nebo jinych agenturdch

e Opora, kterou vdm poskytuje vase vira.

Tyto formy opory vdm a vasi rodiné mohou pomoci
smysluplné pldnovat a efektivné se pfipravovat a ¢init
rozhodnuti ohledné budouci péce, a to ve chvilich, kdy
se v§e mtiZze zddt zmatené a nejasné.



Péce ke konci zivota

Pro rodinné pfislusniky a ¢leny zdravotnického
tymu je pochopitelné obtiZzné mluvit o mozZnosti
smrti, ale CMD mtiZe byt potencidlné Zivot zkracu-
jici chorobou, a diskuse o péci ke konci Zivota je
proto vhodnd.

Je dtileZité, aby vés zdravotnicky tym pecujici o
vase dité sezndmil s potencidlnimi starostmi ke
konci Zivota. V idedlnim pifipadé by se tak mélo
stdt, jesté neZ dojde k zdvazné Zivot ohroZujici
udélosti, coZ vdm jako rodiné poskytne c¢as
shromazdit informace a prozkoumat moznosti,
nez bude potfeba ¢init rozhodnuti.

Potieba a nacasovani takovéto diskuze se lisi v
z4vislosti na diagnéze a pribéhu onemocnéni, a

Yews

je Casto naléhavéjsi u zdvaznéjsich diagnéz, nebo
pokud presnd diagnéza neni zndma. Cilem vZdy
je, aby na feseni téchto bolestivych otdzek spolu-
pracoval zdravotnicky tym i vase rodina.

Posledni desetileti pfineslo obrovsky pokrok v
Ppéci o osoby s CMD. Vypracovéni standardt
péce, vytvoreni mezindrodniho registru a rostouct
dynamika ve vyzkumu majici za cil identifiko-
vat mozZné 1é¢ebné postupy prispély k nadéji do
budoucnosti. Takové budovani infrastruktury a
zvysovani povédomi pro podporu zdokonaleni
zdravotni péce a vyzkumu povede k novym
objeviim a bude naddle prodluzovat a zlepSovat
kvalitu Zivota vasich déti.

Zivot s CMD neni cestou p¥imou, spise se vine ve spirdle od problému k
problému, miii vpred, pak zas zpdtky, zas a zas.

Béhem cesty je velmi diileZité vénovat neustdvajici pozornost, péci a
trpélivost zdravotnim, emociondlnim, praktickym a duchovnim potiebdm,
podporovat a obohacovat tak Zivot postiZeného i téch, kteii se nejvice
podili na jeho péci.

Zatimco nachdzite silu, nezapomeiite ji také rozddvat.

Vedle lékati vénujicich se problematice CMD, existuje také rostouct ko-
munita rodin, které se mohou podélit o informace a zkusenosti béhem vasi

cesty zivotem s CMD, se vsemi jeho sloZitostmi.
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PRILOHA A

Definice podtypti

Alfa-dystroglykanopatie, dystrofie zpusobené
poruchou glykosylace a-dystroglykanu (aDG-RD,
dystroglykanopatie):

Dystroglykanopatie jsou skupinou onemocnéni, kterd
predstavuji celé spektrum neurologickych a fyzickych
postiZeni. Ty, které se manifestuji jiZ v novorozeneckém
véku, jsou klasifikovany jako kongenitalni svalové
dystrofie a ¢asto postihuji i mozek, véetné vyskytu
epilepsie a zpomaleného motorického vyvoje, tfebaZe
kognitivni funkce u téchto déti mohou byt normalni.
Ty, které se klinicky projevuji aZ béhem détstvi nebo v
dospélosti, jsou klasifikovany jako pletencova forma
svalové dystrofie, postihujici pfevazné svalstvo, i kdyz
se miiZe projevit i mirnd porucha kognitivnich funkei.
Postizena miize byt fec.

jako majici Walker-Warburgav Syndrom (WWS),

typ Muscle-Eye-Brain (MEB) nebo kongenitdln{
svalovou dystrofii typu Fukuyama. U mnoha déti
byvaji magnetickou rezonanci mozku (MRI) zjistény
malformace zahrnujici strukturdlni abnormality

a lissencefalii (chybnd migrace neurontt béhem

vyvoje mozkové tkané u embrya). U téchto tii forem
o-dystroglykanopatie jsou bézné epileptické zachvaty,
problémy s pfijimdnim potravy a oéni vady (extrémni
kratkozrakost, odchlipent sitnice, katarakta).

Bethlemova myopatie:

Tato kolagenopatie tvoii kontinuum s Ullrichovou
formou CMD. To znamend, Ze se nejednd o dvé odliSna
onemocnéni, ale spiSe pfedstavuji spektrum postiZeni.
Pro myopatie souvisejici s kolagenem 6 (Ullrichova
CMD a Bethlemova myopatie) je charakteristicky
progresivni vyvoj kontraktur, koZni ndlezya mutace

v jednom ze ti{ genti kddujicich kolagen 6. Dospéli

s Bethlemovou myopatif mohou mit ztuhlé slachy

na zadni strané kotniki, objevuje se i ztuhlost jinych
kloubti (loktd, kolen, kloubti v zddech) a zejména
nékterych svalt na rukou. Dals{ pfiznaky, jako jsou
niz§i vydrz/ sniZend tolerance z4téZe a obtiZe s chizi
do schodti nebo s tikony, které vyzaduji zvedédni pazi
nad hlavu, souvisi s mirnou svalovou slabosti, kter4 je
pfitomna u Bethlemovy myopatie. ProtoZe se jednd o
vzdcné onemocnéni, mohly byt u lidi s Bethlemovou
myopatif, stejné jako u ostatnich typtt CMD, v
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minulosti stanoveny jiné diagnézy.

LMNA-RD, kongenitalni svalova dystrofie s
deficitem laminu A/C:

Tento neddvno identifikovany podtyp CMD (L-CMD)
je vysledkem mutace v genu lamin A /C (LMNA),
nezaménovat s genem laminin A2 (LAMA?2), ktery je
poskozen u merosin deficientni CMD nebo u CMD s
deficitem lamininu2. U nékterych déti s LMNA-RD
se vyskytuje vyraznd slabost krénich svalt vedouci

k potizim s udrZenim hlavy, k tzv. “dropped head”
syndromu. Déti s LMNA-RD mohou mit poklesld
chodidla, coZ znamend, Ze nejsou schopny je zvednout,
zatimco sila v nohdch je zachovana.

U LMNA-RD dochézi ke ztrété sily a funkce v prvnich
2 letech Zivota, coz tento typ odlisuje od ostatnich typt
CMD, u kterych pacienti béhem tohoto obdobi naopak
silu a funkci ziskdvaji. U déti s LMNA-RD je nutné
¢asné a casté sledovani respiracni a srdecni funkce.

Pletencova forma svalové dystrofie (LGMD):
LGMD obvykle odkazuje na skupinu svalovych
dystrofii, které se zacinaji projevovat v pozdéjsim
détstvi, dospivani nebo v dospélosti. Existuje nékolik
odlisnych geneticky definovanych forem LGMD.
Kongenitdlni svalové dystrofie tvoii s LGMD
spektrum. Nékteré déti s mutaci v genu LAMAZ2,
kolagen 6, LMNA nebo v jednom z genti pro aDG
mohou mit mirnéjsi formu, projevujici se pozdéji v
Zivoté, a mohou se naucit chodit a schopnost chtize
si udrzet. Jinymi slovy, CMD a LGMD jsou jakymisi
zardzkami na stejné polici knih a nejsou diagnézami
jako takovymi. Jak u CMD, tak u LGMD je rozhodujici
genetické potvrzen{

Kongenitalni svalova dystrofie s deficitem lamininu
a2 (MDC1A, Merosin deficientni CMD):

Je zndma rovnéz jako CMD s mutacif genu Laminin
A2 (LAMA?2). Déti s timto typem CMD se rodi se
svalovou slabostf a hypotonii, objevuji se ¢asné
problémy s dychdnim a polykdnim a dochdzi k
progresivnimu vyvoji kontraktur. Méalokteré dité se
naudf chodit, i kdyz déti, u kterych svalova biopsie
prokdzala jen ¢astecnou deficienci lamininu a2
(merosinu), jsou obvykle schopny naucit se chodit
a schopnost chtize si udrzet az do rané dospélosti.



U nékterych mutaci, které vedou k tplné absenci
merosinu (pfi imunohistochemickém vysetteni), byva
schopnost chtize zachovana az do rané dospélosti a
naopak u nékterych ¢aste¢nych deficienci merosinu
nejsou déti schopny chtize viibec. Diagnéza se
stanovuje na zdkladé biopsie svalu nebo kiize, kterd
ukdZe tplnou nebo ¢aste¢nou absenci lamininu a2
(merosinu), 2 mutaci v genu LAMA? (jednu ziskanou
od matky a jednu od otce), a ndlezi na MRI mozku s
abnormalitami v bilé mozkové hmoté.

Kongenitalni svalova dystrofie zptisobena mutaci
genu ryanodinového receptoru (RYR1):

Mutace genu pro ryanodinovy receptor (RYR1)

byly az doneddvna spojovany se dvéma formami
kongenitalni myopatie: central core disease a multi-
mini core myopatif. Nyni se ukdzalo, Ze mutace

v tomto genu mohou byt také pfi¢inou CMD.
VystiZnéji 1ze tuto formu oznacit jako kongenitdlni
svalové onemocnéni, které zahrnuje jak kongenitalni
myopatii, tak kongenitdlni svalovou dystrofii. Tyto
terminy jsou ptivodné odvozeny z popisu nalezi ze
svalovych biopsii, kdy charakteristické abnormality
ve struktufe svalu, zjisténé pfi barveni a vySetfeni
tkané elektronovym mikroskopem, byly pojmenovény
vyrazem myopatie a ndlezy degenerace, regenerace a
fibrézy svalovych vlaken byly oznacovédny pojmem
dystrofie. Rozdil mezi témito dvéma pojmy vsak mtize
byt nepatrny. Pfesah mezi kongenitdlni myopatii a
svalovou dystrofif se tykd myopatif zapficinénych
mutaci genu pro selenoprotein N1 (SEPN1); zde budou
pravdépodobné jesté dalsi geny, které je odlisujf.

Dédi¢nost CMD, kterd je zptisobena mutaci genu
RYRI, je autozomadlné recesivni, coZ znamend, Ze dité
ziskdva jednu kopii genu od matky a jednu od otce.
Klinické projevy jsou variabilni stejné jako u ostatnich
typtt CMD. Pfi narozeni je patrnd hypotonie nebo
ochablost, slabost obli¢ejovych svald, u nékterych déti
i slabost o¢nich svalt. Nékteré déti se naudi chodit,
jiné nejsou schopny chiize viibec. ObtiZe s pfijfmanim
potravy, dychdnim a polykdnim mohou vést k nutnosti
zavést Zalude¢ni sondu a zahdjit podptirnou pliceni
ventilaci pomoci pfistroje Bi-PAP nebo plicniho
ventildtoru, nékdy jiZ v raném véku. Postizené déti
Casto maji hlas s nosovym ptidechem. U t&Zsich
forem se mohou vyskytovat ¢asté infekce dychacich
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cest spolecné s progresivni skoliézou. Kognitivni
schopnosti déti jsou primérné aZ nadprameérné.

vrve

s nedostatkem selenoproteinu, svalova dystrofie se
spindlni rigiditou, RSMD):

vyznacuje se slabosti axidlniho svalstva (hlava padé
dozadu, slabost kréni pétefe), postupnym tuhnutim
pétefe (skoliéza) a dechovou nedostate¢nosti (i v
chodici f4zi), objevujici se ¢asto v raném détstvi. U
mnoha déti dochdzi k dbytku medidlniho stehenniho
svalstva, charakteristickd je Gtld postava s vyraznym
zak¥ivenim pétefe. Vysledky svalové biopsie mohou
byt zna¢né variabilni, véetné svalové dystrofie, multi-
minicore myopatie, a kongenitdlni disproporce urcitych
typt vldken. Diagnézu SEPNI je dtileZité potvrdit
genetickymi testy, nebot podobné klinické piiznaky se
mohou vyskytovat i u pacientti s L-CMD. Myopatie
SEPNI1 sama o sobé& nepostihuje srdce (mohou se
vsak objevit sekunddrni srdecni obtiZe, které jsou
dasledkem nezjisténych a vcas nelééenych potiZi s
dychénim), kdeZto pacienti s L-CMD jsou ohroZeni
vznikem srdec¢nich arytmif a zbytnénim srdce a méli by
byt peclivé sledovdni (kardiologické vysetfeni jednou
rocnd).

Ullrichova forma CMD (UCMD):

Pro Ullrichovu CMD je charakteristickd svalova
slabost, kontraktury proximédlnich kloubti a
hypermobilita distélnich kloubti. Dals{ pfiznaky
mohou zahrnovat ztuhlost dolni ¢4sti patefe, kyféza
(zaktiveni hrudni pdtefe dozadu), koZni zmény
(hyperkeratéza pilaris, keloidni jizva, jemnd /sametova
kiiZe), respira¢ni komplikace, vysoko klenuté patro,
vytdhlé a prominentni paty a pomald progrese
onemocnéni. MtiZe byt diagnostikovana biopsif svalu
nebo kiiZe, kterd vykazuje absenci kolagenu, retenci
kolagenu ve fibroblastech, nebo mutaci v jednom ze
tif genti kolagenu 6. Ullrichova CMD a Bethlemova
myopatie spolu tvofi spektrum.



Neidentifikované CMD:

V poslednich dvou desetiletich bylo identifikovéno 18
novych genti zodpovédnych za CMD, a diky vyvoji
novych technik sekvenace DNA (sekvenovani celych
exomti) dochdzi k dal$im objeviim. Tato technologie
ndm umoZziiuje lépe porozumét sloZitym genetickym
pficindm CMD. V dtsledku toho miiZzeme 1épe
pochopit zndmé podtypy; napiiklad u pacientt s
klinickou diagnézou Walker-Warburgtiv syndrom
(WS) je genetickd mutace identifikovédna v Sesti
znamych genech pouze ve 40 % ptipadu. (To znamenad,
Ze u 60 % osob s WWS jsou pficinou onemocnéni

jiné, jesté neidentifikované geny.) DtileZité je, Ze

jedinci s CMD, u kterych nebyla stanovena genetickd
diagnéza, mohou pouZit tuto ptirucku k plénovéani
lécby s lékarskym tymem a zaregistrovat se v registru
CMD (cmdir.org). Registrace vdm nebo vasemu ditéti
umozni tcast na probihajicich studiich zabyvajicich se
odhalovanim kauzalnich genti a mutaci tim, Ze vam

o téchto studiich poskytne informace. A¢koliv znalost
konkrétn{ genetické mutace podminujici urcity typ
CMD umoziiuje zdravotnimu tymu predvidat vyskyt
urditych projevti a komplikaci, mohou lé¢ebné postupy
a rady v této pfirucce poskytnou pomoc i tém, u
nichZ nebyla stanovena kone¢nd geneticky potvrzend
diagnéza, nebot mnoho typtt CMD se projevuje
podobnymi pfiznaky a zdravotnimi problémy.

PRILOHA B

Definice odborniki poskytujicich specializovanou péci

Zdravotni sestra s vy$si odbornou zpusobilosti:
obecny termin pro registrovanou zdravotni sestru s
osvédcéenim o odborné a specializované zptisobilosti,
kterd zastdvd jednu z téchto étyf roli: klinickd sestra-
specialistka, certifikovand anesteziologickd sestra,
certifikovand porodni asistentka nebo samostatné
praktikujici sestra. Tyto sestry maji magistersky

titul v oboru Osetrovatelska péce v pediatrii nebo
Osetiovatelskd péce o pacienty v gerontologii. Mohou
pracovat samostatné a spolupracovat s 1ékati a
dal$imi ¢leny multidisciplindrniho tymu a mohou byt
odborniky v podoborech, jako jsou neuromuskuldrni
poruchy nebo kardiomyopatie

Kardiolog;:

lékat, ktery ma odborné vzdéldni a praxi v oboru
lékatstvi zabyvajici se onemocnénimi srdce a cév.
Kardiolog 1é¢i rtizné poruchy, jako jsou arytmie
(poruchy srdeéniho rytmu), vysoky krevni tlak a
srde¢ni choroby. Néktef{ kardiologové maji navic
odborné znalosti a zkusenosti v problematice
onemocnéni srde¢niho svalu (napf. kardiomyopatie).

Certifikovana praktikujici sestra:

sestra s magisterskym ¢i doktorskym titulem, kterd
provadi zakladni vysetfeni, stanovuje diagnézy, dava
lé¢ebna doporuceni, predepisuje 1éky, a ¥idf ndslednou

péci v oblasti své odbornosti. RovnéZ hdji zajmy a
potfeby pacienti a provddi edukaci pacienta a ¢lenti
rodiny.

Endokrinolog:

lékat, ktery ma vzdélani a odbornou priipravu

v odvétvi mediciny zabyvajici se poruchami
endokrinnich 714z (Zldzy, které tvofi a uvoliuji
hormony ovliviiujici rzné funkce naseho organismu).

Endokrinologové 1é¢f nemoci jako je cukrovka, maly
vzrlst a opozdénd puberta.

Gastroenterolog:

lékat se specializovanym vzdélanim a praxi v oboru
zabyvajicim se chorobami tréviciho traktu a problémy
s rozmélnénim potravy. Gastroenterologové léci
onemocnéni, jako je téZkd zdcpa, neprospivani a
gastroezofagedlnf reflux

Geneticky poradce:

poskytovatel zdravotni péce, ktery ma
magistersky titul v oboru lékafskd genetika a
genetické poradenstvi. Geneticky poradce mtiZe
pomoci vysvétlit, kterd genetickd mutace je
pFi¢inou onemocnéni vaseho ditéte a mtiZe byt
schopen zjistit, jaké by bylo dédi¢né riziko u
dalstho potomka.



Neurolog:

specializovany lékat, ktery dokdze diagnostikovat
a lécit onemocnéni a poruchy nervové soustavy.
Nervovd soustava se déli na centrdlni nervovou
soustavu (mozek a micha) a periferni nervovou
soustavu (nervy spojujici obéma sméry centraln{
nervovou soustavu s orgdny a tkdnémi celého téla).
Neurologové 1é¢ nemoci a poruchy, jako je epilepsie,
migrény a opozdény motoricky vyvoj. Néktef{
neurologové se specializuji na problémy s periferni
nervovou soustavu (odbornici na nervosvalova
onemocneéni).

Neuropsycholog:

psycholog se specidlnim vzdélanim v oboru, ktery
studuje, jak struktura a funkce mozku ovliviiuj
kognitivni funkce a chovéni.

Ergoterapeut:

zdravotnicky pracovnik s bakalafskym (nebo vys$sim)
titulem, ktery poskytuje poradenstvi v otazkach
adaptace a tprav doméciho prosttedi tak, aby
vykondvéni béZznych dennich ¢innosti napf. pfijimani
potravy, koupdni, oblékdni, pfiprava do skoly) bylo
pro déti snazsi a uchovaly si co nejvétsi sobéstacnost..

Oftalmolog;:

Ulékat, ktery se specializuje na 1é¢bu a diagnostiku
poruch, vyvojovych vad a onemocnéni o¢i.
Neurooftalmologové se specializujif na onemocnént
zrakového nervu a zrakovych drah.

Ortoped-chirurg:

1ékat, ktery se specializuje na lé¢bu onemocnéni,
deformit a poranéni podptirného a pohybového
aparatu prostfednictvim chirurgickych vykona.
Pomoci rtiznych ndstrojti, zatimco je pacient v
anestezii, provadi korekéni operace deformit, osetiuje
kosti a tkdné po trazech a provadi preventivni
operace u pacientti s degenerativnimi onemocnénimi
nebo poruchami. Ortopedicka chirurgie, 1é¢ba
nemoci svalové a kostern{ soustavy, je jednim z

oA Moo

nejrozsitenégjsich chirurgickych lékatskych oborti.

Ortotik-protetik:

¢len multidisciplindrniho terapeutického tymu, ktery
navrhuje, zhotovuje a upravuje ortotické a protetické
pomiicky pro lidi s pohybovym postiZzenim.
Individuélné ptizptsobuje ortézy nebo dlahy podle
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potieb pacienta.

Rehabilitacni 1ékaj:

lékat se zaméfenim na fyzikdIni medicinu a lé¢ebnou
rehabilitaci, ktery si klade za cil obnovit a zlepsit
funkéni schopnosti a kvalitu Zivota osob s télesnym
postiZenim.

Fyzioterapeut:

zdravotnicky pracovnik s magisterskym titulem
(popt. s postgradudlnim vzdélanim), ktery pomahd
zkvalitnit a usnadnit pohyb, zejména hornich a
dolnich koncetin. To zahrnuje proaktivni opatfent,
kterd pomdhaji zabrénit ztrdté pohybu pomoci
protahovani nebo korekci konéetin dlahami ¢i
ortézami.

Lékafi:

poskytovatel zdravotni péce, ktery diagnostikuje
onemocnéni, pfedepisuje a fidf 1é¢bu lidi, ktefi

trpi zranénim nebo nemoci. Lékati vysetiuji
pacienty, zjistuji anamnézu a doporucuji, provadéji
a interpretuji vysledky diagnostickych testti.
Poskytuji pacienttim rady ohledné vyZivy, hygieny
a preventivni zdravotni péce. Existujf dva typy
1ékatt: 1ékafi klasické mediciny, oznac¢ovani také
jako alopaté, a 1ékari zastdvajici osteopaticky pfistup.
Ackoli jak alopaté, tak i osteopaté mohou vyuZivat
vSechny metody 1é¢by, véetné 1éka a operac¢nich
zékroki, osteopaté kladou zvlastni diiraz na svalovou
a kosterni soustavu, preventivni medicinu a celostni
péci o pacienta.

Lékatsky asistent:

poskytovatel zdravotni péce, ktery md magistersky
titul a praktikuje medicinu jako ¢len tymu pod
dohliZejicim lékafem. M4 podil na tymové
odpovédnosti a v zavislosti na specializaci mtiZe
provadét zdkladni vysetfeni, diagnostikovat a 1é¢it
nemoci, zaddvat a interpretovat testy, poskytovat
doporudeni ohledné preventivni zdravotni péce,
asistovat u chirurgickych zdkroki a predepisovat 1éky.
Psychiatr:

lékat, ktery 1é¢i dusevni nemoci pomoci kombinace
psychoterapie, psychoanalyzy, hospitalizace a 1éki.
Psychoterapie zahrnuje pravidelnd sezeni s pacienty,
kdy hovofi o svych problémech; psychiatr jim
pomdhd najit feSeni prostfednictvim zmén vzorcil
jejich chovéni, zkoumani svych prozitka z minulosti,



a provadi rovnéz skupinovou a rodinnou terapii.
Psychoanalyza zahrnuje dlouhodobou psychoterapii
a poradenstvi. V mnoha p¥ipadech se pfikracuje k
farmakologické 1é¢bé, kterd vyrovnava chemickou
nerovnovahu zptisobujici emociondlni problémy.

Psycholog:

absolvent magisterského oboru psychologie, popf.
postgradudlniho studia, ktery poskytuje klientm
psychologické poradenstvi. Psychologové se lisi od
psychiatrti v tom, Ze nepfedepisuji 1éky.

Pneumolog:

lékat, ktery se zabyvd lé¢bou plicnich onemocnéni
a pomdhd pacientiim s respiraénimi obtiZemi

a infek¢nimi onemocnénimi dychacich cest.
Pneumologové tizce spolupracuji s pacienty a
jejich rodinou, aby se zabranilo komplikacim
nervosvalovych onemocnéni, jako je syndrom
spankové apnoe.

Registrovany dietolog:

vysokoskolsky vzdélany odbornik (s bakaldfskym
nebo magisterskym titulem) s hloubkovymi znalostmi
o0 vyZivé a potravindch. Ve Spojenych statech
americkych musi absolvovat ndrodni registra¢ni
zkousky u Komise Americké dietetické asociace.
Dietology lze nazvat nutri¢nimi specialisty / terapeuty,

ale ne v$ichni nutri¢ni terapeuti jsou dietology.

Registrovana zdravotni sestra:

zdravotnicky pracovnik, ktery vykonava lécebné
vykony bez odborného dohledu, edukuje pacienty
a vefejnost a poskytuje rady a emociondlni podporu
rodinnym pifslusnikiim. Vede zdravotnickou
dokumentaci o pacientech, mé#i a sleduje jejich
zivotni funkce, odebird biologicky materidl za
ucelem vysetfeni, obsluhuje pfistrojovou techniku,
aplikuje lé¢ebné postupy a podavd léky dle pokyni
lékate; pomdhd pro pacienty zajistit ndslednou péci a
rehabilitaci.

Respiracni terapeut:

poskytuje zdravotni pédi, kterd zahrnuje kvalifikované
hodnoceni stavu pacienta s respiraénimi obtiZzemi
nebo poruchami kardiorespira¢niho systému.
Respira¢ni terapeuti pracuji pod vedenim lékate a
nesou hlavni odpovédnost za veskerou respira¢ni
péci. Mohou pomoci pacientim pfizptisobit souddsti
jejich dychacich zatizeni (napf. masky na dychacim
pEistroji).

Klinicky logoped:

hodnoti, diagnostikuje, 16¢f a pomdhd predchdzet
poruchdm, které se vztahuiji k fedi, jazyku,
komunikaci, hlasu a polykani.

PRILOHA C

Slovnic¢ek terminologie
(terminy zvyraznéné v textu)

ACE inhibitory:

skupina léki, které kardiologové pouZivaji k uvolnéni
cév a usnadriuji krevni obéh v celém téle. Jednim z
hlavnich vedlejsich G¢ink inhibitort ACE je sniZeni
krevniho tlaku. Ve Spojenych statech se nej¢astéji
pouZivaji inhibitory ACE enalapril (vasotec), lisino-
pril (Zestril), a perindopril (Aceon), ale existuji zde

i mnoho dal$ich moznosti, z kterych mutize vas kar-
diolog vybrat. ACE inhibitory jsou také pouZivany k
1é¢beé jinych stavii, které nesouvisi se srdcem..
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Prosazovat:

spolupracovat s tymem pecujicim o vase dité jako ¢len
tymu a délat to nejlepsi pro vase dité. To znamens,

Ze se budete vyjadfovat k jakymkoliv metoddm a
zpusobtim 1é¢by, hledat i druhy ndzor, najit v tymu i
jinou osobu, kterd by vds mohla zastoupit v piipadé
potieby.



Antikoagulanty:

skupina 1ékd, které fedi krev a zabrariuje vzniku
srazenin (které zptisobuji ucpdni krevnich cév). Srdce
se nemusi tolik namdhat, aby pumpovalo Fidsi krev,
ale pfi podévéni téchto 1ékii existuje riziko snadného
krvdceni. Ve Spojenych stdtech se béZzné pouZzivaji
antikoagulaéni léky jako warfarin (Coumadin),
heparin, a aspirin, ale jsou zde i jiné moZnosti, které
stanovi kardiolog.

Antikonvulzivni terapie:

1éky, které sniZuji ¢etnost a zdvaznost zachvata.
Nékdy tyto léky mohou zdchvaty tiplné zastavit.
Ve Spojenych stdtech se bézné pouzivaji kyselina
valproové (Depakote), levetiracetam (Keppra),
zonisamid (Zonegran), a topiramdt (Topamax), ale
jsou i dalsi mozZnost, které vam doporudci neurolog.
Antikonvulziva jsou ¢asto pouZivané i pro jiné
piiznaky, které nemaji Zddnou spojitost se zdchvaty
kfeci nebo epilepsii.

Arytmie:

porucha srde¢niho rytmu.

Arthrogryposis:

je vzdcnd vrozend porucha, kterd vede u kojence

k vzniku kontraktur. MiiZe to byt také piiznak
CMD, ale ¢asto byvd zaménény s jinymi pficinami
kontraktur pfi narozeni.

Aspirace:

vdechnuti pusou nebo nosem tuhé nebo tekuté latky
(jidlo, kapalina, hlen, atd.) do plic misto do Zaludku.
Neni-li ldtka z plic odsdtd, mtiZe vést k plicni infekci (
pneumonie, zdpal plic).

Atelektaza:

¢astecny nebo celkovy kolaps plic. MtiZe byt
zpusoben ucpanim dychacich cest nebo tlakem na
dychaci cesty zvendi plic.
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Beta-blokatory:

skupina lékd, které kardiologové pouzivaji ke snizeni
srde¢ni frekvence tim, Ze zpomaluji rychlost, s jakou
srdce bije. Tyto 1éky také pomadhaji pti rozsifovani
cév a snizuji krevni tlak. Ve Spojenych stétech se
bézné pouZivaji beta-blokatory jako atenolol, nadolol
(Corgard), a propranolol (Inderal), ale jsou i dalsi
moznosti, které vam doporudf kardiolog. Beta-
blokéatory se pouZzivaji i pro jind onemocnéni, které
nesouvisi pffmo se srdcem.

Bi-PAP:

angl. zkratka pro bilevel positive airway pressure,
druh mechanické neinvazivni ventilace. Bi-PAP

md dvé trovné tlaku vzduchu: vyssi pti nddechu a
niZsi pti vydechu. Pfi tomto druhu ventilace pacient
dychd samovolné a vyména vzduchu je usnadnéna
kontinudlnim ptisobenim tlaku, ktery se do plic
prendsi pomoci nazdlni nebo nazooralni masky. Bi-
PAP mtiZe byt naprogramovén na cyklus, kdy osoba
dychd, nebo na ¢asovany cyklus.

Krevni plyny:

test méfeni koncentrace kysliku (O,) a oxidu
uhlic¢itého (CO,) v krvi, spolu s tirovni pH a
bikarbonatt v krvi.

Nékolikanasobny nadech:

typ dychaciho cviéeni. Pacient pouzivd specidlni vak
vybaveny ventilem a ndustkem, kterym se nékolikrat
za sebou nadechuje bez vydechovéni a tim rozsituje
objem plic. Tak se plice roztahujf a otviraji ucpané
dychaci cesty.

Kardiomyopatie

onemocnéni srde¢niho svalu, které zptisobuje jeho
rozsifeni a zbytnéni srde¢nich stén. MiiZe to byt
komplikace i jinych onemocnéni srdce

Slozené motorické schopnosti:

zpusob méfeni nékolik rtiznych typt pohybovych
schopnosti jako je pismo a pffjem potravy, a nasledné
spojeni téchto hodnot k vytvofeni celkové analyzy
motorickych schopnosti dané osoby.



Trvaly pietlak v dychacich cestach (CPAP):
ventila¢ni reZim, druh neinvazivni mechanické
ventilace u spontdnné dychajictho pacienta, zvysuje
tlak v dychacich cestdch pomoci pfistroje. Pouziva
se pfedevsim u pacientti s oslabenymi plicemi a trpi
obstrukéni spankovou apnoe.

Kontraktury:

zkrdceni $lach v oblasti svalti nebo kloubti, kterd
zabranuji pohybu v plné vysi. Napfiklad kontraktury
pod kolenem znemoZziiuji tiplné narovndni nebo
ohybéni kolene.

Diagnéza:
specificky nézev zdravotni poruchy

Dysmotilita:

porucha hybnosti stfev, kdy se strdvené jidlo
nepohybuje v Zaludku nebo sttevech tou sprdvnou
rychlosti. Strdvend potrava se pohybuje nasim télem
diky pohybu sttev, ktery ptisobi jako vlna, kterd tla¢i
potravu s sebou. Nékdy se tato vina pohybuje p¥ili§
pomalu a miiZe zptsobit zdcpu, jindy se pohybuje
piilis rychle a mtiZe zptisobit prijem.
Echokardiogram (echo):

vySetfeni srdce ultrazvukem. Tento test se zamétuje
na strukturu a funkce srdce.

Elektrokardiogram (ECG nebo EKG):

vySetfeni, které sleduje elektrickou aktivitu srdce
a rychlost srde¢niho tepu. Provadi se umisténim
elektrod (monitory) na hrud, paZe a nohy. Rutinn{
ECG obvykle trvd méné nez 1 hodinu.

Elektroencefalogram (EEG):

test mozkové ¢innosti, pti kterém lze odhalit pfi¢inu
zdchvatti umisténim elektrod (monitory) na hlavu.
Mozek komunikuje s nasim télem pomoci zprav
(signala) odeslanych z jednoho nervu do druhého,

a tak vytvaii urcity vzorec v piipadé, Ze mozek
funguje normélné. KdyZ se tento vzorec objevi

na EEG jako nepravidelny, mtiZe to byt zndmka
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moznych zdchvatt. EEG ndm ale neukadZe, jaké jsou
pii¢iny zdchvatt. PoZijeme-li analogii, nervy jsou jako
telefonni draty pfipojené k domu. EEG sleduje jejich
¢innost, ale nerozumi tomu, co si lidé po telefonu
sdéluji.

Spatné prospivani:

termin pouZivany k popisu kojence a malého ditéte,
které nepiibiraji na vdze ani nerostou odpovidajice
svému véku. To obvykle souvisi s tim, Ze dité
nepiijimd dostatek potravy nebo jeho télo nevstfeba z
potravy nutné Ziviny.

Fibroskopie (nebo endoskopie):

vysetfeni pii kterém se pouzivé optické vldkno se
svétlem, které pronikne do oblasti travici trubice.
Endoskopie se pouzivd napiiklad pro vysetteni stfev
(kolonoskopie) nebo plic (bronchoskopie).

Maximdlni vitalni kapacita (FVC):

maximdlni vyse vydechu po maximdlnim nddechu.
FVC se méf{ pomoci spirometrie, kterad objevi urcité
obtiZe plic a dychacich cest jako oslabeni dychacich

svalli nebo pfitomnost infekce

Vyména plynu:

proces, ve kterém je kyslik (O2) vdechovén ze
vzduchu do télesnych tkdni, kde jej vyuZiji buiiky a
vydech oxidu uhli¢itého (CO2) z téla do vzduchu.
Vyména plynti se uskuteciiuje v plicich a v krevnim
fecisti.

Gastroezofagealni reflux (GER):

Zaludeéni $tdvy se vraceji ze Zaludku do jicnu (trubice,
kterd spojuje tista se Zaludkem).

Gastrostomie (vyZzivova sonda):

vyZzivova sonda, kterd je chirurgicky zavedend do
zaludku. Nékteré specifické vyzivové sondy jsou
G-sondy, PEG sondy, Mic-Key tlacitka a Bard tlacitka..

Genetické mutace:

zmény v genotypu lidského organismu, které maji
vliv na funkce a vlastnosti téla. Gen je specificka
uloZend jednotka dédi¢né informace. Geny dédime od
nasich biologickych rodi¢t. MiZeme si je pfedstavit
jako pismena, kterd v urcitém spojeni vytvateji véty
obsazZené v ndvodu. PouZitim stejné analogie mtiZeme



genetickou mutaci pfirovnat k pravopisné chybé
nebo ke stavu, kdy v ndvodu chybi ur¢ita ¢ést. Kazdy
¢lovék md néjaké zmény ve svych genech, stejné jako
v kazdé knize existuje urcity pocet pravopisnych
chyby. Vétsina z téchto mutaci nezptisobi velké
problémy, ale nékteré genetické mutace mohou
vyvolat problémy nebo rtizné nemoci. Napfiklad si
predstavte, Ze jste si koupili novou komodu a chcete
ji doma smontovat. V ndvodu na sestaveni mohou
byt né&jaké pravopisné chyby, které mizete ignorovat,
protoZe si bud poradit sami, nebo si zjistit jinde, jak
na to. Nicméné pokud ve vétdch budou chybét celd
slova nebo dokonce ¢ast ndvodu, tak nebudete védét,
Ze méte pouzit Sroubovdk, abyste jednotlivé dily
smontovali dohromady. Nebo nezjistite, Ze v krabici
jsou jesté zasuvky a budete komodu pouzivat jenom
jako knihovnu.

Onemocnéni parodontu:

premnozeni tkdné, kterd tvoii ddsné kolem zubti v
ustech. To je ¢asto nezddoucim ti¢inkem u pacientd,
kteff nemohou uzaviit tsta (z davodu hypotonie
nebo svalové slabosti), nebo u pacientt 1é¢enych
fenytoinem, 1ék slouZici k zmirnéni zachvata.

Goniometrie:
méfeni kloubového thlu, ktery ukazuje moZnosti a
rozsah pohybu koncetin.

Holter monitor:

zaFizeni, které se umistuje na pacienta a provadi zdpis
EKG po dobu 2 az 3 dnti. Toto zafizeni zaznamendva
elektrickou aktivitu srdce a pacient si zdroveri zapisuje
do deniku své aktivity v danych ¢asech a eventudlni
pfiznaky zaznamenané ve zméné elektrické aktivity.
Jakmile je Holter umistén na pacientovi, obvykle
miiZe jit domt a nemusi zlstdvat v ordinaci nebo v
nemocnici.
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Hypoplazie:

nedostatecné vyvinutf urcité ¢asti téla. Naptiklad,
hypoplazie stfedni ¢4sti obliceje je zplosténi oblasti
kolem nosu vzniklé v souvislosti s pouZzitim dychaci

masky.

Hypotonie:

tonus je termin oznacujici svalové napéti. Hypotonie
je sniZeni svalového napéti, kdy ¢4sti téla maji

vys$si hybnost neZ je obvyklé. Vyssi tonus se nazyva
hypertonie nebo spasticita a oznacuje ztuhlost
svalu. Svalovy tonus je néco jiného nez svalov4 sila
(hypotonické dité mtzZe mit ve svalech zbytkovou
silu), ale je Casto tézké poznat rozdil mezi svalovym

tonusem a svalovou silou u kojencti

Pfistroj pro asistované kaslani:

podporuje dobrou funkci plic simulovanim kasle;
naplniuji plice vzduchem (jako pti hlubokém nddechu)
anésledné je vzduch rychle z plic vysan (jako pii
nahlém vykasldvéani). Obvykle se tyto pfistroje
nastavuji na urcity cyklus. Nékdy se témto pfistrojim
fika také coughalators nebo jsou zndmi CoughAssist
znackou. Nékdy je potfeba urcity cas, aby si pacient
zvykl na tento pfistroj, ale po urcité dobé se citi
mnohem lépe.

Intrapulmonalni perkusni ventilace:

je forma respiracni terapie, pfi které specidlni piistroj
dodédvé do plic malé objemy vzduchu a tak uvoltiuje
sekrety a hleny usazené v dychacich cestdch a pacient
je miiZe vykasldvat nebo mohou byt odsavany.
Existujf rzné typy IPV pifistroji, nékteré jsou rucni,
jiné vypadaji jako vesta, kterd se nasadf na pacienta.

Jejunostomie (J-katetr):
typ katetru chirurgicky zavedeném pod kuzi do

nejnizsi ¢asti bficha nazvané jejunum, kterym se
podavié specidlni vyziva do tenkého stfeva
Magneticka rezonance (MR):

podrobny obraz struktury ¢ésti téla. MRI poskytuje
mnohem vice podrobnosti (to znamend, Ze ma
vy$si rozliseni), nez CT nebo rentgen. Navic, MR



nevyuZzivd zadny typ zéfeni. Je to velmi Géinné
vysetfeni obzvl4st mékkych tkdni, jako jsou mozek
a svaly, ale nen{ idedlnim ndstrojem pro vysetfeni
kosti. PouzZijeme-li analogii, MR mozku je jako divat
se pomoci programu “Satellite” na Google mapy.
Ten ndm ukdZe, kde se nachdzeji domy, ulice, parky
a jak by vypadaly napiiklad po nésledcich torndda,
ktery napachal mnoho skod. Kdybychom pouzili
magnetickou rezonanci (obraz mésta) neuvidime
jednotlivé mozkové butiky nebo nervy (lidé v
domech), ani nemtiZeme urdit funkci mozku (zjistit,
zda lidé dojdou do préce vcas, nebo je naopak velky
provoz. MRI ndm zobrazi jenom strukturu.

Maligni hypertermie:

alergickad reakce na nékteré typy anestézie (1éky
poddvané pted chirurgickym zdkrokem, aby usnuli a
necitili bolest). MtiZe to byt Zivot ohroZujici reakce,
ktera zptisobuje, Ze se télo pfili§ zahteje. Podobné
jako v8echny alergie se projevuji jenom u nékterych
pacientti, ale nékteré genetické mutace mohou zvysit
riziko maligni hypertermie.

Multidisciplinarni péce: :

spoluprdce zdravotnického persondlu z rtiznych
odbornosti v jednom spole¢ném tymu. Naptiklad,
kdyzZ neurolog, pneumolog, imunolog, fyzioterapeut,
dietolog atd. poskytuji péci jednomu pacientovi pro
zlepseni jeho zdravotniho stavu.

Multisystémoveé:

pokud jsou rtizné ¢asti téla postizené stejnou
chorobou, nebo kdyZ je monitoruje ¢ zkoumd
spole¢né jeden poskytovatel zdravotni péce.

Myometrie:
odborny ndzev pro méfeni svalové sily pomoci

specidlniho zafizeni, které mé¥i mnozstvi sily jednoho
svalu ¢i skupiny svalti.

Nasogastricka sonda (NG hadicka):
hadicka zavedend nosem do Zaludku k zajistén{
VYZivy.
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Fundoplikace de Nissen:
plastika Zaludku, kterd zabranuje tézkym refluxtim.
(GER).

Neinvazivni ventilace:

zptisob pomoci osobdm, které nemohou dychat

samy nebo dychaji $patné. Tento typ ventilaéni
(dychaci) podpory je neinvazivni metodou, ktera
misto tracheostomické trubice pouZziva dychaci
masku. MiiZe se pouzit jak v noci, tak i ve dne nebo
jen v priibéhu nemoci. Neinvazivni ventilace je ¢asto
upfednostnéna pfed invazivni ventilaci. Pozitivni tlak
v dychacich cestdch (PAP) je pfikladem neinvazivni
ventila¢ni techniky.

Ortéza:

uméld nebo mechanickd pomticka, jako dlaha,

aparét, korzet na podporu a oporu koncetin ¢i trupu.
Napfiklad fixa¢ni dlaha na kotnik muZe byt vyrobena
z jednoho kusu tvrdého plastu vytvarovaného podle
koncetiny a obvykle upevnénd suchym zipem. Lze ji
nosit pfes ponozku a v boté. Ortézy mohou pomoci
pfi chiizi ¢ sedu u déti s oslabenym svalstvem.

Oxymetrie:

méfeni obsahu kysliku v krvi.

Paliativni péce:

typ multidisciplindrni péce o lidi s vdZnymi
chorobami. Paliativni péce se 1isi od termindlni nebo
hospicové péce. Cilem paliativni péce je zlepsit
kvalitu Zivota téZce postizeného pacienta a jeho
rodiny snizenim dopad® onemocnéni.

PiKo monitorovani:

méfeni vrcholového vydechového pritoku - sily kasle,
coz je dillezité pti zjistovdni funkci plic a schopnost
vykaslavat sekrety (hleny z plic).

Polysomnografie (vySetfeni spanku):

zdznam zmén v lidském téle béhem spdnku. V
prubéhu vysetfeni se u spictho pacienta monitoruji
pomoci rtiznych test funkce plic, srdce, mozku spolu
s pohyby o¢f a svalti. DtleZité vysetfeni pro zjisténi
pricin dennf tnavy u osob s CMD.



Pozitivni pfetlak v dychacich cestach (PAP):

typ neinvazivni ventilace ptivodné urcené pro lidi

se spankovou apnoe, ale pouZzivd se také pro lidi s
nervosvalovym onemocnénim. Existuji dva typy
PAP: kontinudln{ ventilace pozitivnim pfetlakem

v dychacich cestach (CPAP) a bifazickd ventilace
pozitivnim pfetlakem (Bi-PAP). Jakmile jsou dychaci
cesty oteviené pomoci téchto pfistroju, pacient mtize
normdlné dychat.

Prognéza:
je ptedpokldadany vyvoj nemoci a nastinéni zmén,
které zasdhnou zivot postiZzeného i jeho rodiny.

Progrese:
proces vyvoje onemocnéni v pribéhu urcitého
¢asového obdobi.

Psychometrické testovani:

ndzev pro skupinu testt hodnotici schopnosti uen,
znalosti, chovéni, ndlady a osobnostni rysy. Nazyvaji
se také psychodiagnostické hodnoceni. Konkrétni
testy nejsou stejné pro kazdé dité. Méni se zdvisle

na véku nebo specifickych potteb, které je tieba
vyhodnotit.

Spirometrie — funkéni vySetieni plic (PFT):
vysetfeni, které mé¥i funkci plic, schopnost nadechu
a vydechu, vitdlni kapacitu plic a jak pumpuji kyslik
do krve.

Skoliéza:

abnormadlnf{ kifivka patefe, kterd mize byt zakfivena
do tvaru “C” nebo “S”. Toto zakfiveni je odlisné od
lordézy dolni ¢4sti zad (bederni oblast), pti které je
typické vystréené bficho dopfedu (bederni lordéza)
nebo zak¥iveni v horni ¢dsti zad (hrudni oblast), pfi
kterém vznikd hrb (hrudni kyféza). V p¥ipadé, kdy
se vyskytuje zdroven kyféza i skoli6za, nazyvdme to
kyfoskoliéza.i.
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Zachvaty:

nadmérnd vlna elektrické aktivity v mozku. Tento
nértist miiZe zistat pouze v jedné ¢asti mozku
(parcidlni / fokdlni zdchvaty) nebo se rozsiti do
celého mozku najednou (generalizovany zachvat).
Vzhledem k tomu, Ze mozek #idi celou nasi ¢innost,
zachvat se projevuje u kazdého jinak v zavislosti na
tom, ve které ¢4sti mozku zachvat vznikl. Néktei{
lidé mohou mit zdchvaty, p¥i kterych se tfese celé télo
nebo jen ruka ¢i noha. Jini lidé mohou mit zachvat,
pii kterych postiZzeny zird do prazdna nebo tento
stav je kombinovdn s abnormdlnimi pohyby dst, o¢f,
nebo rukou. Epilepsie je stav, pfi kterém pacient md
dva nebo vice zdchvatt bez zjevné p¥i¢iny. Pokud
pozorujete u vaseho ditéte potencidlni zdchvatové
aktivity, obratte se na oSetfujiciho 1ékafe. Vice
informaci o zachvatech a epilepsii, naleznete efa.org
nebo epilepsy.com.

Spankova apnoe:

abnormadlni zdstavy dychdni béhem spanku. Je
obvyklé, Ze ve spanku se dech zpomali, nékdy se v§ak
zpomali az piilis. Pokud md pacient dlouhé prestavky
mezi jednotlivymi dechy, v krvi vznikd oxid uhli¢ity.
V takovém pifpadé se do mozku nedostane dostatek
kysliku (hypoventilace). Spankovd apnoe je stresujici
pro télo. KdyZ nékdo trpi nelé¢enou chronickou
(dlouhodobou) hypoventilaci, mtiZe to vést az k
selhanf srdce nebo jinym potizim.

Spirometrie:

nejcastéjsi vysetteni funkci plic, spirometrie méf{
mnoZstvi vzduchu pfi vydechu a nadechu..
Subluxace:

¢astecné nebo tplné vykloubeni kosti. V. CMD, se to
nejcastéji projevuje u kycelnich kloubt.

Torticollis:

typ kréni kontraktury, ndsledkem které vznikd
zkrouceni krku, takZe hlava je naklonéna na jednu
stranu a ucho se pfibliZuji k rameni. Pokud mé dité
tortikolis, nemtiZe obracet hlavou z jedné strany na
druhou.



Ulnarni délka:

délka spodni ¢asti paze, od zdpésti k lokti, kterd mtize
byt pouzita k vypoctu vysky, kdyz nékdo nemiize
vzpiimené stat.

Kyselina valproova (VPA):

jeden z nejznaméjsich 1ékti antikonvulziv, nazyvén
také jako Depakote (pilulky / kapsle) a Depakene
(sirup).

Videofluoroscopie:

pouziti rentgenu k pozorovdni fluorescence latek pii
polykani potravin nebo tekutin pro testovani aspirace.
Tento test se také nazyva upravend studie barium
polykani..

Bila hmota:

kdyz se podivame pfimo na mozek, vidime, Ze ma
dvé rtizné barvy: bilou a Sedou. Bild hmota (bild ldtka)
je vnéjsi vrstva mozku a Sedd hmota tvofi vnitini
stranu mozku. Sed4 hmota se sklada z nervovych
bunék (kde vznikaji signdly) a bilda hmota je sloZena

z nervovych vldken (axont, ¢ésti spojujici nervy).
Axony jsou obalené do vrstvy zvané myelin, ktery
umoznuje rychlejsi pohyb signdlu. Myelin ddva této
¢asti mozku bily vzhled.

DODATEK D

Diagnostické ndstroje

Stanoveni diagnézy CMD zacind klinickou diagnézou.
To znamend, Ze oSetfujicf nebo odborny lékat ¢i
fyzioterapeut musi rozpoznat, Ze dand osoba ( dité,
dospivajici, dospély) md ptiznaky nebo prvotni symp-
tomy CMD: zacinajici svalova slabost, kontraktury,
potiZe s dychdnim nebo skoliéza. P¥i diagnéze CMD
hladina CK (kreatinkindzy) v krevnich testech maze
byt vysokd, ale také mtiZze byt v normé.

Pokud klinickd diagnéza potvrzuje ptiznaky néjakého
typu CMD, lékat by mél doporucit genetické testy
(krevni test), pokud je gen pro tento typ CMD zndm.
Napftiklad, pokud dité ma pevnou dolnf ¢asti patete,
pruzné prsty, zarudld licka, keloidnf jizvy, hrbolatou
kazi (hyperkeratdza pilaris), a kontraktury v lokti,
miiZe se jednat o myopatii kolagen 6 a provést pfimo
genetické testovani pro mutace COL6A1, COL6A2 a
COL6A3.

Pokud se lékat domnivd, Ze pacient ma CMD, ale
nerozpoznd druh, mtize doporucit svalovou nebo
kozni biopsii. KoZni biopsie mtiZze diagnostikovat
typy LAMA2 a COL6. (DG testovdni je k dispozici
pouze jako soucdst vyzkumné studie na University
of Iowa). Pro urcen{ jinych typtt CMD jsou nutné
svalové biopsie. Vzorek svalové tkdné je sledovédn
pod mikroskopem, kde se zkoumajf strukturaln{
zmény svalové tkdné (tzv. histopatologie) a pomoci
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specidlnich antigenti se zjistuje, jaké bilkoviny chybi
(imunohistochemie) a co zptsobuje CMD. V soucasné
dobé vétsina patologickych laboratofi maji p¥istup k
barveni na dystrofinu (Duchenne), merosin, a sar-
coglycans. COL6 barveni a dystroglycan barveni se
provadi na nékolika mélo laboratoiich ve Spojenych
statech americkych a nejsou soudésti svalové biopsie.
Pokud svalova biopsie ukazuje naprostou absenci
nebo sniZeni v dilezitém proteinu, ktery odpovidd
jednotlivym p¥iznakam, prechdzi se ke genetickému
testovani, které identifikuje danou mutaci (e), pokud
je to mozZné.

Mezi dalsi diagnostické metody patff EEG svalovy
ultrazvuk a svalovy MRI, ktery urci, které svaly jsou
postiZzené. Nékteré typy CMD jako SEPN1 souvisejici
myopatie, se vyznacujf postiZenim svalti na vnitfni
strané stehen, cozZ je velmi atypické pro jiné typy
svalové dystrofie. MRI mozku mftiZe stanovit diagné-
zu u dystroglycanopathie a typu LAMA2 souvisejici s
CMD sekunddrnimi symptomy a abnormalitami a bilé
hmoty.

Genetické testovani je koneénym potvrzenim diag-
nézy CMD. Je dtilezité, aby lidé postiZeni touto choro-
bou méli presné uréenou diagnézu, jelikoz jenom
genetické testy mohou s pfesnosti urcit, jaké mutace
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danou mutacf a zdvaznosti onemocnéni. V soucasné
dobé nebyly objeveny vSechny geny zptisobujici
CMD, ale vyzkum postupuje mnohem rychleji nez v
minulosti. Nadéje do budoucnosti je, Ze budou identi-
fikované vsechny geny, které zptisobuji CMD.

Kroky smérem k diagnostice typtt CMD

Klinicka diagnostika CMD?

/ T~

Ne Ano

T

Svalova biopsie Diagnostika CMD:
barveni na proteiny a hleddni zndmek

Kozni biopsie Diagnostika CMD:
pouze v ptipadé, kdy klinickd diag-
svalové dystrofie nostika potvrdi typy LAMA2 nebo
COLs.

/

Nedostatek bilkoviny stanoven
svalovou nebo kozni biopsii:
nasledujf genetické testy.

Geneticka diagnostika CMD:
toto bychom doporucovali
vSem pacientiim s CMD,
protoZe jediné tak Ize urcit,

ktery gen je postiZen. o
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Podékovani:

Tato ptirucka vznikla diky pomoci Anny Rutkowski, MD, pfedsedkyni Cure CMD. Uprava, ses-
taveni a editaci mély na starost Susan Sklaroff-Van Hook a Diane Smith-Hoban.

Dalsi odbornd pfispévky byly provedeny Meganne Leach, MSN, APRN, PNP-BC, Katy Meilleur,
PhD, CRNP National Institutes of Health, Thomas Sejersen, MD Karolinska Institutet,; Kate Bushby,
MD Newcastle University; Ching H. Wang Stanfordova univerzita; Carsten Bonnemann, MD, neuro-
muskuldrni a neurogenetické poruchy détské sekce, National Institutes of Health. Lékatské naklada-
telstvi a vydavatelstvi podporované velkoryse Mary T. Durkin, Diane True a Erin McGurk.

Fotografie pouzité v této pFirucce byly poskytnuty rodinami postizenych déti CMD. Rédi bychom
podékovali véem détem a rodindm, které souhlasily s uvefejnénim jejich fotografii.

Pokud méte néjaké ptipominky, dotazy ¢i dalsi pfipominky pro budoucdi revizi této pfirucky, obratte
se prosim na Cure CMD (info@curecmd.org) nebo e-mail Diane.Smith-Hoban@curecmd.org.
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