Duchennova Svalova dystrofie (DMD)

Co mizeme udlat pro naSe nemocné é&i a co uz nedokazeme

Rozhovor s profesorem Rudolfem Korinthenbergem,
prednostou C¥tské neurologie na Klinice pediatrie na Univerzi¥ ve Freiburgu (Némecko).

15. kezna 2006 pan Guenter Scheuerbratidigikani s prof. Korinthenbergemifuil nasledujici interwiev. Guenter Scheuer-
brandt mluvil s profersorem KorinthenbergeregevsSim o moznostech , které jsou dostupné&iodi [ékaam p&ujicim o dti s
DMD do doby, nez bude mozno nemodcitiéNasledujici text je zkracenou verzi nahranémhovoru. Text byl schvalen adire
byt poskytnut rodindm, které §gi o DMD pacienty a lidem, ktéjim pomahaji. Otazky jsou vyti&ty kurzivou, odpo¥di

latinkou
Klinické pokusy s prednisonem a cyclosporinem.

Mohli bychom zéit rozhovor na téma vasSich klinickych
pokusi se steroiednim hormonem a cyklosporinem, které
probihaji v Nmecku?

Duchennova svalova dystrofie je bohuzel nemocpkteliky
genetické ficing nelze dosud It. Proto je teba se vedle
hledani @inné terapie souigdit i na mozZnosti zmigmi
pribéhu nemoci. V sotasné dob mame k dispozici dva
piipravky prednison a deflazacort. Jsou to zatimjedi
znamé léky, které dokazfipést znatelné zlepSenitdm a
nasled# i rodictim.

UZzivani steroidnich hormdma bohuZzel vedlejSicinky.
Proto jsme spolmé s ostatnimi kolegyiiemysleli o tom, jak
zredukovat davkovani, ndglad podavat normalni davku v
pribéhu 10 drii a pak uzivaniigrusit ogt na 10 df,
abychom co nejvice omezili vedlejsiidky. Vyzkouseli
jsme tuto variantu ale ukazalo se, Zeky hormonu byly
mensi, nez kdyZ se prednison uzival kazdy den.

Dalsi ndpad byla kombinace steroidniho hormsoy
closporinem. Cyclosporin je l1ék, ktery redukuje mitoi
reakce. Ma odliSny mechanismus nez steroidni hormién
také vedlejsi &inky ale Ehem dlouhodobého uzivani jsou
ménre zavazné nezipuzivani steroidniho hormonu.

Tento klinicky pokus jsme zahajili gditkem roku 2004.
Ted’ mame 120 pacieint ktefi bud’ jeSt uzivaji 1éky nebo jiz
jejich oSeteni bylo ukokieno. Kazdy pacient podstoupil 15ti
meési¢ni 1&bu. Abychom mohli vysledky pokusu seriézn
zhodnotit, patebujeme 150 pacieitto znamena jeS30
pacient. Predpokladame, Ze je ziskdme v roce 2006,
abychom mohli tento pokus analyzovatgiikem roku 2008.

Vysledky o dincich cyklosporinu jethnemame k dis-
pozici, protoZe provadime pokus i s placebem, takie
pacienti ani my ¥dci nevime, ktery chlapec dostava cyclo-
sporin a placebo a ktery placebo se steroidnim boem
Ale miZzemetici, Ze pokus probiha velice digba Ze se
neobjevily Zadné zavazné vedlejsinky. Ze 120 pacierit
odesli jen 2, jeden proto, Ze ztratil schopnosizehve velice
kratké dol a druhy v dsledku cukrovky, ktera nebyla
prokazéna fed zahajenim pokusu.

Prednisone.

Profesor Victor Dubowitz b [écbé s prednizonem dava
prrednost normalnimu davkovani 0.75mg/kg/na den pa dob

10 dni a pak gerusit uzivani na dalSich 104#lniTo zname-
néa, Ze dti dostavaji jen polovinudzné davky. Mo by byt
preferovano toto davkovani nebo je lepsi podavanioo
bez peruseni?

Na tuto otdzku je obtizné odgot, protoze chybi spo-
lehlivé informace. Spote¢ s profesorem Reitterem v Main-
zu jsme se podileli na prvnémecké studii s prednisonem a
deflazacortem i normalnim dennim davkovani. Tehdy jsme
byli spokojeni s dlouhodobymtinkem ale za cenu vedlej-
Sich &inka.

Proto jsem sefpd rekolika lety rozhodl zkusit schéma
prof. Dubowitze - gfdavé davkovani. Vzdy jsem tento pro-
blém otevere s rodti zkonzultoval a spolaé jsme se roz-
hodli, jak pokr&ovat dal. NaSe zkuSenost byla takova, e p
stiidavém podavani se vyrazmmensi vedlejSidinky. Ale
bohuzel neméme Zadnou studii, ktera by toto prdkaza
Nicmérs se tim také zmensildébny &inek. To nas motivo-
valo zkusit gidat cyklosporin.

Do jednoho roku budeipravena rozsahla evropska
studie, ktera bude vedena profesorkou Kate BushHigw-
castlu a ktera by #ha dat odpowdi na tyto otazky: Co je
lepsi, prednizon nebo deflazacort? Jaké davkoedepsi
pro zmirrgéni vedlejSich &inkt - denni davkovani nebo
stiidavy rezim? Planuji se této evropské studigazthit se
svymi pacienty, hned, jak ukéime nasi studii.

V konzult&nich hodinach vysitluji rodi¢im prinosy i
zapory tohoto oS&ni, protozZe &kteti nechgji pristoupit na
podavani steroidniho hormonu. Oni tvrdi, Ze pokedosdy
nedokaZzi vyléit tuto nemoc, pak necjft riskovat vedlejsi
G¢inky. To musime akceptovat. Al€téina rodtu je pro
tento druh |&by. Dale s rodii konzultuji, zda podavat
hormon efektivs (kazdy den) nebo nastavitistavy rezim,
ktery by zajistil mén vedlejSich dinkt. Také je teti
moznost, i vzniku vaznych vedlejSichéinka prejit na
sttidavé davkovani. V séasné dob nabizime rodiam
individualni gistup. Prokazatelné informace o tom, ktery
zpasob je lepsi vSak dosud neexistuji.

Kreatin.

Pojdme se t& bavit o kreatinu, ktery spousta radisvym
détem podéava vieswdceni, Ze jednak pomaha a jednak
nema Zadné vedlejsfinky. Dokonce se objevily nazory, Ze
je mozné jej do jisté miry pouZzit misto steroidribononu.

O kreatinu se mluvi vice nez 10 let. Tvrzeni, Z&itgatin



mohl byt stej& Ucinny jako prednison a navic bez vedlejSich
(kinkd, neni spravné. Tato tvrzenid@mejsou doloZzena
Zadnymi daty. Nkolik studii, které owtovaly &inek kreati-

nu u svalovych nemoci prokazalo nepatrny efekto Bytidie
se provadly na dosplych lidech a u nich se napuikazalo,

Ze po 6 msicich uzivani se svalova sila (obzwaspazich)
zwétSila asi 0 5% az 15 % oprotiyodnimu stavu. Podobné
zkuSenosti maji i ve sportovnim lé&ktvi u dalkovych &zci
nebo vzgraci.

V ¢ervenci 2005 CINRG (Mezinarodni tym pro spoig
neurologicky vyzkum) pod vedenim profesorky Diany
Escolar ve Washingtonu publikoval vysledky studie s
kreatinem a glutaminem, ktery prokazatité pozitivni
efekty, nicmén pokus nebyl tak statisticky vyznamny. To
tedy miZze znamenat, Ze pozorované efekty uiedgth
déti, mohly byt nahodné. Vysledky této studie nejsou
preswdcive.

Z Belgie a Francie vime o studii , ve kteréchBapém
podavali kreatin a projevil se nepatrn§inek na svalovou
vykonnost.

Pokud se na tyto informace divate kritickyeddin,
spravr kreatin monohydrat, ma jistyiiek grinejmensim v
pribéhu pokusu a po té jéSasi 3 aZz 6 rsicl. Ale
zlepSeni metabolismu, kter&ie mit vliv na svalovou silu
nebo vytrvalost. Ale podle dostupnych tdapmizeme v
souwasné dobfici, Ze by kreatin mohl ovlivnit fibéh
nemoci. Nagiklad typicky giznak nemoci - ochabovani
svalstva se uzivanim kreatinu nezpomali. U predige to
jiné, tam pedpokladame, Ze seiih nemoci zpomaluje.

Koenzym Q10.

V souwasné dob probihaji nag v CINRG studie s koenzy-
mem Q10 a prednisonem. Tato studiéatav roce 2001 a
ted’ by mela skorit. Bylo oSeteno pouze 15 pacieht Dr.
Escolar ndm poskytla/pdkezné vysledky: zvyseni svalové
sily asi 0 6% v pib¢hu 6 n#sici.Dr. Escolar uvedla, ze
koenzym Q10 v kombinaci s prednisonem by mohl hréat
urcitou roli, ale také uvedla, Ze pro kafm& vyhodnoceni by
m¢la byt provedenadiSi studie a také, ze vysoké davky by
mohly zgsobit bolesti hlavy.

Podklady pro zhodnocenéiaka vitaminu Q, jakiikame
koenzymu Q10, jsou jeSmére dost&ujici nez u kreatinu. A
pokud prostudujete literaturu, je obtizné ziskatglmeé
podklady. Proto jsou vysledky studie z CINRG sknie
potiebné, ale jesthnemame konma data. Je to prvni studie
provedena s Q vitaminem na pacientech s DMD. Vita@i
jinak také nazyvany ubiquinone, je jeden z mnolbanvini,
které naSecto potebuje. Ma dva &inky. Na jedné stranje
dulezity pro dychaci soustavu, pro mitochondrie (ictiton-
drie je jakési dychaci a energetické centruriklyuzaji’uje
metabolismus a dychaniiky) Proto je jasné, Ze nedostatek
tohoto vitaminu riZe zpisobit neurologické ifiznaky, fe-
devSim ataxii (porucha koordinace). Ale pouzeipaxk
nedostatku, ne kdyZ je normalni dostatek vitamDruha
funkce, kterou tento vitamin oviiwje je jakasi "oxidéni
ochrana", podolihjako u vitaminu E. Vitamin E bylitie
doporwovan pro pacienty se svalovou dystrofii.

Vitamin Q by mozna mohl byt uZitey u DMD, protoze
nedostatek dystrofinu e zgisobitretz chemickych
reakci ve svalovych lilk&ch, které by nakonec mohly vést
az k poSkozeni svalu, ale nevintegg, ktery krok v
latkové vyngEng je ten dilezity. MoZn4 jsou zde patologické
oxidani reakce neboiptizeni zfisobené mitochondiremi a
vapnikem, které se mozné daji zpomalit vitamineneo
Q, ale to nebylo nikdy klinicky prokazano pro dysdie.

Vice informaci mame ze studii u Parkinsonovy neimiaty
uzivani vitaminu Q prokazalo ¢ité zmirréni degenerace v
mozku ale dalSimu postupu nemoci to nezabranilo.

U nemoci Fridreichova ataxieite uzivani vitaminu Q
zlepsit srdéni funkci. Tito pacienti maji kardiomyopatii
stejré jako u DMD ale z jinych @vodi. Tato srdéni poru-
cha se projevuje velmi brzy. 1 jsme 5 dti s touto diagno-
Zou a jiz 4 pacienti vegku od 7 do 9 let @i vazné srdeni
komplikace. Mame prvni Gdaje, Ze uzivani vitaminméZe
zpomalit vznik &chto komplikaci. V tomto kontextu firma
Santhera ve Svycarsku provadi v Evréginickou studi,
které se takédastnime. Uvidime, zda se svalova sila u
pacienti zlepsi.

Zda se, ze uzivani kreatinu a vitaminu Q n&éipme-
zené efekty, aleddecké podklady pro tato tvrzeni dosud
nejsou peswdcivé. Kreatin i vitamin Q jsouifrodni latky,
jejichz uzivani g normalni davkovani by nefto mit Zadné
vedlejSi @inky. Rodie si miZoufict: pras to nezkusit, kdyz
stejre nemame jinou moznost nadidnou pomoc? Ale tyto
piipravky opravdu nep#tk nejlevrgjSim. Obzvlast vitamin
Q je relativie drahy. ProtoZe neexistuji Zadn@p&dcivé
studie, nejsou tyto vitaminy hrazeny zdravotninjiye
ovnami. To pedstavuje pro rodiny dalSi vydaje. A proto je
tteba zvazit, zda by tyto penize ngyrbyt pouzity v zajmu
déti jinym zpisobem.

Zeleny ¢aj. Probihajici studie.

V nové publikaci profesora Urs Riilegga z Zenevygeleno,
Ze u "mdx mysi" se zlepSila svalova funkce az of50%
uzivani extraktu ze zelenétgje. Tento extrakt je k dispozici
v Japonsku nafiklad ve forng tabletek na prevenci rako-
viny. Nekdo by ndl udelat klinicky pokus s pacienty, ale
protoZe zelenyaj Ize snadno ziskagzko by se fedeslo
tomu, aby dti newdely, kdo dostane placebo a kdo doma
zelenycaj, proto by bylo &zké vysledky studie spravn
zhodnotit. Bylo navrZzeno tento pokuglatia potom jedno-
dusSe kontrolovat, jestlidi, které dostavaly zelerj jsou
na tom lépe nebo ne. Co si 0 tomto navrhu myslite?

Otewit takovy pokus je opravdu problematické. Musime si
uvédomit, Ze latky, o kterych mluvime, vitaminy, krieat
extrakt ze zelenéhimje, kdyZz budou mitdbec rgjaky efekt,
pak asi okolo 5 az 10 %. Togdasto procento, které
sledujeme i fi uzivani placeba.

Tyto substance setginou testuji na chlapcich, hned po
zjisténi diagndzy, to jest, kdyz jsou jéstelice mali. Ve
véku 3 aZz 4 roky dojde ke zlepSeni motorické funkaitus
Duchenne i bez jakékoliv terapie. Sarr@mge, Zze stanoveni
diagn6zy nevede k degeneraci svalstva ale nemaina
vlastni vyvoj. Ztrata sily a funkce je obvykle poagéna
rodinou az okolo 6. Az 7. roku dfe. Do té doby se dit



jeSe stéle vyviji.

V jakékoliv studii bez podavani placeba jedéaly nevi,
zda je zlepSeni u dte zpisobeno normalnim pbéhem
nemoci a vyvojem dite nebo samotnoudBou. Placebo je
opravdu pro takovéto pokusy nutné. Pokud by sthli@
ucklana se starSimi chlapggknime u chlapé véku 8 az 9
let je jiz svalova sila tak omezena, Ze f#geme pedpo-

kladat lepsSi z#tSeni sily nez 5 az 15 %, coZ je opravdu malé

zlepSeni.

DalSi prakticky problém je, Ze mnoho chliagdDMD ma
mnohem horsi zdravotni stav v 2imez v 1é¢, protoZe pes
zimu travi ¥tSinuc¢asu doma a v I1&tmaji vice pohybu s
prateli venku, kdy mzou zapojovat své svaly. Tuto
skute&nost potvrzuje $tSina rodéi. Proto, kdyZz zéneme
studii na jae, budeme mit vzdy pozitivni efekty.

Proto by bylo lepsi wtht kombinovanou studii se zele-
nym ¢aje a dalSimi substancemi zardyabychom mobhli
prokazat pozitivni efekty. Abychontedesli piticaje v
rodinach mimo pokus, je mozné dohodnout sdiqatiavidla.

V &tsi klinické pokusy

Jsou otexeny dalSi klinické studie s latkami: alburetol,
oxandrolone, L-arginine atd. Ale vysledkghto pokus,
které probihaji jak na mysich, tak lidech nejsgakni
vyznamné. Na konci zpravy o kazdém takovémto pgkusu
vZdy uvedeno, Ze jgeba provést dalsi studie.

Asi bych nEl vyswétlit, co je miréno tim, Ze jsou nutné dalsi
pokusy. To méa codat s metodamigchto pokud a takeé je

to z divodu, Ze patbujeme pro studie 15@tfla ne jen 20.
Prirozené procesy maji velkou préniivost. | proto ne
kazdé di¢ s DMD ma stejny pitbéh nemoci v witém wku.
Dalsi skuténosti, které ovliviuji vysledky pokus: kazdy
¢loveék si mize zlomit nohu, zima také ovhiuje svalovou
silu, psychicka odolnost - dise niiZe citit fyzicky dolse,

ale mize byt deprimovano tim, Ze jeho svalova sila neni
dostaténa.

Pokud je velice pro#nlivy prabéh onemocani u
jednotlivych pacierit, pak je také&Zké prokazat, ze zény,
ke kterym doSlo nejsou pouzépzenym vyvojem. Tyto
prirozené zminy je mozné redukovat, pokud se studie
zastni co nejvice paciant

Pro prokazéanidinki terapie, kdy je zstSeni sily opravdu
malé, musi byt Zazeno do studie mnoho paciéntkdyz
mal& studie prokaze velkyipos, jako nap s kreatinem,
neni to statisticky vyznamné, pak felta udlat opt studii s
2x az 3x ¥tSim pdtem pacient a mize se ukazat, Z&imky
jsou mnohem mensi nez seg@pokladalo. Ale tim setinek
nez\&tSi. Tento maly &inek bude pouze vice prokazatelny a

nebude otdzkou nahodyédinou pracujeme se substancemi,

jejichz &inek, pokud existuje, tak je velice maly a ngm
zmenit prabéh nemoci ani funkcgi schopnost ciize.
Dokonce i ve studii se steroidnimi hormonye¢brison,
deflazacort) na zékl&tostupnych klinickych dat se
prodlouZzila clize pouze o 2 roky. Musime se gitrge
skute&nosti, Ze zadné substance, dokonce i kdyZ nsggké
(einky, nedokazi prodlouzit vyrazrschopnost cire.

Kombinované terapie.

Stalo by za to, spojitdinky vice substanci, o kterych jsme
mluvili a z\etSit tak jejich @inky?

Ano, protoze vSechny tyto latky, o kterych jsme willu
steroidni hormony, kreatin monohydrat, vatamin @, at
pravdipodobré ovliviwuji riznécasti biologickych proces
A ziejme prav diky jejich kombinaci sedinek zwtSuje.
Ale bude #ejmé nemoZné toto ai¥ovat wdeckym pokusem,
protoze vzdy budete petbovat alespp150 pacient pro
kaZzdou kombinaci l&k Ale pokud se prokazalyinky u
jednotlivych substanci, pak jejich kombinace bstarmit
efekt.

Také v nasi studii dostanogkteti pacienti kreatin nebo
vitamin Q v kombinaci se steroidnimi hormony (prisdne
a cyklosporin). Tak abychom mohli oditl Géinky téchto
latek, nesmi dojit ke z&né v pribéhu studii. TakZe se nesmi
nic zait brat a nic pestat uzivat.

Diagnostika.

Ted’ bychom réli mluvit o diagnostickych metodéch.
Objevila se hova metoda Dr. Jana Schotena z Antdiena,
kterd dokéze najit delece a duplikace v dystronogenu.
Tato metoda mé oproti ostatnim tu vyhodu, Zéerbyt
nalezena delece a duplikace na jednom ze dvou ot
zomi u Zen, takZze/pnaSeky mizou byt diagnostikovany i v
rodinach, kde neni chyba v genu wttitodhalena. Tuto
metodu pouzivaji pro genetické rozbory DMD pacietn

v genetickych laboratéch ve Wurzburgu a jinde. (MLPA)
Problém u této metody je, Ze \@Siné pripadech neodhali
bodovou mutaci.

Ale tyto mutace mohou byt nalezeny s DGGBdoetv
Groningen v Holandsku (Dr. Annemarie van der Haut z
650 euro).

Pokud geneticky vysledek testu prokaziau mutaci v
¢tecim rdmci nebo ne, pak Ize’ity zda se jednd o Duchenne
nebo Becker svalovu dystrofii. Je pak biopsie re&sy

Vyvoj genetické diagnostiky za minuly rok je bezpgloy
jednim z dlezitych zlepSeni v @& o pacienty s DMD.
Mame vice genetickych moznosti. Nejde o tgitypouze
delece, relativéisnadno ale také najit bodové mutace, coz je
mnohem drazsi. My i naSi kolegové z USA jsme nizbeu
nalezeni mutace (zny), ktera perusicteci rdm je dosta-
jici k tomu, aby byla prokazana diagnéza DMD. Aolati i
pro wdecky vyzkum, kde je opravdu nutné spolehlingit
diagnozu.

Tato diagnéza je platna asi v 95 %ppdi, to jest, pokud
mame geneticky potvrzenou diagn6zu s posuttecino
ramce, pak mame 95 % jistotu, Ze je to Duchenne a n
Becker. A pokud to navic potvrdi i klinickéipnaky, které
se objevuji jiz ve 4 letech, pak jsme si diagnéjgstua neni
treba dlat svalovou biopsii.

Také spoléhdme na holandskou metodu DGGE.t&ene
kou analyzu z&name dlat na naSem odteni nebo ve
Wurzburgu. Pokud nenajdeme zadnou deleci, pak sdudo
vime se zdravotni pojidvnou pacienta, zda nam uhradi
genetické testy metodou DGGE v Holandsku za 650.eur
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Pokud pojisovna souhlasi, poSleme tam vzorek krve. Pokud
ale poji¥ovna nesouhlasi, jéeba udlat biopsii.

Zazraéni |&citelé a podobné ¥ci.

Pojdme si te&’ povidat o tom, co by ro¢k nendli délat.

Urcite by nendli jezdit do Kyeva s ditem na vySéeni, které
stoji 45 000 euro a pak platit kazdéhil poku dalSich 30
000 euro za lébu, jejiz @inky nejsou prokazatelné ckter
rodice se zajimaji o terapii magnetického pole.Totoge-n
mysl, protoZe v dystrofinovém genu neni zadnéa gz e
nemize reagovat s Zadnymi magnetickyarami. A jsou zde
dalSi nesmyslnési, kterym by se rodé n¥li vyhnout.

Ano, souhlasim s tebou. Ale je to dost komplikovdRédice
by meli byt velmi kriti¢ti ke zpravam nejizngjSich
terapeutickych nabidek, které tvrdi, Ze nemocdfylEo plati
pro vSechny metody i pro medicinské. O tom, coj4D
vime dolie od roku 1985. Od té doby probiha intenzivni
vyzkum genové terapie, exon skipping, dalSi sultstan
kterych jsme mluvili. Vysledkygchto vyzkumu se velice lisi
mezi Wdci v zemich intenzivniho vyzkumu jako jsou USA a
Velké Britanie, Francie, Holandskogiecko, Itélie a
Japonsko. Informace o tom, &@m nasi kolegové pracuji
mamecaste&né také z vaSich vyzkumnych zprav. A pro
v3echny lidi, kt& opravdu rozurgi tomuto procesu, kié
jsou mezinarodhiuznavani a jsou schopni odolatej@ym
diskusim na toto téma, je jasné, Ze lék nebo Opjtéeni
svalové dystrofie bohuzel zatim neni. Jestkdo tvrdi, Ze
ano, & to prokaze. Tytoitkazy nebyly nikdy pedlozeny.

Pokud by ¥dec v Kyevu nebo Pekingu neb&kde jinde
na s¥té opravdu ndl seridzni a spolehliva data, pak by o
tom ugité informoval na mezinarodnich kongresech a brénil
by si swij patent jako prioritu. Ale to se nestalo. A navic,
pokud byly vysledky pokustak dobré, jak prohlaSovali,
Sitilo by se to mezi rodinami jako lavina a bylo byt#éno
mnohem vice pacieint

Dostavam se do dalSi oblasti, kdy se musirgvzd
magnetickymi terapiemi nebo homeopatii, dokoncelsiv
starymi homeopatickymi metodami, které jsou zna¥ia o
vovany. Pokud zastanaidhto metod tvrdi, Ze cjf vic
porozungt patologii a patopsychologii a éfitvédecka fakta
tykajici se svalové dystrofie, znamena to ve shdsti, Ze
nechapou tyto&ci komplexrg.

Ale stale znova se objevujiipady, kdy rodiny nejen s
détmi, které maji neurologické onemagan, ale takéreba
rokovinu nebo jiné nevytételné nemoci, Ze se upinaji na
homeopatii, magnetoterpii a mnoho dalSich metastékby
"mohly" porgkud stabilizovat zdravotni stav jejickttdbez
strachu z injekci a v n&jil zlepSeni kvality Zivota. Ale
rodice by si n&li uvédomit, Ze to nema skutey vliv na
svalovou dystrofii.

Zadné pozitivni &inky nebyly prokazané. Ale na druhé
straré ani my nenmizeme prokazat, Ze neexistuji. A proto nic
nenamitame, pokud radi vyuZziji homeopatické nebo
piirodni terapie k standardni I&k&é péi. | z psychologic-
kého hlediska je dobré&fit, Ze ¢lovék mize alespih néco
ucklat. Obec# tato l&ba nema zadné vedlejsiirdky. Ale
nentlo by se to flis preharét, aby dit nebylo fetizené.

Zéasad# bych odmitl krevni terapii (opakovana vyna) a

podobné metody, protoZe poskozujgditnavic fisobi stres
i bolest, aniz by prokazalyjaky &inek. Taky by rodie
nentli zapominat, Ze za takovato a%eti zaplati nemalé
penize.

Lze pomoci?

Mluvili jsme o malych fedpokladanychdincich , o tom co
je povolené, protoze je to neSkodné. Ale édame opravdu
delat?

Myslim si, Ze, jednadc by nela byt jasna, a to je mé
poselstvi, kteréigdavam svym studei, na kurzech a
Skolenich a také |ékam: NeZijeme v dof kdy bychom
mohli tvrdit, Ze se ned&ibec nic dlat u svalové dystrofie,
obzvlast u Duchenna. Je pravda, Ze neumime tuto nemoc
vylécit. Ale jsme greswdceni, Ze nizeme dtem pomahat
vhodnym zfisobem.

Co je v naSich silach dldt? MiZzeme radit rodinam.
MuaZeme redukovat Uzkost, kterd v rodinach jézbme se
spojit a byt s nimi. NlZeme jim poméhatipieSeni social-
nich otazek, nasi pracovnici jim poradi, ukazi gestu, jak
je mozno Zivot s postizenym &iém lépe zvladat, kdyz
zistanou bez asistenta.

Fyzioterapie.
A co mizeme udat pro nemocné di?

V kazdém ¥ku miZzeme diky cuieni a fyzioterapii zlepSit
pruznost svdl Gmerné spolupréaci a schopnostemetiét
Muazeme také stabilizovat a zlepSit dychani starséthad
také mizeme zlepSit hybnost hrudniku. Nejsou to |€ky ale
terapie, které dokazi zmirnit postufizmaki nemoci.

Nejsou to léky ale terapie, které dokazi zmirnitikajici
symptomy a potize, které s sebou tato neniiv@gi.

Pomiicky.

Dilezity aspekt bezpochyby je , Ze pro kazétyexistuji pro
déti s DMD spravné poticky.

Je vyhodou, Ze Zijeme v z4padnich zemich, kdd&i li
muZzou tyto poniicky dovolit. KdyZ vidime ¢&ti z vychodu,
kde rodiny bojuji s finagnimi problémy, je naifklad
nemozné, aby dits touto diagnézou ziskalo elektricky
vozik, protoze neni nikdo, kdo by ho zaplatil. ykg se
naSelklovek, ktery by ziskal dost p&n, neni zde nikdo, kdo
by vozik opravil, proto pozbyva smyslu tam el. \yzi
posilat. KdyZ vidite tyto rozdily v kvaéitZzivota gchto diti ,
musite si ugdomit, Ze vSechny tytoéei, dostupnost el.
voziki, ortéz, dlah apod., dokazi zm& zlepSit kvalitu
Zivota €chto dti.

Ortopedické operace.

Ortopedické operace jsou tak#leFité. Kontraktury na
nohach vedou ke ztrathize. Nekdo operuje tyto kontrak-
tury v relativré nizkém ¥ku, okolo Sesti, sedmi let, ndp
klad profesor Forst u nas v Erlangengktéré dti se
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operaci boji a tak je roth oddaluji. K operaci dojde posd
ale je lepsi ji udat diive, nez dit prestane chodit, pak je
VétSi Sance, Ze zakrok tuto schopnost neomezi. \Wt#ibje
duleZité udrzovat schopnost stat pomoci pgodptojari)
nebo pomoci zvedaciho mechanismu el. voziku.

Kone&né se dostavame k operacim skolidz, jejichz vys-
kontraktur. Bi normalnim pébéhu Duchenna dochazi u
vétSiny pacieni okolo 17 a 20 let ke #keni patée, kvili
bolesti je nemoZné uZivat el. vozik, pacienti trdee nez
polovinu dne v posteli. To pacienty vyr&zommezuje v
moznosti jezdit ven a stykat se svyriafeli, vést aktivyysi
Zivot. Diky operaci skoliézy se stabilizuje péate neutitou
dobu a pacient fize dal ¥tSinucasu seé&. Proto je tato
operace tllezita i ze socialniho aspektu.

Doporiuje se tuto operaci provést, jakmile gig&ni
patée dosahne 30 stiip. Pokud je toto zakveni relativré
jeS€ malé, je operace kratsi, nééstresujici a vice ugpna
nez, kdyby se provéth az pozdji. Pokud se kapacita plic
dostane pod hranici 25% normalu, pak jiz neni mozné
operaci provést. Rodiny maji obvykle rokid pas na
rozhodnuti, zda operaci podstoupi.

Genetické poradenstvi.

Genetické poradenstvittbe gispet k tomu, Ze se onemoc-
néni v rodire dale neopakuje. Pokud by se provedly gene-
tické testy, jestli matka jef@nasSeka, pak se Ize dokonce
vyhnout tomu, Ze se ¢#& touto diagnézouioec v rodi
nenarodi.

Je to neob¥ejré dulezita skuténost , na kterou bychom
nikdy nengli zapominat a testy by se¢ty udélat v kazdé
roding, kde se jiz nemoc vyskytla. Duchennova svalova
dystrofie je @ddicné onemoceni. Ale ne vzdy se nemoc
objevi z této fciny. Vice nez 30 %ifjpadi jsou nové
mutace. Ale toto musi byt &gno, zda se jedna o novou
mutaci. To musi vzit do Gvahy kazdy.

ProtoZe neumime tuto nemoc ¥tgje nesmirg dilezita
prevence. Diky prevenci je moZné se vyvarovat taaby,se
v jedné rodi& narodilo vice &ti s touto diagn6zou. Proto je
tak dilezité wasné stanoveni diagndzy nez sefedozhod-
nou mit dalSi d& Také bychom ne#hi zapominat, Ze tato
nemoc je ddi¢cna po Zenske linii a tak seigou vedle matky
prenaSéky a nemocného syna naroditévdata, ktera budou
také genasSeky. To plati i pro sestry nemocnych chlapc
sestry z mainy strany a pravgpodobrE i pro babéciny ses-
try a dalSi generace.

Mnoho Zen pak je v takovych rodinadlempaSekami.
Pokud tyto Zeny&di o svych rizicich, jeréba aby se rodina
poradila. Sodasné moznosti prenatalni diagnostiky umozni
prenasékam mit zdravé syny. Ale musi byt provedeny
prenatalni genetické testy a kigmc nezbytnosti provést
preruSenidhotenstvi. Ale to je pouze na rozhodnuti #ddi
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Je také dlezité, aby pedi#t nebo rodinni |€ka vys\etlili
rodindm pripadné riziko pro matku.

Ano, je povinnosti pediaty ktefi znaji jednotlivé rodiny, aby
vyswtlili d asledky jejich rozhodnuti a informovali rodiny o
viem z hlediska genetiky. Lék#sou zodpowdni a také
povinni, zajistit rodig specialistu, genetika, aby informoval
nejblizsi rodinu 0 moZzném nebezpero je povinnosti
kazdého specialisty, ktery se o tyto rodiny stara.

Penize na vyzkum.

Jako posledni téma tohoto rozhovoru bych rad diskalto
prani mnoha rodiiz, ktei shroma#'uji penize na vyzkum a
dovolte mi uvéstigklad: V listopadu laského roku rij
pritel Dr. Klaus Klar, prakticky lIékav Achernu (malé #sto
v blizkosti Baden-Badenu) jeder‘@erecitovat zpawiti
Schillerovi balady ped 200 poslucha. VyieZzek véera 3700
euro, byl ¥novéan doktorce Judith van Deutekom v Leidenu v
Holandsku na vyzkum metody "exon skipping" My aey
Ze vyzkum tam bude stat dalSich 800 000 euro. D&kio a
dalSi lidé si nizou myslet, Ze je to jen kapka viimkterou
prispeji na vyzkum. Prosinfekrete na konci tohotosilezi-
tého rozhovoru, zZe jejich Usili neni zhyté.

Vyzkum je nakladny hlavhproto, Ze pdebuje ¥dce a
jejich asistenty na dlouhou dobu. To neni otazlednyich
nastrof ale hlavi plati pro asistenty, studenty, absolventy,
kteri studuji a pracuji velmi usilo¥rod rdna do vera.
Newenuji se pouze vyzkumu ale musi saavat i svému
zangstnani na plny Uvazek. Na univeizibmutikame
financovani zeit zdroji. Krom¢ toho zkouSime ziskavat
penize na vyzkum ze statnich féra specialnich dotaci.

Byli jsme pordrné Usgsni i ziskani prosedki na
studii s cyklosporinem odémecké organizace ragi Aktion
Benni a spol., odédmecké organizace AMD a spofesti
Novartis. Z véejnych prostedki, které jsme obdrzeli ze
Spolkového ministerstva pr@édu a vyzkum, bychom nebyli
schopni tento vyzkum uskuteit. Poteby vyzkumu se velice
¢asto financuji z vice zdnij

Nemizeme pedpokladat, Ze najednou ziskame 500 000
euro od &jaké spolénosti nebo jiného zdroje. VZdy davame
penize na vyzkum dohromady z vice zdrdjlusime déat
dohromady vice malych daod rtiznych skupin, soukro-
mych spolénosti¢i asociaci, a tak ziskame pethné pros-
tredky. Aktion Benni a spol. ukazala, Ze to tak oprav
funguje. Prosim Vas, pokfajme v této cest

Mnohokrat @kuji pane profesore Korinthenbergu, také
jménem mnoha rodin, nejen ¥riecku, které pé¢buiji tyto
podrobné informace, aby mohli poméhat svyteh tim
nejlepSim zfisobem.

Rodiny, které&sjilostavat pravidetn
zpravy z vyzkumu , mohou emailem
zazadat Dr. Scheuerbrandta

PreloZili a mirré upravili proc¢eské rodiny a pacienty: Pavlina Petraskova, MixoSkaichlik



