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Zlaty standard péce
o pacienty s DMD/BMD

Vénovani
Tato kniha je vénovdna viem lidem, ktefi neztratili nadéji.
Podékovani

Dékujeme viem, bez nichz by tato publikace nemohla vzniknout. Podékovdani patfi viem
obornikOm i rodicdm, ktefi nezistné pomdhaji détem se svalovou dystrofii Duchen-
ne/Becker. Konkrétné pani doc. MUDr. Milusi Havlové, CSc. za jeji celoZivotni odbornou
peci o dystrofické pacient, MUDr. Pefru Vondrackovi, ktery mél odvahu odborné zastitit
Parent Project. Za cenné konzultace dékujeme MGr. Helené Chladové, klinické psycho-
loZce, kterd se vénuje détem s cystickou fibrézou. Dékujeme zakladatelce hnuti Parent
Project pani Patricii Furlong za to, Ze svij boj nikdy nevzdala. Kniha by nemohla vzniknout

bez dobrovolné prdce rodict ze sdruzeni Parent Project.

Publikace byla vydana diky dotaci Ministerstva zdravotnictvi v rdmci
Programu podpory veiejné Ucelnych aktivit obéanskych sdruzeni.

DUvodem k napséni a vyddni této odborné publikace bylo preddni dilezitych informaci
rodicOm a viem, ktefi o déti s DMD/BMD pecuiji. Diky nékolikaleté spoluprdci rodict a od-
bornik¥ z CR i zahrani&i se podaiilo ziskat tolik potfebné informace.

Svalovd dystrofie Duchenne/Becker je genetické onemocnéni , které svoji pricinou i proje-
vy zasahuje do vice obord mediciny. Ovliviiuje nejen fyzickou ale i psychickou strdnku zi-
vota. Z tohoto divodu je také celd publikace rozdélena do kapitol, ve kterych se na
DMD/BMD nahlizi z pohledu mnoha specialistd — neurologU, genetikd, fyzioterapeutd, kli-
nickych psychologl a v neposledni fadé i rodicd samotnych.

Vérfime , Ze nové poznatky z oblasti specializované péce a vyzkumu nejen zkvalitni Zivot
pacientU ale prinesou i tolik potfebnou nadéji do Zivota détiirodicu.

e WL

Ing. Pavlina Petraskova
predseda sdruzeni
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1. Pohled neurologu

1.1. Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD
MUDr. Petr Vondrdacek, Ph.D.

Uvod

Neuromuskuldrni choroby jsou vysoce zAvaznd onemocnéni predstavujici nejen problém
medicinsky, ale i spoleCensky a eticky. Odhaduje se, ze kazdy ffitisici Clovék je postizen
vdzinou formou nékteré z téchto nemoci, kterd ve svych dusledcich vede k invalidizaci
postizeného jedince a predcasnému Umrti. Do osmdesdtych let nebylo zndmo témér nic o
jejich patogenezi. Postupné byly identifikovany jednotlivé geny, jejichz abnormdini expre-
se v dusledku genové mutace je zodpovédnd za rozvoj onemocnéni. LéCba téchto ne-
moci naddle zUstdvd hudbou budoucnosti, velké nadéje jsou vkldddany zejména do terapii
genovych a bunécnych.

Duchenneova a Beckerova svalovd dystrofie (DMD/BMD) jsou na X chromozom vdazand
recesivné dédicnd onemocnéni zpUsobend mutacemi v genu, ktery kdéduje protein
dystrofin. Incidence t&€chto onemocnéni je vysokd (u DMD 1 prfipad na 3500 narozenych
chlapcd, u BMD 1 piipad na 17000 narozenych chlapct). Onemocnéni se klinicky mani-
festuje u chlapcu, zatimco divky mohou figurovat jako asymptomatické prenasecky, které
obvykle nemaji vibec zddné, nebo jen minimdini potize.

.l.‘.- J.I .. ..r ] il

Duchenneova svalovd dystrofie (DMD) je tézkd progredujici
choroba, poprvé popsand Duchennem v roce 1868 (obr.1),
P ) "8 charakterizovand destrukci  svalovych vidken vedouci k
Sty L } invalidité a predcasnému Umrti. Klinické projevy onemocnéni
B - # se obvykle objevuji kolem tretiho az Ctvrtého roku Zivota. Jako
prvni se zpravidla projevi poruchy chize, akcentované
zejména pfi chlzi do schodu, ddle problémy pfi vstavani z
podlahy, neschopnost skdkat &i abnormdini béh. Chlze je
nestabilni, kolébavd, s bederni hyperlorddzou a s tendenci na-
Slapovat na Spicky pri kontrakture Achillovy Slachy. Dominuje
proximdini svalovd slabost pdnevniho svalstva a kvadricepsu.
Ndpadnd je pseudohypertrofie lytek zpUsobend ndhradou
aktivni svalové hmoty tukovym vazivem (obr.2). Po nékolikale-
tém obdobi relativni stabilizace dochdzi obvykle po 10. roce
véku k dekompenzaci a svalovd slabost se rozsifuje i na horni
koncetiny, Sijové a dychaci svaly. Priblizné ve ffindcti letech
jsou postizeni chlapci upoutdni na invalidni vozik. Pozdéji jsou
Obrézek 1. zcela upoutdni na 10zko a Casto také atakovdni respiracnimi
Guillaume-Benjamin Duchenne infekty v dUsledku postizeni interkostdinich dychacich svald.
de Boulogne, 1868 Hlavnim problémem v pozdéjsim stddiu choroby je progreduijici
dechovd nedostatecnost s nutnosti umélé plicni ventilace.

Pacienti se v prOméru dozZivaji pétadvaceti az tficeti let véku. Diky kvalitni multioborové
Iékarské péci a umélé plicni ventilaci prezivaji dnes DMD pacienti v priméru o 10 let déle
nez tomu bylo v minulosti, kdy obvykle umirali pred 20. rokem Zivota.
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Beckerova svalovd dystrofie (BMD) je mirnéjsi alelickou formou tohoto onemocnéni s po-
malejsim pribéhem a delsim prezitim pacientd. Fenotyp zahrnuje velice Siroké spektrum
postizeni od velmi mirného, kdy jsou pacienti cely Zivot oSetfovdni pouze ambulantné, az
po postizeni s pribéhem podobnym DMD. Klinické pfiznaky u BMD pacientyd se zpravidla
objevuji az po pdtém roce véku a pacienti jsou ambulantné osetfovdani v priméru do 16
let. Postizeni srdecniho svalu je castéjsi u pacientd s BMD (1. Nejmiméjsi formy BMD jsou
charakterizovdny pouze svalovymi bolestmi, kfeCemi, pfipadné pouze myoglobinurii po
svalové prdci@,

Prehled problematiky

Prestoze UCinnd terapie DMD/BMD ani ostatnich svalovych dystrofii zatim neexistuje, potvr-
zeni diagnézy na molekuldrné genetické Urovni md pro pacienta a jeho rodinu nékolik
dulezitych konsekvenct:

1) Pacient je usetfen zbytecné medikace, kterd ho nékdy mize i poskodit.

2) Stanoveni pravdépodobné progndzy vyvoje klinického stavu do budoucna.

3) Genetické poradenstvi pro celou rodinu véetné prenatdini a pripadné i pre-
implantacni genetické diagnostiky.

4) Eliminace rizika maligni hypertermie pfi operacich v celkové anestezii.

5) Zd&sadni predpoklad pro farmakologickou i genovou terapii v blizké budouc-
nosti — na tu je zaméren obrovsky vyzkumny potencidl zejména v USA, Japon-
sku a zdpadoevropskych centrech.

Od doby, kdy byla objasnéna funkce dystrofinu ve svalu a identifikovdn geneticky defekt,
vedouci k jeji poruse, bylo na celém svété vynalozeno enormni Usili s cilem najit feSeni to-
hoto problému. Terapie DMD/BMD je obrovskou vyzvou pro genetiky, molekularni biology,
fyziology, farmakology, pediatry a neurology. Medicinské a socioekonomické duUsledky
tohoto Castého a devastujiciho onemocnéni jsou natolik zadvaziné, ze snaha vyvinout UCin-
nou léCbu, kterou by bylo mozno v praxi aplikovat pacientovi jesté pred vyraznéjsi klinic-
kou manifestaci svalového postizeni, musi byt jednoznacnou prioritou pro odbornou verej-
nost i celou spolecnost.

Hlavnim problémem je obrovskd velikost dystrofinového genu — nejvétsino ze viech 30 000
genu, které kdduii tvorbu bilkovin v lidském organizmu, ktery je tak casto zasazen rdznymi
typy mutaci v mnoha moznych lokalizacich. Tyto mutace potom vedou k poruse tvorby
dystrofinu — bilkoviny nezbytné pro vytvoreni stabilni struktury svalového vidkna. Velikost a
komplexni struktura dystrofinového genu, stejné jako slozité procesy, kterd vedou k jeho
expresi do genového produktu dystrofinu, predstavuiji zatim problém pro dnesni moleku-

I&drné genetickeé technologie.

| pfes mimorddné intenzivni vyzkum v mnoha 3pickovych svétovych centrech a vynaloze-
né obrovské financni prostfedky, neni v tuto chvili nikde na svété k dispozici Ucinnd tera-
peutickd metoda, kterd by byla prakticky aplikovatelnd u pacienta a prokazatelné zna-
menala feSeni tohoto problému. Svétovy vyzkum viak jiz presto dosdhnul skvélych parcidl-
nich Uspéchl a vytyCil fadu cest, po kterych se soubé&iné postupuje ddle a postupné se
odstranuji problémy technického charakteru, které zatim neumoznuji praktickou aplikaci u
Clovéka. Aktudiné probihd fada studii na zvifecich modelech i u lidskych pacientd a san-
ce na zavedeni UCinné 1éCebné metody do klinické praxe v horizontu 5-10 let je velmi re-
Alnd. Nasim spoleCnym cilem je, aby metody konvencni i genové terapie byly k dispozici v
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klinické praxi do té doby, nez se u nasich pacienty, ktefi jsou dnes v kojeneckém nebo

batolecim véku, rozvine vyraznéjsi svalové postizeni.

Dosazeni tohoto cile je sloZity proces, ktery ma fii faze:

1)

2)

3)

Faze symptomatické terapie, ve které se nachdzime nyni, kdy nemuizeme
chorobu Ié¢it, ale mUzeme udélat fadu praktickych krokd pro zpomaleni jeji-
ho prlbéhu a prevenci situaci, které by mohly vést k akutnimu poskozeni sva-
IO na terénu chronicky probihajiciho onemocnéni. Praktickym ,manudlem®
pro péci o pacienty s DMD/BMD v tomto obdobi, by mél byt ,,Zlaty standard"”,
ktery bude podrobné definovdn v dalsich kapitoldch.

Faze modifikujici terapie, kterd sice také nefesi pricinu onemocnéni, ale mize
ho vyznamné zpomalit, stabilizovat a preklenout tak obdobi do zavedeni
kauzdini terapie. Tyto prepardty vykazuji UCinnost v experimentdinich studiich,
nejsou vsak zatim k dispozici pro klinické pouZiti u DMD/BMD pacientd. Jednd
se zejména o prepardty na bdzi upregulace utrophinu, inhibice myostatinu,
ovlivnéni posttranskripénich kontrolnich mechanizmd u bodovych mutaci
(PTC124), rGstové faktory (IGF-1) a dalsi. V této fazi bude zfejmé jiz také mozno
vyuZzit nékteré molekuldrné genetické postupy, zejména exon-skipping indu-
kovany antisense oligonukleotidy (,preskoceni nékterych kritickych Usekl
dystrofinového genu, nesoucich vadnou genetickou informaci, umoziujici
tvorbu alespon castecné funk&niho dystrofinu a tim zmirnéni tézkého klinické-
ho postizeni DMD na Uroven odpovidajici leh&i Beckeroveé formé).

Faze kauzdlni terapie, eliminujici skutecnou pfic¢inu onemocnéni — mutaci v
dystrofinovém genu. Nejperspektivnéjsi se jevi metoda prenosu funk&nich mini
a mikro dystrofin0 prostfednictvim rekombinantnich adeno-asociovanych vi-
rovych vektord (rAAV). Dalsimi moznostmi jsou plazmidové vektory a chime-
rické oligonukleotidy. Tyto metody by mély vést k tvorbé& plné funkcniho
dystrofinu a tim teoreticky k Uplnému uzdraveni pacienta. Kromé uvedenych
genovych manipulaci jsou ve hre jesté metody bunécné terapie, zejména
transplantace myoblastd (kultivovanych zdrodecnych svalovych bunék) a
ddle transplantace geneticky modifikovanych kmenovych bunék. Podrobné
informace o vyvoji téchto modernich technologii pfesahuji rdmec tohoto sdé-
leni a z&jemci je najdou v odbornych publikacich a na webovych strdnkdch
prislusnych vyzkumnych instituci.

AT
=

Postizeni dolnich koncetin u pacienta s DMD.
Atrofie stehennich sval¥ kontrastuje
s pseudohypertrofiemi lytek.

U vzacnéjsich onemocnéni jako je DMD/BMD ma velky
vyznam vytvoreni klinickych registr0 fungujicich v za-
bezpeceném internetovém prostredi podobné jako
napr. internetové bankovnictvi. Tyto registry obsahujici
fenotypovy a genotypovy profil jednotlivych pacient(
jsou podminkou pro mezindrodni multicentrické klinic-
ké studie, zamérené na vyzkum a vyvoj novych IéCiv a
léCebnych strategii na tato zdvaind geneticky
podminénd onemocnéni. Zarazeni DMD/BMD pacien-
ta do registru mda pro néj vyznam a vyhodu v tom, Ze
pfi nalezeni moznosti 1€Cby v budoucnosti bude spe-
cialistbm ihned zfejmé ktery pacient je vhodny pro
konkrétni léCebnou metodu.
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Nasi databdzi je mozno nalézt na webové adrese: http://dystrofie.registry.cz a dalsi infor-
mace vcetné pokynl pro zafazeni pacienta do registru na webovych strdnkdch ceského
sdruzeni Parent Projectu: hitp://www.parentproject.cz

A Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD

Definice

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD je soubor praktickych doporuceni pro paci-
enty, jejich pribuzné i osefttujici I€kare. Zahrnuje celkovy management specifické péce o
pacienta s touto diagndzou, ktery je vysledkem mezindrodnino konsenzu odbornikd na
uvedenou problematiku, tak jak byl publikovéan v odbornych publikacich a prezentovdn
na odbornych kongresech a serioznich webovych strankdach. Je jasné, ze tento materidl
nemUze byt zcela vycerpdvajici a nemusi byt v souladu s ndzory viech odborniky, ktefi se
problematikou svalovych dystrofii zabyvaiji. Jednd se pouze o nezdvaznd doporuceni, kte-
rd maji pacientim a lidem, ktefi se o né staraji, usnadnit orientaci v z&plavé informaci o
DMD/BMD. Autor nenese pravni odpovédnost za pripadné skody, vzniklé vyuzitim téchto
informaci a doporuceni.

Farmakoterapie

V raciondlni symptomatické medikamentozni terapii DMD/BMD je mozno pouZit dvé sku-
piny prepardty:

Kortikosteroidy — hormony kiry nadledvin, které maji silné protizanétlivé Ucinky (prednison,
prednisolon, deflazacort — v n&kterych zemich véetné CR neni deflazacort registrovdn).
Tlumi sekunddrni projevy zdnétu v postizenych svalech a mohou stabilizovat bunécné
membrdny svalovych vidken. Presny mechanizmus U¢inku kortikoidd u pacientd s DMD
viak neni zndm. Rozsdhld meta-analyza publikovanych studii @), prokazuje kratkodoby
efekt steroidni medikace na zlepseni svalové sily pacientd s DMD v ¢asovém horizontu 6

mésicl az 2 let. Neni viak zcela jisté zda ma také vliv na dlouhodoby pribéh a celkovou
prognézu onemocnéni.

Dlouhodobéjsi medikace navic mUze vyvolat zadvainé nezddouci UCinky (ndrist télesné
hmotnosti, snizeni pfirozené imunity, zhorsené hojeni ran, poruchy rstu a tvorby kosti s rizi-
kem patologickych zlomenin a opozdéni télesného rdstu, rozvoj diabetu, katarakty — Se-
dého zdkalu ocni Cocky, Zalideéni problémy az viedovd choroba Zaludku a dvandctniku
s rizikem krvdceni do gastrointestindinino apardtu, psychické zmény a dalsi). Kortikosteroi-
dy navic zpUsobuji charakteristickou redistribuci podkozniho tuku zejména v oblasti oblice-
je a Sije, coz zpUsobuje typicky mésickovity oblic¢ej. Spektrum moznych nezddoucich UEin-
kU se mimé Iisi u jednotlivych preparatl, napt. deflazacort (neni registrovan v CR) zpUsobu-
je mensi ndrbst télesné hmotnosti, ale vyssi riziko vzniku katarakty. Nejvhodnéjsi ddavka
prednisonu se jevi 0, 75 mg/kg/den. Je nutno si uvédomit, ze kortikosteroidy mohou byt u
nékterych DMD pacient( zcela bez efektu. U pacientd s BMD by tyto prepardty byly ziej-
meé nevyznamnym pfinosem.

Z&sady raciondini medikace kortikosteroidy u DMD byly definovdny na 124. workshopu
European Neuromuscular Centre (ENMC) v nizozemském Naardenu v dubnu 2004 4. Bylo
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zde konstatovdno, Ze medikaci kortikosteroidy je mozno povazovat za soucdst ,zlatého
standardu" péce o pacienty s DMD. Chlapci IéCeni kortikosteroidy budou pravdépodob-
né déle chodit, budou mit lepsi funkci plic a mensi dechové obtize, mohou se spiSe vy-
hnout nutnosti operace pdatefe a mohou mit lepsi funkci srdce. To vie oviem za cenu vyse
uvedenych potencidiné zavainych nezddoucich UcCinkd, které je ale mozino Cdstecné
eliminovat Upravou ddvkovaciho schématu a pohybového rezimu. Byl vypracovdn jed-
notny protokol sledovdani nezddoucich UCink( steroidni medikace. Workshop konstatoval
také nutnost mezindrodnich multicentrickych studii, srovndvaijicich podle jednotnych pro-
tokolU efektivitu a nezddouci UCinky riznych dévkovacich rezimd ©),

Prakticka doporuéeni pro kortikosteroidni medikaci:

e Nasazeni kortikosteroidd neni mozno doporucit pausdlné. U kazdého pacienta
je nutno individudiné zvdzit pomér mozného prinosu a rizik! To stejné plati také o
volbé vhodné davky a ddvkovaciho schématu. Medikaci indikuje specialista —
détsky neurolog.

e Kdy uvazovat o nasazeni medikace?

= Kdyz uZ pacient jevi urcité zndmky svalové slabosti, ale pfitom je jesté
schopen samostatné bezproblémové chize. Tento stav obvykle nastdva
kolem 6. az 9. roku véku. V pozdéjsim obdobi, kdy dochdzi k vyraznéjsi
manifestaci svalové slabosti, nebo je pacient jiz imobilizovan, Ize oCekdvat
mensi efekt, ale jesté dostatecny napf. pro zlepseni funkeni kapacity plic.

e Kdy uvazovat o preruseni nebo ukonceni medikace?

=V pripadé vazinéjsino infek&nino onemocnéni (oslabeni imunity). Napfiklad
plané nestovice mohou mit u pacienta na steroidni medikaci tézky pro-
béh — je vhodné konzultovat se specialistou na détské infekéni choroby.

» V piipadé rozvoje vyraznéjsich nezddoucich UCinkd, popsanych vyse, na-
priklad Zaludecnich problémU, bolesti bricha, pfitomnosti krve ve stolici
apod.

= Pokud se bude svalova slabost jasné zhorSovat i pfi medikaci kortikosteroi-
dy.

e Pro nékteré pacienty mize byt medikace kortikosteroidy prinosem jesté mnoho
let po ztrdté jejich samostatné pohyblivosti.

Které prepardty jsou k dispozici v Ceské republice?

e Prednison 5 mg a 20 mg tbl.
e Medrol (methylprednisolon) 4 mg, 16 mg, 32 mg, 100 mg tbl.

Jakd je vhodnd ddvka a davkovaci schéma?

e Doporucend davka prednisonu je 0, 75 mg/kg/den (= 0, 9 mg deflazaco-
tu)

e Ucinek 5 mg prednisonu = 4 mg methylprednisolonu

e To znamend napf. u 40 kg vaziciho pacienta 30 mg prednisonu nebo 24
mg methylprednisolonu (Medrolu) v 1 ranni ddvce.
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Kazdy den v 1 ranni ddvce (nejucinnéjsi schéma, ale nejvice nezddoucich
UCinky). Jiné alternativy jsou napiiklad:

Kazdy 2.den v 1 ranni ddvce (doporuc¢ovdno pro méné nezddoucich
Ucinky, ale efekt mOze byt nizsi).

10 dni medikace a dalsich 10 dni vysazeni medikace.

Viedni dny medikace a na sobotu a nedéli vysazeni medikace.

Jakd jsou nutnd dalsi opatreni?

Pacienti uZivajici kortikosteroidy by méli uzivat soucasné (ve dnech, kdy
uzivaji Prednison nebo Medrol) chlorid draselny (kalium chloratum), napfi-
klad KCI 1 tbl. RGno. Jednd se o suplementaci drasliku, jehoz zvysené vylu-
covani ledvinami kortikosteroidy zpUsobuiji. Ddle by méli v téchto dnech
uzZivat prepardt ze skupiny H2 blokdator(, ktery chrdani zaludeéni sliznici pred
poskozenim. Jednd se napriklad o Ranisan (nebo jiny podobny prepardt)
v ddvce 2 az 1 tbl vecer.

Pacienti na steroidni medikaci by neméli soucasné uzivat jiné prepardty,
které mohou rovnéz iritovat zaludecni sliznici, zejména nesteroidni analge-
tika antfiflogistika (NSA), jako je kyselina acetylsalicylova (Aspirin, Acylpy-
rin), ibuprofen (Brufen, Nurofen, lbalgin) a dalsi. Pfi horeCnatych stavech
jsou vhodnéjsi prepardty na bdzi paracetamolu (Paralen, Panadol).
Dlouhodobd medikace kortikosteroidy nesmi byt ukoncena ndhle, ale po-
stupnym snizovanim ddvek v pribéhu nékolika tydnd az mésicu.
Doporucluje se, aby pacienti na steroidni medikaci nebo jejich opatrovni-
ci, nosili se svymi osobnimi doklady karticku oznamujici tuto skutecnost, tak
aby napfriklad pfi nehodé v terénu, byl zasahuijici Iékar na toto upozornén
(obr. 3).

Dlouhodobd steroidni medikace vyzaduje sledovdani nékterych laborator-
nich parametrd pro véasné odhaleni moznych nez&doucich UEinkd. Pri-
blizn& kazdé 3 mésice by mély byt provedeny krevni testy — krevni obraz a
z&kladni biochemie, zejména hladiny glukdzy a iontd. 1x rocné je doporu-
covdno také ocni a psychologické vysetreni, rtg kosti event. kostni denzi-
tometrie pro zjisténi pripadné osteopordzy. V pripadé patologické fraktury
obratll u pacientd na steroidni medikaci je indikovdna intravendzni apli-
kace bifosfondtd pod dohledem specialisty na kostni metabolizmus (1),

Obrdzek 3. Vzor karti¢ky pro pacienty s DMD/BMD
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Potravinové doplrky

Doplnky prfirozené stravy, které mohou zlepsit svalovy metabolismus a vyuziti energetic-
kych zdrojU svalovymi bunkami:

e L-karnitin - pfirozeny metabolit aminokyselin je potravinovy doplnék, ktery zlep-
Suje energeticky metabolizmus svalovych bunék a zvidsté jejich regeneraci po
intenzivni fyzické zatézi. Karnitin zvysuje vyuzitelnost mastnych kyselin jako ener-
getického zdroje a tim muize zlepsit intenzitu a vytrvalost svalové kontrakce. Po-
zitivni efekt u pacientd s DMD/BMD je mozny. Vzhledem k minimdlnim nezd-
doucim U&inkm je mozZno jej pacientim doporucit. Preddvkovani karnitinem je
mdalo pravdépodobné a projevovalo by se zdpachem stolice po rybiné.

e L-arginin - aminokyselina zvysujici expresi utrofinu, ktery v dystrofickych svalech
muUze Castecné funkéné nahradit chybéjici dystrofin.

Obé tyto farmakologicky aktivni Iatky jsou na nasem trhu volné k dispozici v podobé pre-
pardtu Carnitargin, coz je potravinovy doplnék, ktery neni hrazen z prostredkd zdravotnino
pojisténi. Carnitargin Gold (1 baleni obsahuje 10 ampuli & 10 ml za cenu cca 260 K&). Do-
poruc¢end ddvka je 1 amp. denné&, nejlépe rdno na laéno. Je mozno doporucit poddvani
v mésiCnich cyklech — 1 mésic uzivani a 1 mésic vysazeni. Neo Carnitargin 300 ml za cenu
cca 230 K& a 500 ml za cenu cca 350 K&. Doporucend denni davka je 2x 15 mg pro dité o
vdze cca 20 kg.

e Kreatin monohydrat - substrat pro tvorbu kreatinfosfatu, nezbytného pro ener-
geticky metabolizmus svalové bunky. Urcity pozitivni efekt u chlapcl s DMD byl
zaznamendn pfi davce 0, 1 gramu/kg/den (), kterou je mozno doporucit i pro
nase pacienty. V praxi se jednd priblizné o 4-5 g prepardtu (1 Cajovad Izicka)
denné. Kreatin monohydrdt je volné prodejny potravinovy doplnék rovnéz ne-
hrazeny zdravotnimi pojistovnami. Baleni 500 g stoji cca 400 K&, baleni 1000 g
cca 780 KE&. Je mozno pouzit cyklické ddavkovaci schéma podobné jako u Car-

nitarginu.

e Koenzym Q10 (ubichinon) - Pfirozeny katalyzdtor energetického metabolismu
svalové bunky na Urovni mitochondrii. Pfedpoklddd se, Zze u pacientd s
DMD/BMD, mUZe snizovat postizeni myokardu a tim riziko srdecnich arytmii a sr-
decniho selhdni. V terapeutickych ddvkdch nebyly zaznamendny nezddouci
Ucinky. Doporucené davkovdni je 100 mg denné. Prepardt je jako potravinovy
doplInék volné dostupny v I€kdrndch pod rdznymi komercnimi ndzvy.

Je nutno durazné upozornit, Ze anabolické steroidy a koncentraty bilkovin, pouzZivané kul-
turisty a dal$imi sportovci k urychleni ndarustu svalové hmoty nemaji u pacienty se svalo-
vymi dystrofiemi Zadny efekt!

Ortopedicka lécba

Z ortopedického hlediska a pro pfipadné operacnifeseni je mozno v Zivoté DMD pacienta
rozliSovat nékolik obdobi, kterd maiji svoje specifika:

e Vék 3-8 let: V tomto véku obvykle dochdzi k prvni vyrazné&jsi manifestaci svalo-

vé slabosti, vedouci k postupnému rozvaji flekénich slachovych kontraktur v ob-
lasti kyCli, kolen a Achillovych Slach s nutnosti protahovacich cvik(. Rozviji se
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ekvinovardzni postaveni nohy, které je nékdy mozno fesit fixaci nohy pres noc
plastovou kotnikovou ortézou (ankle-foot orthosis —AFQO).

e Vék 8-13 let: V tomto obdobi pacient ztrdci schopnost samostatné chize. Pro
zajisténi stability kolen a kompenzaci slabosti kadricepst se pouZivaiji ortézy KA-
FO (knee-ankle-foot orthosis) a dalsi vertikalizacni pomUcky. Pokud vyrazné
flekeni kontraktury kolen, nebo ekvinovardzni deformita nohy bréni pohodiné a
efektivni fixaci KAFO, zvazuje se operacni korekce kontraktur. Spravné nacaso-
vdani operacnino uvolnéni kontraktury a prodlouzeni Achillovy Slachy je velmi
dUleZité a je nutno jej zvazovat u kazdého pacienta individudiné, protoze poo-
peracni imobilizace vidy aspon docasné zhorsi svalovou slabost pacienta.
Obecné je doporucovano operaci odlozit dokud je pacient jesté schopen
chize a provést ji potom béhem nékolika mdlo tydnU po ztrdté schopnosti sa-
mostatné chize, kdy je jesté mozino pooperacni rehabilitaci pacienta znovu
vertikalizovat. Pfestoze efekt operacniho feseni je docasny, sprdvné nacasova-
ny zakrok miZze u motivovaného pacienta prodlouZit obdobi s mozZnosti chize
0 2-3 roky.

e Vék 13-15 let: V fomto obdobi je jiz pacient obvykle nezvratné upoutdn na in-
validni vozik a ohroZzen rozvojem skolidzy (zakfiveni patere). Skolidza je kompli-
kaci u 75-90% nechodicich DMD pacientd (19, Je zpUsobena omezenou mobili-
tou pacienta, poruchou tvorby kosti a oslabenim svalového korzetu patere. Or-
topedické operacni feseni je obvykle doporuc¢ovdno u pacientU s kfivkou pre-
sahujici 25-30 stupnU. Nebezpedi skolidzy spocivd zejména v deformité hrudniho
koSe s progredujicim snizovanim funk&ni kapacity plic a rozvojem respiracni in-
suficience. VCasné operacni feseni, dfive nez dojde k manifestaci dechovych
obtizi, md& nejvétsi Sanci na Uspéch. Operacni zakrok koriguje zakfiveny Usek pda-
tere fUzi obratll ve fyziologické pozici pomoci kovového chirurgického materid-
lu, ktery zabranuje recidivé deformity.

Rehabilitaéni a fyzikdini terapie

Kombinace rehabilitacnich metod, fyzikdini terapie a mechanickych vertikalizacnich po-
mucek hraje dileZitou roli pro zachovdni schopnosti vertikalizace, udrzeni mobility a flexibi-
lity kloubU u chlapct s DMD. Protahovaci cviky jsou dUlezité pro odddleni nebo zcela za-
brdnéni vzniku kontraktur Slach a tim omezeni rozsahu pohyblivosti kloubd. Jednd se
zejména o kontraktury Achillovych Slach, flexor0 kolene (hamstringd) a flexor0 kycle. Je
dulezité, aby instruktdz téchto cviceni zajistovali kvalifikovani fyzioterapeuti, protoze laické
provadéni mUze zpUsobit vice skody nez uZitku. Pokud presto dojde ke vzniku kontraktur, je
obvykle nutné jejich operacni feseni a pouzivani ortopedickych pomudcek, zabrariujicich
jejich recidive.

Podrobnou instruktdz fyzioterapie véetné protahovacich cvikl, uréenou pro rodiny paci-
entd s DMD/BMD, dopinénou o ndkresy nebo fotografie, je mozno nalézt v publikaci ,Ma-
nagement fyzioterapie svalové dystrofie”, vydané Parent Projectem (7, nebo na webo-
vych strdnkdéch @), Praktickou realizaci cviceni je viak vidy nutno zahdjit pod dozorem
kvalifikovaného fyzioterapeuta.

Soucdsti rehabilitace jsou i dechovd cviceni a také ergoterapie s ndcvikem specifickych
cinnosti, jako je oblékdni, udrzovani hygieny, prdce na pocitaci a dalsi bézné kazdodenni
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aktivity. Spektrum rehabilitacni a fyzikdini terapie doplfuji IGzenské pobyty, hippoterapie,
hydroterapie a dalsi metody.

Specifické poruchy uéeni

Porucha tvorby dystrofinu zfrejmé nepostinuje pouze svaly, ale v mensi mire také mozek. U
Cdsti DMD pacientU je proto mozno zjistit mirné postizeni intelektu a zejména specifické
poruchy uceni. Tyto problémy by mély byt feseny ve spoluprdci s détskym psychologem a
specidinim pedagogem.

Pohybovy a stravovaci rezim

Pacienti s DMD jsou ohroZzeni Ubytkem svalové hmoty, kterd je nahrazovdna vazivem a
tukem. Snizend fyzickd aktivita mize kromé svalovych atrofii vést k obezité a osteopordze
(fidnuti kosti) s rizikem patologickych zlomenin a rozvoje deformit patefe (skolioza) a hrud-
niku, které snizuji funkeni kapacitu plic a tim zpUsobuiji progredujici dechovou nedostatec-
nost. Tendence k obezité a osteoporoze jsou navic akcentovdny pri medikaci kortikostero-
idy.

Prioritou je u pacientd s DMD maximdlné prodlouZit dobu, kdy jsou pacienti schopni sa-
mostatné chlze a vykondvdni béznych Zivotnich aktivit. Toto obdobi u nékterych pacien-
t0 mUze trvat az do 14 nebo 15 let véku. V pozdéjsim obdobi, kdy jsou upoutdni na inva-
lidni vozik, jde zejména o odddleni doby, ve které se zaCnou manifestovat dechové a
kardidIni obtize. Je proto vhodné pacienty maximdalné motivovat napf. formou her, aby se
co nejvice pohybovali. Obavy, Ze by fyzické aktivity (samoziejmé s vyjimkou jednostran-
ného pretéZzovdani pdtefe nebo nékterych svalovych skupin) mohly jejich onemocnéni
zhorsit, jsou zcela neodUvodnéné.

Riziko nadvdahy a osteoporozy je nutno snizovat raciondini dietou s omezenim cukr( a Zi-
vocisnych tuk®, naopak je nutno zgjistit dostatecny prisun kalcia a vitaminu D v pfirozené
formé (mlécné vyrobky, morské ryby), i ve formé potravinovych doplnkd. Pacienti by méli
jist vicekrat denné mensi mnozstvi potravy, tak aby organizmus nepocitoval nutnost tvorby
energetickych rezerv. Ke tvorbé aktivniho vitaminu D, nezbytného pro kostni metaboli-
zmus, je vhodné prirozené slunéni v rozumné mire. Pfi medikaci kortikosteroidy viak slunec-
ni z&reni mUze zpUsobit kozni hyperpigmentace.

Vitaminy, minerdly a stopové prvky jsou dUlezité pro celkovou odolnost organizmu proti
infekcim, které u DMD pacientd mohou mit t&Zsi pribéh. Pro lepsi biologickou vyuZitelnost
je vhodné kombinovat polyvitaminové preparaty s prirozenymi zdroji, které obsahuiji vita-
miny a minerdini Iatky v 1épe vstiebatelnych organickych komplexech. Nemd smysl pre-
hdanét davky polyvitaminovych prepardtd, které mohou vést k preddavkovani vitaminy roz-
pustnymi v tucich (A, D, E, K).

Pokud se u pacientl s DMD zacnou projevovat polykaci problémy s rizikem aspirace
(vdechnuti) potravy a dostateCny prisun stravy neni mozno zaqijistit perordiné ani mletou
nebo kasovitou stravou, potom je velmi doporuc¢ovdno provedeni perkutdnni gastrosto-
mie (PEG). Jednd se o bezpecnou a efektivni metodu jak pacientovi dlouhodobé zagjistit
dostatecny pfisun potravy pomoci sondy, zavedené pres bfisni sténu pfimo do Zaludku.

Specidlni opafieni

Ockovani - Pro pacienty s nervosvalovymi chorobami, mezi které patii i DMD/BMD, je do-
poruc¢ovdno Setrnéjsi ockovdani rekombinantnimi vakcinami a neZivou inaktivovanou vak-
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cinou proti poliomyelitidé IMOVAX POLIO. Vzhledem k riziku komplikovaného pribéhu re-
spiracnich infekci je doporuc¢ovdno ockovani proti chfipce a pneumokokové infekci. U
pacientd na steroidni medikaci je vhodné Zjistit miru imunity proti varicelle (planym nesto-
vicim).

Kardiologické sledovani - Srdecni sval (myokard) mUze byt u DMD pacient( postizen po-
dobné jako kosterni svalstvo. U BMD pacientU jsou obvykle kardidini problémy jesté Castéjsi
a zavazinéjsi a vzhledem k zachovalé mobilité mohou byt u téchto pacientd dominuijici
obtizi. Jednd se zejména o kardiomyopatii (strukturdini a funk&ni postizeni myokardu) a
poruchy srdecniho rytmu. Kazdy pacient s DMD/BMD by mél priblizné od 6 let véku 1x roc¢-
né& absolvovat kardiologické vysetfeni véetné echokardiografie (ultrazvukové vysetreni
anatomie a funkce srdce) a pfipadné zndmky kardidlni dysfunkce by mély byt ihned me-
dikamentdzné feSeny specialistou (inhibitory angiotenzin konvertujiciho enzymu — ACE,
beta blokdatory, diuretika apod). VSichni pacienti s DMD/BMD by méli byt dikladné vyset-
feni kardiologem a pneumologem pred jakymkoliv pldnovanym operacnim zékrokem.

Ventilaéni podpora - Pacienti s DMD jsou ohrozeni progredujicim snizovanim funkéni ka-
pacity plic v dUsledku slabosti dychaciho svalstva a rozvoje skolidzy, vedoucim k rozvoji
respiracni insuficience. Tento proces mize postupovat pozvolna a nendpadné, zpocldatku
zejména ve spdnku, kdy klesd prirozend dechovd aktivita. Prvnimi projevy mohou byt po-
ruchy spdnku, zvysend Unavnost, denni spavost, ranni bolesti hlavy a nevolnosti. Nasledu;ji
obtize s vykasldvdanim hlenu a komplikovany pribéh infekci hornich a dolnich dychacich
cest, které vedou k akutni dekompenzaci pozvolna se rozvijejicich dechovych problém0. Z
uvedenych divoduU je dllezité, aby pacienti s DMD byli v dlouhodobé pécdi specialisty —
détského pneumologa. Kazdé vysetfeni by mélo zahrnovat zhodnoceni spirometrickych
parametrd, saturaci oxyhemoglobinu pulzni oximetrii, krevni obraz, hodnoty acidobazické
rovnovdhy a rtg hrudniku.

Vstupni vysetfeni respiracnich funkci by méli pacienti absolvovat ve véku priblizné 4-6 let.
Od doby, kdy jiz nejsou schopni samostatné chlze potom priblizné 2x rocné. Specidalista
by mél v pripadé rozvijejici se dechové nedostatecnosti indikovat poufZiti specidinich po-
stupU a pristoj0 na usnadnéni odkaslavani a asistovanou plicni ventilaci. Zpocatku je ob-
vykle dostatecnd neinvazivni noc¢ni ventilace s intermitentnim pretlakem v dychacich
cestdch (NIPPV) pomoci oblicejové masky. V pozdé&jsich stadiich onemocnéni byvd nutnd
trvald 24 hodinovd ventilaéni podpora ),

V pfipadé nutnosti provedeni tracheostomie a dlouhodobé umélé plicni ventilace je ne-
zbytné nutné, aby osetiujici I€kari (neurolog, pneumolog, anesteziolog) pacienta s DMD a
jeho blizké pribuzné s dostatecnym Casovym predstinem informovali o této situaci véetné
moznosti, Ze se pacienta jiz nepodafi odpojit od ventildtoru. Tento postup je nutno s paci-
entem a jeho zdkonnymi z&stupci konzultovat, respektovat jejich vUli a spole¢nou dohodu
pisemné zaznamenat do zdravotni dokumentace pacienta.

Syndrom maligni hypertermie - Pacienti se svalovymi onemocnénimi, mezi které patfi i
DMD/BMD, jsou ohroZeni zvysenym rizikem rozvoje syndromu maligni hypertermie. Jednd
se o tézké akutni postizeni s rozpadem svald, vyvolané pusobenim nékterych farmakolo-
gickych latek, které se pouzZivaji v anesteziologii pfi operacnich zdkrocich v celkové
anestezii. Je to zejména halothan a depolarizujici svalova relaxancia, kterd mohou na te-
rénu geneticky podminéné svalové poruchy, vyvolat prudky rozpad svalové hmoty, pre-
hrati organizmu, selhdni ledvin a srdce.
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Z tohoto dUvodu je nezbytné nutné, aby kazdy pacient s prokdzanym svalovym onemoc-
nénim (véetné pacientd s DMD, BMD i zdravych prenasecek), ale i jenom s podezienim na
svalové onemocnéni v dusledku pozitivni rodinné anamnézy, nebo zvysené hodnoty krea-
tinkindzy v séru, byl povazovan za rizikového z hlediska moznosti rozvoje tohoto syndromu.
Pfed kazdym pladnovanym operacnim zdkrokem musi byt informovdn anesteziolog a ope-
race provedena v tzv. ,beztriggerové anestezii’. Karticka kterou by mél mit pacient stdle
U sebe pro pripad ndhlé nepredvidatelné uddlosti by také méla upozornovat na moznost
maligni hypertermie a dalSich rizik celkové anestezie u pacienta s DMD/BMD (obr.3).

Stejnd opatieni plati u viech pacient’, zejména malych chlapcl, dlouhodobé sledova-
nych pediatry pro ,nejasné onemocnéni jater", které se projevuje dlouhodobym zvysenim
hodnot jaternich enzym0 ALT, AST. Casto se stdvd, Ze ve skutecnosti jde o pacienty s
DMD/BMD (nebo jinymi formami svalové dystrofie) v presymptomatickém stadiu a eleva-
ce zminénych enzymU neni zpUsobena poskozenim jater ale svall. Toto podezieni je po-
tvrzeno ndlezem vysoce zvysené hodnoty kreatinkindzy v séru, elektromyografii, svalovou
biopsii a molekuldrné genetickym vysetfenim. Do doby nez je stanovena presnd diagndza,
by mély byt pldnované operacni zdkroky odloZzeny, nebo provedeny v beztriggerové
anestezii.

MUDr. Petr Vondrdacek, Ph.D.

Klinika détské neurologie

Ambulance pro nervosvalovd onemocnéni
Fakultni nemocnice Brno

Cermopolni 9, 625 00 Brno

e-mail: pvondracek@fnbrno.cz
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1.2 Jak udrzet déti s progresivni svalovou dystrofii DMD/BMD co nejdé-
le v optimalnim stavu - rady ovérené dlouholetou praxi.
Doc. MUDr. Miluse Havlova CSc.

Vhodnd symptomatickd terapie spolu s denni cilenou rehabilitaci u déti s DMD/BMD vy-
znamné zpomaluje progresi nemoci, prodluzuje délku Zivota a zlepsuje i jeho kvalitu.

Hlavnim cilem musi byt co nejdelsi udrzeni hybnosti a vertikalizace nemocného, pozdéiji i
za pomoci podpurnych ortéz, stavéciho stolu nebo dynamického parapodia, které se
ndm v poslednich letech velmi osvédcuje. Vertikalizace (chlze, stoj) je také nejlepsi obra-
nou proti rozvoji skolidzy a osteopordzy! A zdroven i prevenci moznych budoucich dycha-
cich a zazivacich obtizi nebo zZlomenin koncetin pfi pddech na zem.

Ovsem zdkladni predpoklad pro udrzeni schopnosti stoje i chlze jsou dolIni koncetiny bez
té&Zsich akrdlnich deformit!

DUlezité je dbdt také na udrzeni optimalni télesné hmotnosti, nebof kazdd nadvdha vede
k omezeni pohybovych schopnosti.

Prvnim zdsadnim cilem je prevence narUstajicich svalovych kon-
traktur v oblasti Achillovych slach, flexord kolen a kycli véetné naé-
slednych akrdlnich deformit nohou (pedes equinovari). Je proto
zapotiebi pfi rehabilitaci i kazdodenni ru¢ni protahovdani a poloho-
vdani koncetin, nejlépe po predchozim prohfdti, napf. parafinem
nebo aspon v teplé vodé, a dle lokality (kolena, zadecek) i za po-
moci rizné vazicich pytld s piskem. Pomdhd také Casté lezeni na
brise |

Dulezité je zdroven i véasné pouzivani vhodnych podkolennich or-
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téz na noc, kfteré brdni rozvoji kontraktur ,,achilovek" a koriguji pocinajici varosni drzeni
nohou.

Vedle toho je samoziejmé trvale nutnd pevnad kotni€kova (Iépe i vyssi) obuv. Dnes jiz neni
problém i na Iéto sehnat ve specializovanych Zdravotnickych potfebdch (nebo pfimo ve
Zliné) pékné, oteviené a piitom pevné boty s individudiné na zakdzku upravitelnou vloz-
kou.

Pokud pacient chodi stdle vice po $pickdch, je zapotrebi v€as zvdzit ortopedickou opera-
ci s prodlouzenim Achillovych slach. Podle zahrani¢nich stafistik Ize touto cestou prodlou-
Zit schopnost chize aZ o 2 roky. Operaci je viak nutno indikovat jen na zdkladé peclivého
neurofyziologického rozboru a prdaveé relativné brzy, kdy jesté neni vyraznéji zménén pohy-
bovy stereotyp. Jinak bychom ditéti prili§ nepomohli, a naopak stav zhorsili zménou jeho
dosavadnino chizového vzorce, véetné stabilizujici hyperlordosy. Také je nutno vidy mys-
let po operaci na co nejkratsi imobilizaci! Misto t&zké sadry volit co nejdfive ortézy a brzy
zacit s celkovym cvicenim vcetné posazovdani, pretdceni se, lezeni po ctyfech apod. Na-
vic je pfi vsech operacich u nervosvalovych chorob nezbytné myslet na vhodnou narkézu,
vzdy s vyloucenim centrdinich myorelaxancii (Succinylcholin) a inhalaénich anestetik (ha-
lotan apod.)

U sediciho pacienta je zapotifebi myslet véas na prevenci skoliosy a deformity hrudniku.
Vedle pravidelné rehabilitace a dechové gymnastiky (u déti nejlépe formou hry — zpév,
nafukovdani balonkd, poufovych frkacek, bublifukl, hrani na flétnu &i foukaci harmoniku,
apod), je prvni zdsadni véci pevnd a spravné tvarovand zadova opérka i sedacka, a to
jak u Zidle, tak zejména u voziku, na coz se velmi Casto vibec nemysli.

Tézkd skoliosa a zeSikmend pdnev vylu€uji na voziku vzpfimeny sed a naruiuji i celkové
udrzovdani rovnovdahy ditéte. Casto ji provazi také deformita hrudniku, utlacujici mnohdly i
srdce a omezujici dychdni, coz zvysuje riziko opakujicich se respiracnich obtizi. Velikost
Cobbova Uhlu 20 stupn¥ na RTG pdtere je indikaci pro elastickou trupovou ortézu s kosti-
cemi, pozdéji event. vzadu s pevnou skorepinou. Zpocldatku je nutné, aby dité nebylo v
korsetu cely den, ale pouze v dobé&, kdy dlouho sedi, tedy predevsim ve Skole! Pozdéji to
zAvisi na jeho celkovém stavu. Stabilizace trupu pevnou ortézou nebyvda u nasich pacien-
t0 vzhledem k nadmérnému omezeni jejich zbytkové hybnosti a nebezpedi vzniku dalsich
svalovych atrofii prilis vhodnd, ale je nutno samoziejmé vzidy volit individudini postup.
Mnohdy vsak béhem ristu dochdzi i navzdory korsetu k progresi skoliosy.

Proto je v posledni dobé&, zejména v zahranicii u myopatd doporuc¢ovéno operaéni reseni
se zpevnénim patefe, coz pomuize predejit mnoha pozdéjsim dychacim a kardiologickym
komplikacim. Optimdini vék pro operaci je kolem 10 - 12 let, kdy uz dité dosdhlo dostatec-
ného rUstu. Prilis dlouhé odkldddni operace nelze doporudit, ale vidy je nutno jeji indikaci
individudiné a velice peclivé tymem odbornik( zvdzit, a to ze vsech konkrétnich hledisek.

K usnadnéni zivota s DMD/BMD slouzi dnes Cetné protetické pomUcky jako je polohovaci
a zdvihaci postel, hydraulicky se zdvihaijici Zidle nebo i mechanicky vozik, zveddk, a pre-
devsim pak elektricky vozik, ktery umozniuje pacientovi relativné velikou miru samostatné-
ho pohybu i psychické nezdvislosti s moznosti studovat, eventuelné pracovat, a zicastho-
vat se i rbznych kulturnich a spolecenskych akci. Elektricky vozik schvaluji pojistovny u déti
od 10 let.

Doporucujeme viak vybirat protetické pomuicky vidy ve spoluprdci se zkusenym lékarem,
nejlépe pak se vzdélanym ergoterapeutem, ktery mize provést cilené ergodiagnostické
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Setfeni i v domdcich podminkdch pacienta nebo v jeho zaméstndni, coz prindsi optimdalini
vysledky. Pomuicky je nutné vidy predem ( pred napsdnim konkrétniho poukazu i pred
konecnym prevzetim!) dobre vyzkouset, nebot jinak zahy z0stanou lezet nékde ve skiini
nebo stat v kouté. A je to pak nenahraditelnd ztrata jak ze zdravotniho, tak i ekonomické-
ho hlediska.

Dychaci obtize u pacientt s DMD/BMD

Jednou z vézinych a Castych komplikaci nékterych nervosvalovych onemocnéni je respi-
raéni insuficience, kterd mize byt az pric¢inou smrti. Na hrozici respiracni insuficienci nds
upozorni zapojovani pomocnych dychacich svalld (mm. scaleni a m. sternocleidomastoi-
deus) a paradoxni dychani. Pfi paradoxnim dychdni pfi vdechu dochdzi ke zveddani hrud-
niku a vtahovani bficha, ve vydechu je pohyb opacny. Oba tyto pfiznaky vyrazné zvysuji
ndmahu vynaklddanou na dychdni a hrozi riziko hypoventilace (nedostatecné, snizené
dychdni). Dalsimi pfiznaky jsou ndmahovd dusnost, obtizné dychani (dyspnoe) vleze,
zrychlené dychani (tachypnoe), poceni, cyanosa (modrosedd barva obliceje, zejména
rt0 a pak i nehtd na HK) a obtiznéjsi zpomalené mluveni. Aviak obvykle jiz dlouho predtim
se objevuji poruchy spanku, zvysena ranni Unava, bolesti hlavy, zrychleny puls (tachykar-
die), poruchy koncentrace, nadmérnd denni spavost, chrapani, zazivaci obtize, kterych je
nutno v&as si viimat!

Pacient je tedy ohroZzen pozvolnym plizivym selhdvdnim, ale mnohdy mUze i neCekané
dojit k ndhlému zhorseni v souvislosti s akutnim infektem hornich i dolnich cest dychacich.

U progresivnich svalovych atrofii se obvykle jednd o kombinaci restriktivni poruchy a ob-
struk&ni kongestivni poruchy. U restriktivni poruchy plicni dochdzi typicky ke snizovani vital-
ni kapacity plic, coz je ddno insuficienci dychaciho svalstva a morfologickymi zménami
hrudniku se skoliosou patefe. Casto se restriktivni porucha zmensi po opera&nim feseni sko-
liosy. Druh& porucha je broncho-pulmondini kongestivni s obstrukci. Jeji vznik se vysvétiuje
nedostatkem efektivnino kasle (odkasldvani hlend) v souvislosti se svalovym oslabenim.

Proto je nezbytné u pacientl s DMD po 10.-12. roce, nékdy i dfive, zaclit s pravidelnymi
kardiologickymi kontrolami a probéiné sledovat dychaci funkce (spirometrické vysetien,
CPGS) a véas myslet na event. zahdjeni neinvazivni (nasalni) domdci podpurné plicni
ventilace!
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Podle zahrani¢nich statistik diky jejimu véasnému nasazeni dochdzi ke zpomaleni progrese
nemoci a prodlouzeni zivota az o 7 let.

Indikaci pro nocni podpUrou plicni ventilaci jsou predevsim zndmky respiracni insufici-
ence zjisténé prfi celonoéni spankové polysomnografii (CPGS). U pacientd s DMD/BMD se
totiz nardstaijici slabost inspiracnich dychacich svall véetné brdnice projevuje predevsim v
horizontdini poloze a ve spdnku. Proto CPGS je optimdini neinvazivni vysetfovaci metoda,
kterd umozni monitorovat na pocitaci viechna spdnkovd stadia véetné probouzecich
reakci za pomoci EEG, EMG ze svall na bradé a na nohdch, ddle sledovat EKG, frekvenci

dechu, tepu a za pomoci pulzni oxymetrie i saturaci krve kyslikem (norma je 95-98%!).

Vyznamné pro pacienty s DMD/BMD pak je vyhodnoceni narUstajiciho poctu apnoi za
hodinu (stavy, kdy pacient krdtce nedychd vibec), hypopnoi ( stavl, kdy dychd nedo-
statecné) a desaturaci, 1j. poctu poklest okysliceni béhem celého nocniho sledovani.

V soucasné dobé se nejlépe osvédcuji malé ventilaéni pristroje zajistujici dvouulrovriovy
pretlak v dychacich cestdch — Bilevel Positive Airway Pressure (= BIPAP) se zvihcovacem a
gelovou nosni maskou, coz vyborné tolerujii malé déti. Rozméroveé se to vie dnes vejde na
maly nocni stolek.

PodpUrnd nocni ventilace vede k Ustupu vétsiny priznak( chronické hypoxie (nedostatec-
né okysliceni) organizmu i k poklesu Casto se opakujicich infektd hornich a dolnich cest
dychacich, coz vyrazné zlepsuje kvalitu Zivota téchto pacientl a je hlavné prevenci pred

akutni respiraéni insuficienci s nutnosti invazivni plicni ventilace s trachostomii.

Doc. MUDr. Miluse Havlova CSc.
Neurologickd klinika 1. LF UK a VFN
Katefinskd 30, 128 21 Praha 2
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2. Fyzioterapie a DMD/BMD

2. 1. Uvod do fyzioterapie

(materidly Parent Project USA, Austrdlie, Velkd Britdnie)

S fyzioterapii je treba zacit uz v raném véku. Pravidelné kazdodenni protahovani mize zo-
branit vzniku kontraktur a omezeni hybnosti kloubU. Dilezitym aspektem pravidelného cvi-
Ceni je i sprdvné dychdni, které mize vyrazné pomoci détem v pripadé nachlazeni a in-

fekci hornich cest dychacich.

Fyzioterapeuti by méli navrhnout vhodné formy cviceni a akfivit, které jsou bezpecné a
maiji pozitivni vliv na udrzeni svalové sily. Posilovani se nedoporucuje, naopak vhodné jsou
aktivity s Castymi prestvkami na odpocinek.

Soucdsti fyzioterapie by mélo byt také pravidelné pla-
vani a hydroterapie vibec. Cvic¢eni ve vodé je obzvlds-
té prospésné. Starsim chlapclm, ktefi jiz jsou odkdazdni
na invalidni vozik po cely den, umozni hydroterapie
snadny pohyb, Ulevu a moznost ziskat a navdzat novd
pratelstvi s ostatnimi détmi. PFi aktivnim pohybu ve vodé
dité procvicuje viechny svaly téla a to bez zatézovani
kloubU. Naucte dité plavat pod vodou, je to dilezité
pro posileni dychdni. Déti by nemély plavat ve vodg,
kterd je prilis studend. Pro viechny dystrofické pacienty
je chlad velkym nebezpedim.

| L] 1
1-I---| -

Pokud chlapci dokéZou je$té sami stat a
chodit miZou aktivné protahovat achilovky.

Fyzioterapeut musi pribéiné sledovat drzeni té€la pii sezeni, aby
nedochdzelo k zakfiveni patefe u chlapcU na voziku. Skolidza je
Castou komplikaci, kterd DMD provdzi. Pravdépodobnost vzniku
skolidzy mUze byt redukovéna poskytnutim dobré podpory pri
sezeni. Také sklGdpéci mechanismus na elekirickém voziku je
dulezity pro polohovéani a odpodivani pii velké Unavé.

Soucasti fyzioterapie by mélo byt také pravidelné
plavani a hydroterapie vibec.

Pro mensi déti je vhodnd jizda na kole nebo riznych vozit-
kdch. DoporuCuje se, aby se chlapci prilis neunavovali,
proto na delsi vzddlenosti pouzivejte koCdrky. Nikdy by déti
nemély sami sebe vozit na mechanickém voziku, pouze ob-
¢as doma nebo ve skole.

Kazdodenni protahovdni je nezbytné proto, aby klouby i
Slachy zUstaly co nejdéle volné bez kontfraktur. Néktefi
chlapci cvi¢i doma, néktefi ve 3kole pod specidinim
dohledem fyzioterapeuta. Vétsina chlapcU pouzivd ortézy
nebo dlahy na den nebo na noc, aby se zabrdnilo
zkracovani slach.

. o . oy .. Kotnikova ortéza na noc dokaze
Chlapci s DMD maji velikou radost, pokud se muzou zapojit do  preqejit zkraceni achillovy slachy.

spolecnych aktivit a zdbavy se svymi prateli. Casto se stavd, ze
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chlapci sami nebo jejich pratelé vymysli zpUsob, jak se t&sit ze spolecnych aktivit.

Kazdodenni protahovdni achilovek, podkolenni Slachy a oblasti kyCli prodlouZi je dilezité
hlavné proto, Ze mize vasemu ditéti prodlouZit obdobi, kdy bude schopno chodit. Je na
roding, jaky pldn vytvori ve spoluprdci se svym fyzioterapeutem, aby bylo mozné rezim
zvlddnout a nebyt ve stresu. Achillova slacha se zacind zkracovat jako prvni. To md za né-
sledek chUzi po $pickdch. Tim, jak nemoc postupuje, dité travi vice Casu v sedé a zkracuje
se podkolenni slacha. Proto je dUlezité protahovat tuto partii, abychom prodloufzili schop-
nost pohybu a zqjistili vétsi komfort ditéte. Viimnéte si, Zze kdyz vase dité sedi, m& pokréené
nohy a kolena od sebe. To ukazuje na zkrdceni ohybacd kycelniho kloubu, které také zqjis-

or

tuji chuzi.

Cviceni pomdhd détem s DMD budovat kosterni svalstvo, udrzet télo déle vzprimené a byt
vice v pohodé. Ale dbejte na to, aby jste své dité neprepinali. MUZete mu vice ublizit nez
pomoci. Dité s DMD by nikdy nemélo cvicit az do vycerpdni. Poradte se svym lékarem
pred zacdtkem kazdé terapie.

Ndavod, jak protahovat v€etné ndzornych fotografii je uvedeno v kapitole 2.2.
Rady pro rodice:

e pii zacdtcich rehabilitace vidy kontaktujte fyzioterapeuta, ktery vém odborné
poradi a odstrani pripadné chyby ve cviceni. Cviceni musi byt pravidelné a
efektivni, ujistéte se, ze cviky provddite spravné

e cviCte pravidelné kazdy den doma, zadnd pojistovna vam nezaplati kazdo-
denni rehabilitaci

e cvic¢te pokud mozno vidy ve stejnou dobu, spojte cviceni s né&im prijemnym,
mUzZete poslouchat hudbu nebo pohddku, mizZete do cviceni zaradit rizné
pomuUcky a metody (rehabilitacni mice, mickovani, masdze)

e cviCeni by dité nemélo vnimat jako nepfijemnou povinnost spojenou s kiikem a
vytkami

e vysvétlujte ditéti, proc fyzioterapii potrebuje

e budte dUsledni, po néjaké dobé si déti na cviceni zvyknou a zacnou jej samy
vyzadovat

e chvalte dité, Ze cviceni dobre zvladad, je to pro néj tou nejlepsi motivaci

e zGkazy a vyhruzky nejsou spravnou motivaci, lepsi je dité naldkat na odménu v
podobé slibeni oblibené Cinnosti

e pri fyzioterapii by méli pomdhat vsichni z rodiny, v pfipadé nemoci jednoho z
rodicy, je mozno jej pfi cviceni zastoupit

e pro pacienta s DMD je cvic¢eni dileZitou soucdsti Zivota, oddaluje vznik kontrak-
tur a priznivé pUsobi i na psychiku ditéte — dité vnimad, ze se rodic¢e snazi zlepsit
jeho stav
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2.2. Obrazkova éast - strecink
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PROTAHOVANI LYTKOVEHO SVALU VE STOJI (GASTROCNEMIUS)

Pozice:

o dité stoji celem ke zdi

e zanozi protahovanou nohu

e chodidla jsou na zemi, Spicky sméifuji vired
e kolena nevybocuji do stran

e zada drzi vzpfima a mirn€ naklonénd vpted

Protahovani:

e dité se opira o zed’, dokud neuciti napéti v Iytku zadni nohy
e vydrz v této pozici

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 26



AKTIVNI PROTAHOVANI LYTKOVEHO SVALU

Pozice:

dité stoji celem ke zdi v mirném podiepu
zada jsou v predklonu vzpiimena
protahujeme zadni nohu

Protahovani:

dité se opira v predklonu o zed’

N

napéti citi v Iytkovém svalu protahované nohy
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PASIVNI PROTAHOVANI ACHILLOVY SLACHY VE STOJI

Pozice:
o dité stoji na Sikmé podlozZce zady ke zdi

e chodidla jsou na podlozce, palce sméfuji rovné vpred nebo jsou mirné sto-
¢ené do stiedu

Protahovani:

dité se snazi dostat paty co nejnize a nejblize ke zdi
kolena jsou propnuta

paty na podlozce

protahujeme ob¢€ nohy soucasné
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RUCNI PROTAHOVANI ACHILLOVY SLACHY

Pozice:

e dit¢ lezi na zaddech na podlozce
e uchopime patu protahované nohy a chodilo opieme o své piedlokti
e druhou rukou stabilizujeme koleno, aby noha byla napnuta

Protahovani:

e drzime pevné patu a pomalu zveddme nohu
e protahujeme lytkovy sval

Specialni pokyny:

e pokud citite, Ze se koleno ohyba, povolte kotnik a opét stabilizujte koleno
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PASIVNI PROTAHOVANI KOLENNI SLACHY V SEDE

Pozice:

e posad’te dit¢ do pozice jako na fotografii

e koleno protahované nohy natahnéte, jak jen to plijde a nohu vyto¢te mirné
do strany

e spodni ¢ast zad je vzpiimena
e kycle se opiraji o podlozku

Protahovani:

e protdhnuti kolene se zvysi v pfedklonu
e natazeni je citit i na pfedni stran€ stehen
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PASIVNI PROTAHOVANI KOLENNI SLACHY

Pozice:

o dité lezi na zddech napt. mezi dvefmi
e jedna noha je rovné na zemi, protahovana je opiena o zed’ nebo podpéru

Protahovani:

e dité se snazi protdhnout zvednutou nohu, dokud neuciti tlak ve spodni stra-
n¢ stehen a pod kolenem
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AKTIVNI PROTAHOVANI KOLENNI SLACHY

Pozice:

dité€ lezi na zaddech
opfete si protahovanou nohu o rameno jako na obrazku
koleno druhé nohy drzte rukou v napnuté poloze

Protahovani:

snazte se svym télem, pohybem vpted, protdhnout zvednutou nohu
nap¢ti je citit na spodni stran¢ stehen

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 32



PROTAHOVANI KYCELNIHO KLOUBU

(A ILIOTIBIALNICH SVALY)

Pozice:

dité lezi na bfise na podlozce

uchopte ohnuté koleno protahované nohy
kotnik si opiete o predlokti nebo pazi
druhou rukou tlacte k podloZce

Protahovani:

e zvedejte koleno smérem nahoru a soucasné tlacte druhou rukou zadecek k
podloZzce

e protazeni dit€ citi v tiislech a okolo kycelniho kloubu

e protahujeme ob¢ nohy
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OBLAST ILIOTIBIALNICH SVALU

(RUCNI PROTAHOVANI V POZICI NA BRISE)

Pozice:

e dit¢ lezi na podlozce na bfise
e uchopte natazenou nohu v kolené, druhou rukou stabilizujte panev a zada

Protahovani:

zvedejte nohu nahoru

zvednutou nohu se snazte piekiizit pies nohu na podlozZce
tlacte zada 1 panev k podlozce

napéti citi dit€ na vné&jsi strané€ stehen
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OBLAST ILIOTIBIALNICH SVALU

(RUCNI PROTAHOVANI V LEZE NA BOKU)

Pozice:
e dité lezi na boku, spodni noha je pokréena

e vrchni noha je natazend, koleno propnuté
e jednou rukou stabilizujeme koleno, druhou panev

Protahovani:

e zanoZzujte natazenou nohu ditéte
e zabranujte ohnuti v kolené
e protazeni je citit na vnéjsi strané stehen
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PROTAHOVANI KYCELNIHO KLOUBU

V LEZE NA BOKU

Pozice:

dité lezi na boku, spodni noha je pokrcena
protahovanou nohu uchopte jako na obrazku
koleno uchopte zespodu rukou

druhou rukou vyvijejte tlak na kycel
stabilizujte panev a koleno

Protahovani:

e zanoZzujte nohu dokud dité neuciti napéti ve slabinach
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PROTAHOVANI KYCELNIHO KLOUBU

V POLOZE NA ZADECH

Pozice:

e dité lezi na zadech
e piidrzuje se stolu aby byla stabilizovand bederni ¢ast patete

Protahovani:

e stlacujte jednu nohu dolu a koleno druhé¢ nohy drzte jako na fotografii
e k protazeni dochazi ve slabinach
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PROTAHOVANI LOKTE

Pozice:

dité lezi na zadech nebo sedi na zidli

dlan protahované ruky smétuje nahoru

jednou rukou uchopte zespoda protahovanou ruku nad loktem
druhou rukou uchopte za zapésti

Protahovani:

¢ natdhnéte loket, dokud neuciti dit€ napéti na predni strané lokte
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A

PROTAHOVANI PREDLOKTI (PRONATORU)

Pozice:

e uchopte ruku ditéte jako na obrazku
e stabilizujte zapé&sti a loket

Protahovani:

e pomalu otacejte dlani nahoru, dokud neuciti dité napéti v predlokti
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PROTAHOVANI DLOUHYCH FLEXORU PRSTU

Pozice:

loket narovnejte jak jen to bude mozné

podepftete prsty détskou dlan a snazte se udrzet prsty natazené
palec sméfuje ven

podpirejte zapésti

Protahovani:

e pomalu ohybejte zapésti, dokud dité neuciti napéti v zapésti 1 prstech ruky
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3. Psychologické aspekty DMD/BMD

3.1. Psychologické aspekty — svalova dystrofie Duchenne/Becker

Mgr. Helena Chladova, Ing. Pavlina Petrdskova

Svalova dystrofie Duchenne/Becker (DMD/BMD) predstavuje vyznamnou psychoso-
cidlni zatéz a to jak z hlediska nemocného, tak z pohledu celé rodiny.

Odhaleni diagndzy u déti do tfi let véku byvd ve vétsiné pripadd otdzkou ndhody. V
tomto véku jesté nejsou z pohledu rodicU viditelné priznaky nemoci. Moznd rodice tusi, ze
néco neni v porddku, dité se zdd byt linéjsi nez ostatni ale jinak vcelku prospivéd normdiné.
Rodice si mUzZou vsimnout Castéjsich padu ditéte. Také chize do schodi a vstavani ze
zemé mUze byt problematické.

Pokud je diagndza potvrzena a to ve vétsing piipadd diky genetické analyze DNA,
je sdélena rodic¢im. Mnohdy velice tvrdé a nekompromisné. | pres nepriznivost zprdvy o
tézkém onemocnéni ditéte je tfebba hovorit o tom, Ze vyzkum této nemoci ucinil za nékolik
madlo poslednich let neuvéritelné pokroky a Ze dnesni generace narozenych pacientd s
touto diagndzou md velikou Sanci na moznou léCbu. | kdyZz zatim nelze definitivné
DMD/BMD vylécit, je tfeba rodicim predat informace o tom, Ze vyzkum léku probind v
mnoha vyzkumnych centrech na svété. Je tfeba je informovat o nutnosti fyzioterapie a
uzivani vitamin® a vyzivovych doplnkd.

Je zndmo, ze velké mnozstvi informaci, zde navic vesmés nepriznivych, nemize byt
jednordazoveé rodici vstrebdno, proto se osvédcuje dat zakladni Udaje k dispozici ve formé
brozury nebo letdku. V pribéhu pohovoru je dobré rodice opakované vybizet k dotazim,
vjisfovat je o tom, ze se mohou kdykoli dodate¢né na tym obracet v pripadé pochyb i
nejasnosti. Je vhodné jim doporucit, aby si vie, co je napadne v souvislosti s péci o ne-
mocné dité doma zapisovali a nestydéli se napsané prinést s sebou na nejblizsi navstévu
l€kare.

Faktu, Ze onemocnéni je genetického pUvodu, byvd vénovdana velkd pozornost. Je
zdUraznovdana ndhodnost a neovlivnitelnost dané odchylky. To md& veliky vyznam z hledis-
ka ndsledného vyrovndvdani se s vinou rodicu za postizeni ditéte. Vyrovndvdani se ma dlou-
hodoby charakter a v souvislosti s vyskytem nejriznéjsich tézkosti v pribéhu Zivota ditéte a
celé rodiny se pocity viny mohou opakované aktualizovat. Genetickd povaha onemoc-
néni né&jakym zpUsobem zasahuje nejen pritomnost, ale také minulost a budoucnost rodi-
ny. Tykd se jak prarodicU, tak jesté nenarozenych potomkU viastnich déti.

Faze vyrovnavani se s postizenim ditéte

V souvislosti se sdélenim diagndzy prodélavaiji rodi¢e a nejblizsi pribuzni fazi Soku. In-
formace sdélené odborniky teprve postupné “prichdzi k sob&” a iniciuji radikdini zménu v
predstavdach o ditéti jako o zdravém a neporuchové fungujicim jedinci. Casto v této sou-
vislosti mUze dojit k ndslednému popreni diagndzy a k hleddani jinych feseni 1éCby (alterna-
tivni 1éCba).
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Smutek, zlost, Uzkost a akutni pocity viny, hleddni viny u druhych (zejména zdravotni-
kd), agresivni jedndni, sebelitost, to vse ndsleduje zpravidla poté, kdy je treba nezvratny
fakt nepriznivé diagndzy prijmout a zabudovat jej i do predstavy o budoucnosti ditéte.
Pocity hlubokého smutku a Uzkosti mohou byt zvidsté v této fdzi jeSté umocnény a pro-
hloubeny neopatrnymi pozndmkami zdravotnikd.

Faze popreni diagndzy a ndsledného pocitu smutku, zlosti Uzkosti a projekci viny se
dostavuii s urCitym Casovym odstupem, je proto treba pocitat s tim, ze se praveé s nécim
takovym s velkou pravdépodobnosti setkavaji obvodni pediatfi nebo prakticti I€kari. S fim
je vzdy nutno pocitat pfi kontaktu s rodici, je potfelba umét si poradit s prudkymi emocnimi
reakcemi i stavy hlubokého smutku a beznadéje. V obou pfipadech je velmi uZite¢né (i
kdyz v dnesni uspéchané dobé jisté obtizné) trpélivé naslouchdni, emoéni podpora a
empatické vyjadreni UCasti s nabidkou konkrétni pomoci.

Toto vie ndsledné prispiva k nastoleni rovnovahy, prijeti situace a k podpore iniciativy
rodic’ v péci o nemocné dité. Dané obdobi trvd mésice, adaptace vsak ani v nejlepsich
pfipadech vétsinou nebyvd Uplind. S adaptaci souvisi tzv. stadium reorganizace - situace
je rodiCi akceptovdna, jsou hleddany optimdlni cesty k jejimu feseni. Rodice se domlouvaiji
na vzdjemné spoluprdci, dochdzi také Casto ke zméndm hodnotové orientace a ke kva-
litn&jsimu socidinimu porozuméni a vciténi. Stavd se ale i to, Ze v predchozich obdobich
krize, kdy je rodinn& rovnovdha siiné rozkoliséna dochdzi ke vzdjemnému rozchodu rodi-

or

¢U.Tohoto posledniho stadia zdaleka nedosahuji viichni rodice.

Dlouhodobé pretrvavaijici ambivalentni vztah k ditéti syceny smutkem, obavami o
jeho Zivot a trvalou Uzkosti velmi Casto trvd léta.

Dobrd a ve viech smérech funkcni adaptace rodiny na onemocnéni ditéte predpo-
klddd takové uspordaddni zivota rodiny, které dovoluje zarazeni i jinych, pro provoz a re-
kreaci rodiny Zzddoucich aktivit, nez aktivit zamérenych pouze na péci o nemocné dité.
Aktivni Zivot rodiny navic mUze pozitivné prispét k odbourdni socidini izolace ditéte.

Mezi neadaptabilni zpUsoby zvlidddni situace patii hyperprotektivita, spojend zpravi-
dla se zanedbdavanim péce o zdravé sourozence, odmitdni nemocného ditéte a nepfimé-
fené ambice ve vztahu k nemocnému ditéti (napr. vyzadovdni vybornych vysledkd v uce-

ni). V jednotlivych vékovych obdobich mUze byt v popredi problematika tykajici se riz-
nych oblasti Zivota ditéte i celé rodiny.

Velmi zdlezi na tom, v jakém poradi sourozencU se nemocné dité narodi. Situace je
z&vazngjsi, pokud se jednd o prvniho potomka mladych rodicd, navic jesté prvniho vnou-
Cete prarodicy. U rodicl byvaiji velké obavy z opozdovdni psychomotorického vyvoje di-
téte. Maminky Uzkostlivé srovndavaji déti se stejné starymi détmi svych zndmych a kamara-
dek a velmi t&Zce nesou skutecnost, Ze jejich dité zdaleka neumi tolik co jiné déti. Diky
nejnoveisim vyzkumOm je potvrzeno, ze onemocnéni mUze postihovat i oblast mentdinich
schopnosti.

V predskolnim obdobi se zacinaji projevovat fyzické a v nékterych pripadech i psy-
chické priznaky nemoci. Dité potfebuje péciv pribéhu celého dne, hrozi nebezpedi pddy
z nadmérné unavy.

Dé&ti s DMD/BMD ve vétiing piipadd navstévuji MS. Z divodd moznych padd a vetsi
Unavy ditéte je vitdna pfitomnost asistenta.
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Pro vytvoreni socidinich vazeb i pro dalsi vyvoj ditéte je pobyt ditéte v MS velice dU-
leZity. Je dobré, pokud vrstevnici ditéte z MS pfechdzi i na zakladni skolu. Vazby ditéte jsou
jiz vytvoreny a dité tak Iépe zvlddd prechod na novy rezim a s nim spojené povinnosti. Pro-
strednictvim pospolité hry se rozviji kognitivni funkce, fantazie, i porozuméni svétu kolem
sebe a fungovdni svého vlastniho téla. Jiz v tomto véku si dité uvédomuje, Zze nezviddd to,
co ostatni. Nékdy jsou tyto situace spojeny s projevy vzteku a vzdoru, dité si nedovede vy-
svétlit, pro¢ nezviddne to, co ostatni déti v jeho véku. Ptd se rodicl: Pro¢ nemuizu skdkat?
Pro¢ nemUzu béhat jako ostatnie Je tfeba jiz v tomto véku ditéti fici, Ze je nemocné. For-
ma, jakou ditéti sdélite tuto nepfiznivou zpravu musi odpovidat jeho mentdinimu vyvoii.

Neéktefi chlapci jsou jiz ve véku 7 let odkdzdni na invalidni vozik. To predstavuje velké
problémy se socidini izolaci ditéte.

Toto obdobi predstavuje z hlediska rodice, ktery se rozhodl zUstat doma a pecovat o
dité enormni psychickou i fyzickou z&téz. Chlapci, ktefi jsou jiz v tomto véku na voziku, po-
trebuji péci 24 hodin denné. Jedinou radou, jak byt dobrym rodicem a oporou pro ne-
mocné dité je: obrrte se trpélivosti. S postupnym uvédomovdanim si sebe samého, dité
premysli o tom, pro¢ prdvé ono ma tuto nemoc, jak se to stalo, kdo za to mUze. Opét je
treba détem vysvétlit, Ze za jejich onemocnéni nikdo nemize, ze je kolem nds spousta ji-
nych, i mnohem horsich onemocnéni, kterd postihuji i déti. Je dobré, pokud se déti v tom-
to véku maji moznost stykat se stejné nemocnymi chlapci, aby nasli jisty pocit Ulevy, ze
nejsou sami, kdo musi s touto nemoci zit. Chlapci, ktefi se stejné nemocnymi détmi setkd-

vaji pak daleko Iépe prekondvaji prekdzky, které s sebou jejich nemoc prindsi.

V rodindch, kde je tradovdno po generace tzv. patriarchdini uspordddni rodinného
systému (otec pracujici a matka pecuijici o rodinu) nebo nové v rodindch, kde se otec
vénuje podnikdni hrozi akutni nebezpedi dysfunkce rodinného systému. Jednostranné pre-
tizeni a trvald Unava matky mohou vést k poruchdm v partnerském souziti, socidini izolace
a nedostatek novych podnétl z ostatnich kontakt¥ s okolim (napf. ze zaméstndni) zpUso-

buji vyraznou komunikacni bariéru mezi manzeli nebo partnery.

Na zdkladni 3kole je vé&fiinou pritomnost asistenta nutnosti. Skola by méla byt
podrobné informovdna o povaze onemocnéni ditéte a to nejen Ustni, ale i pisemnou for-
mou. V pfipadé, ze je dOvod, mélo by byt dité vysetieno i ve specidinim pedagogickém
centru (SPC). Je velice Casté, ze chlapci s DMD/BMD byvaiji v psychickém vyvoji opozdéni.
Ve spoluprdci s SPC je tfeba podstoupit i specidini pedagogické vysetfreni a vypracovat
individudini vzdéldvaci pldn ve spoluprdci se skolou. Kazdd skola, kam dité s DMD/BMD
dochdzi a kterd se UCastni tzv. programu integrace ve skolstvi, by méla z fondd minister-
stva Skolstvi dostdvat na takto zdravotné postizené dité urcitou finanéni Cdastku, jejiz vyuziti
muUze byt napf. na ucebnice, které dit€ nemusi prendset ze skoly domu, bezbariérové
Upravy, specidlni pomUcky pro vyuku.

DMD je zAvainég, zivot omezujici a posléze i zkracujici onemocnéni. To, co se nazyva
kvalitou Zivota, mUze mit a také mivd odlisné podoby v zdvislosti na nejriznéjsich fakto-
rech.

Zabyvdme-li se ditétem nemocnym s DMD je treba vidy mit na paméti, ze zdroven
Cinime také néco s celym rodinnym systémem, jehoz je dité souCdsti.

Literatura:

- P. Ri¢an, D. Krej&ifovd a kolektiv - Détskd klinickd psychologie (Grada Publishing, Praha 1995, vyddnil.)
- Materidly Parent Project USA
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3.2. Poruchy uceni a chovani u déti s DMD

Learning and Behaviour toolkit for Duchenne Muscular Dystrophy
Parent Project UK, Parent Project USA

DMD a mozek - Uvod

Materskd skolka byla tvrdou zkusenosti pro malého Wyatta, ktery trpi DMD a to i presto,
Ze se u néj jesté prilis neprojevovaly fyzické priznaky nemoci. Jak fikd jeho matka, problé-
my nebyly po fyzické strdnce ale v psychice. ,Vypadalo to, jako by Wyatt nerozumél. Do
tfi let nemluvil, a nerozumél slovim, kterd slysel. ,,Ve skolce mél opravdu tézké casy, byla
to pohroma. V predskolni tfidé bylo 15 déti, Wyat vyddval zvuky podobné kddkdni, scho-
vaval se pod lavice a nechtél na nic odpovidat o ni¢em mluvit. Nékdo mu néco fikal a on
miuvil o néCem UplIné jiném!", fikd jeho matka. ,, Jeho socidini vazby témér neexistovaly.
Misto toho, aby si hrdl s détmi nebo si s nékym povidal, chtél nékoho povalit a vdlet se na
zemi. VUbec si neuvédomoval, Ze si mUze ublizit. Nedokdzal odhadnout, co se mUze stat”.
Podobné zkusenosti maiji i dalsi rodice.

Odbornici se snazi najit pficiny téchto poruch chovdni a uceni u chlapcd s DMD.

Asi jedna fretina chlapcl s DMD md snizeny intelekt. Néktefi odbornici se domnivaiji, ze
nizsi IQ je odrazem emociondini Uzkosti ditéte a jeho rodiny, zhorsenou pohyblivosti a ne-
dostatkem Zivotnich zkusenosti. MozZnd& je ovliviuje i postoj nékterych rodicd a uciteld, ktefi
si mysli, ze vzdéldni neni pro chlapce s DMD dUlezité, protoze pravdépodobné nikdy ne-
budou schopni v dospélosti pracovat.

Dnes jsou jiz |ékari presvédceni, Zze chybéjici dystrofin v mozku je pricinou mnoha po-
ruch chdpdni a chovdni.Prestoze se nejednd o dusevni opozdéni, mdzou tyto deficity vy-
voldvat problémy s u¢enim. Nepiitomnost dystrofinu ve tfech duilezitych oblastech mozku
muze byt pricinou problémud s u¢enim a chovdnim. Vime, Ze ve zdravém mozku se dystro-
fin nachazi ve tfech oblastech:

. Cortex
. Cerebellum
. Hippocampus

Cortex je u Clovéka nejvyssim fidicim a integracnim centrem.

Cerebellum (Mozecek) zajistuje koordinaci pohyb( (jemnych, presnych, rychlych) a
udrzovdni rovnovdahy. Jeho Cinnost je podvédomd. Podili se na:
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* fizeni svalového napéti;
e udrzovani vzprimené polohy téla;
* koordinaci Umyslnych pohybU

Hippocampus — mozkové centrum pro uceni a pameét (krdtkodobd i dlouhodobd pa-
mef).

Logicky vzato, pokud je pfitomnost dystrofinu nutnd v téchto oblastech mozku, pak je-
ho nedostatek miUze zpUsobit vdzné problémy. Mentdini zaostalost u déti s DMD zddnlivé
nesouvisi s fyzickymi projevy nemoci a neni progresivnino charakteru.

Problémy s u¢enim u chlapct s DMD brdni jejich schopnostem prijimat informace, zo-
pamatovat si je a zpracovavat je. Problémy se tykaiji tfi z&kladnich oblasti:

1. udrZeni pozornosti
2. zpracovani slovnich piikazu - feé, éteni chapdani a pamét

3. emocéni oblast

1. Udrzeni pozornosti

ey

déti s DMD. Tento typ poruchy udrzeni pozornosti vede k potizim se sousttedénim. Déti s
touto poruchou nedokdzi prizpUsobovat nebo usmérmovat svoji pozornost. Hyperaktivita
neni souCdsti tohoto problému.

2. Rec

Neéktefi chlapci maji problémy s fonetickym kédem feci - fonematickd porucha. Nor-
malné pokud slysite slovo, mozek je zpracovdavd a uklddd ve formé kddu, "soust zvukd"
nebo slabik a pozdéji je stejnym zpUsobem pred vyslovenim opét sestavi do slov. V pripa-
dé DMD mozek nékdy informaci ulozenou v paméti ziskanou slovné nesprdvné zpracuje.To
zpUsobuje chlapcim s DMD problémy se ctenim, porozuménim mluvenému jazyku a za-
pamatovdnim si cteného nebo mluveného slova. Déti, které maji deficit ve fonologickém
kddu, potfebuji pomoc specidiniho pedagoga, ktery jim pomuize najit jiné formy uceni,
cviceni paméti a zpracovani feci. Individudini vzdéldvaci pldn pro dité s DMD, které ma
poruchy uceni, by mél obsahovat cile a techniky zamérené na poruchy sluchového vni-
mani, napriklad je dobré fici uciteli, aby ditéti davali instrukce i vizudiné soucasné s mluve-
nym slovem. Problémy s kratkodobou paméti ucitel nebo asistent mize ditéti pomoci fesit
tim, Ze povede denik s Ukoly a pozndmkami o probirané Idtce. Stdlé opakovdni je dUlezi-
té.

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 47



3. Emoce

Nepritomnost dystrofinu v mozku mUze také zpUsobit potize v emociondlni oblasti, s na-
vazovanim kontaktd s ostatnimi lidmi. Néktefi rodice hovoii o tom, Ze je dité "nezralé" nebo
prosté ,jiné" a tézko Ize definovat, ¢im se odlisuje. Nastésti tyto problémy nejsou ojedinélé
pouze u DMD a tak specidini pedagogové a psychologové jsou s podobnym druhem po-
ruch obezndmeni a maji dobré strategie, jak je prekonat. Déti s ostatnimi typy poruch
uceni a chovdni mUzou velice obohatit Zivot ditéte s DMD. Pokud md V&s syn ve skole
problémy, mluvte s jeho ucitelem o mozném specidlnim vzdéldvanim. Tento materidl by
meél byt voditkem pro pedagogy, ktefi budou s ditétem pracovat. Pokud se domnivdte, ze
vds syn frpi néjakym druhem poruch uceni, obratte se na détského psychologa a specidl-
niho pedagoga, ktery navrhne mozné feseni pro specidini vzdélavani (IVP — individudlini
vzdélavaci pldn)). Specidini pedagog pomuze vybrat vhodné techniky uceni, které ma-
Zou vyrazné zlepsit deficity v uCeni ditéte. DUlezité je v maximdini mozné mire rozvijet siiné
strdnky ditéte a neprehlizet problémy s u¢enim.

Neéktefi chlapci maji nemalé potize s u¢enim, i kdyz vétsina z nich dosahuje prdmérné
inteligence. Mnoho chlapcl md specifické obtize, které doposud nebyly diagnostikovany.

Ddle je pro jedince s DMD charakteristické urcité chovani zahrnujici omezeni socidlnich
dovednosti, nedostatek pozornosti a deprese. Nékteré pripady chovdni jsou zpUsobeny
zAkladni etologii, zatimco jiné mohou byt pouze reakci na dany stav.

DMD neovliviiuje pouze postizenou osobu. Diagndza zpUsobuje nemalé zmény v rodi-
n&ch a rolich jednotlivych &lend rodin. DMD sebou nese fyzickd, citovd i finanéni zatizen.

Dité s diagnézou DMD bude potiebovat mnohostrannou pomoc na riznych Urovnich,
a poftreby ditéte se boudou s Casem ménit. Cilem tohoto dokumentu proto je poucit rodi-
ny, odborniky a Skoly o problémech, kterym jsou déti s DMD nuceny Celit.

A Poruchy uéeni a chovani v déti s DMD

Tuto kapitolu Ctete pravdépodobné proto, protoze se zajimdte o chovani a vzdéldvani
svého syna, nebo jste se setkali s chlapcem, ktery touto chorobou trpi. Prirucka Learning
and Behaviour toolkit for Duchenne Muscular Dystrophy, byla editovana Nickem Catlinem
a Janet Hoskinsovou z PPUK, ndrodni charitativni organizaci v UK, kterd zprostfedkovala
tento informacni zdroj, stejnou mérou se na ni podilela i Veronica J. Hinton, védeckd pra-
covnice, jejiz prace je zaméfena na pochopeni pozndvacich a psychosocidlnich znakd
DMD a chovdni pacientt s DMD.

Ndsledujici informace nejsou ,,bibli*, ale pouze ndvodem, jak posuzovat potreby
chlapci s DMD. Kazdy Clovék je jiny a proto je velmi dilezité ziskat véasny plnohodnotny
posudek a ujistit se, Ze potfeby kazdého ditéte byly jasné a spréavné urCeny.

Diagndéza DMD neni spojena pouze s ubyvdanim fyzickych sil ale jeji projevy zahrnuiji i
rizné poruchy uceni a chovdni. Ndsledujici poznatky se podaiilo ziskat predevsim diky
psycholoZce V. Hinton, kterd se na psychologické aspekty DMD specializuje. Z dOvodu
mnoha odlisnosti mezi jazyky a systémem vzdé&lavdni v UK a CR, uvadime pouze &ast pU-
vodniho textu. Informace v ném obsazené by mély pomoci predevsim dité spravné dio-
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gnostikovat a nabidnout alternativni metody uceni. Tato kapitola je vénovdana predevsim
rodicum, specidinim pedagogim, psychologdm a asistentdm déti s DMD.

Nesprdvné posouzeni poruch uceni a chovdni chlapcd s DMD muUze vést k nelUspé-
chUm ve skole a k prefazeni téchto déti do specidinich skol i zafizeni. Nasim cilem je po-
skytnout détem s DMD nejlepsi zpUsob vzdélavani a to diky individudinimu studijnimu pldnu
a pomoci skolenych odbornikd. Bohaty ucebni pldn a socidlni zdzemi vrstevnikd nabizi
chlapctm optimdini prostredi k uceni a rozvijeni pratelstvi na cely Zivot.

W Otdzky a odpovédi - Veronica Hinton a Shana Cyrulnik

1. Maji chlapci s DMD/BMD problémy s chapanim?

Ano. Celkové jako skupina maji o néco nizsi IQ nez-li béZnd populace. Vétsina déti s
schopnosti nez déti, které DMD netrpi. Ddle, déti s DMD/BMD jsou horsi v testech provéruji-
cich slovni dovednosti.

2. Pro¢ je nemoc svalu spojovdna s poruchami uéeni?

Nazyvd se sice svalovd dystrofie, ale nejde pouze o onemocnéni svall. Nemoc je zpUso-
bena genetickou vadou, kterd ovliviiuje rozvoj svald a také mozku. Déti s DMD/BMD po-
stradaiji protein nazyvany dystrofin, a to jak ve svalech tak i v mozku. Bez dystrofinu nékteré
oblasti mozku (napf. mozkovd kira - cerebral cortex nebo mozecek — cerebellum) nefun-
guji dobre a to pravdépodobné zapricinuje problémy s ucenim, které déti s DMD/BMD
maiji.

V mozku je pravdépodobné dystrofin potfebny k synaptickym funkcim. Pokud se mozek
vyviji bez dystrofinu, je moiné, ze neprendsi informace takovou mérou jako mozek nor-
mdliné vyvijejiciho se Clovéka. Tento nedostatek moznd brzdi koordinaci porozuméni in-
formacim. Tyto déti maiji urcité obtize se zpracovavanim informaci v rychlém sledu, néco,
Co je pro jiné déti naprosto prfirozené. Proto déti s DMD mohou mit problémy, pokud se
snazi zpracovat informaci, kterd vyzaduje koordinaci velkého mnozstvi Casti této informa-
ce. Napriklad, zpracovdni mnoha instrukci najednou, nebo odposlouchdvani slova s mno-

ha slabikami.

3. Existuje specificky neuropsychologicky profil DMD/BMD?

Ano. Vsichni chlapci s DMD/BMD maiji podobnou schopnost porozuméni bez ohledu na
celkovy stupen intelektudinich funkci nebo fyzického postizeni.

To vSak neznamend, Ze viichni chlapci s DMD/BMD jsou postiZzeni. Presto existuje spolecny
vzorec jejich slabych a silnych stranek.
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4. Jaky je tento psychologicky profil?

Chlapci s DMD/BMD jsou celkové slabi v udrzeni pozornosti a porozuméni ucelené slovni
informaci. Proto mnoho déti nedokdze zviddnout pochopit komplikované fetézce slovni
informace.

Priklad ze Zivota:

Reknete ditéti: ,,jdi nahoru, vycisti si zuby, oblékni si pyzamo a jdi spdt.” Pak se jdete podi-
vat nahoru a zjistite, Ze syn pouze poloZil pyzamo na postel. Moznd se budete citit frustro-
vang, ze neudélal, co jste mu rekli, ale on bude presvedcen, ze vie udélal presné tak, jak
jste chtéli, protoze zviddl pojmout pouze Cdast toho, co bylo feCeno. VEdél, ze to md co
délat s pyzamem a posteli. Porozumi jednotlivym cdstem informace, ale viechny najed-
nou jsou jiz prilis slozité.

Navic chlapci s DMD/BMD maiji potize s rozlisovanim mluvenych zvukd, nebo fonologickym
zpracovanim. Malé déti mohou nahrazovat rizné zvuky jinymi ve své feci, maji problém
opakovat mluvené slovo presné a pozdéji, kdyz se uci Cist, mdze pro né byt problematické
rozliSit podobné znéjici slova.

5. Existuji néjaké dovednosti, ve kterych vynikaji?

Ano. Chlapci s DMD/BMD maji spoustu prednosti. Jsou dobfi v u€eni nazpamét a maiji vy-
bornou mechanickou pamét. Maji dobré vizudini postrehovou pamét (tzn. uméji rozlisit
vizudini vzory, rozpoznat nelUplné obrdzky, skiddat skiddacky). Maiji dobrou slovni z&sobu.

o

Dobre fesi problémy a maji dobré abstraktni mysleni.

AZ budete premyslet o zpUsobech, jok détem pomoci ve skole, je dllezité mit tyto schop-
nosti na zreteli. Pokud budete stavét na téchto prednostech, mizete eliminovat mnoho
jinych frustraci spojenych s u¢enim, které tyto déti budou mit.

6. Budou se problémy uéeni zhorsovat s postupem nemoci?

Ne, na rozdil od fyzického postizeni, zhorSovani schopnosti porozuméni a vnimdani neni
progresivni.

Jazykové obtize, se kterymi se malé déti potykaji, mohou byt ve véku 3 - 4 let velmi ome-
zujici. Ve véku 5 — 6 let déti mohou mit problémy s pozornosti a porozumeénim slovni infor-
maci, na rozdil od svych vrstevnikd, coz mUze vést k problémim v chovdni. Mohou také

bojovat s problémy prfi Cteni. V 7 — 8 letech jiz chdpou slovni informace mnohem lépe. A
mezi 9. - 10. rokem tyto problémy témé&r zanikaiji.

Problém s porozuménim Uplné slovni informaci se jevi spise jako opozdény, nez joko defi-
citni, takze chlapci v pribéhu let mohou vie dohnat.

Obecné, chlapci s DMD/BMD se zdaji byt opozdéni az o dva roky v téchto dovednostech,

nicméné s rostoucim vékem se ve veétsiné slovnich dovednostech vyrovnaiji vrstevnikm.
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Nezapominejte, ze déti, které nedokdzi piitazovat zvuky k jednotlivym pismendm, kdyz se
uci Cist, se mohou vyrazné ve skole zhorsit, zatimco skola ocekavad zlepseni. Zopakovdanim
celého procesu cteni o néco pozdéji a vysvetlenim uciteli, aby se snaZil tento problém
identifikovat, se Ize t&chto problémd vyvarovat.

7. Jaké je obecné chovani détis DMD/BMD?

RodicCe si stézuji, Ze chlapci s DMD/BMD jsou méné vyspéli a maiji vice socializacnich pro-

blému, nez jejich sourozenci.

Pro nékteré déti s DMD/BMD jsou tyto problémy tak vaziné, Ze se u nich mohou objevit pri-
znaky autismu ovliviujici jak jejich jazyk, tak i vzdjemné socializacni schopnosti.

Autistickymi poruchami trpi vice déti s DMD/BMD, nez-li je tomu v bé&Zné populaci, vétsina
md dokonce tak mirné priznaky, ze nelze stanovit patficnou diagndzu. Nékteri védci pri-
poustéji, Ze déti s DMD maiji vice problému s udrzenim pozornosti nez jejich vrstevnici. Né-
kteri také tvrdi, Ze tito chlapci jsou vice zatézovani depresivnimi stavy, zatimco, jak z ne-
davnych prizkum0 vyplynulo, chlapci s DM/BMD sami sebe nehodnoti jaoko depresivnéjsi

nez-li své sourozence.

8. Pokud existuje néjakd porucha v koordinaci porozuméni informaci, jak tato porucha
ovliviiuje chovani a vykony ve skole?

Jazykové dovednosti se mohou rozvijet pomaleji. Sami rodice uvadeéji, ze chlapci s
DMD/BMD jsou v feCi opozdéni v porovndni s jejich zdravymi sourozenci.

Pfedevsim ve slovnich testech maiji chlapci s DMD/BMD vétsi problémy a nedosahuji dob-
rych vysledkl. Provedené studie ukazuji na nizsi verbdini IQ nez neverbdini IQ. Naproti to-
mu porozumeéni jednotlivym slovim je v pordadku.

Testy, které déti s DMD/BMD nezvlddly s dobrymi vysledky, vyzadovaly pochopeni dlou-
hych opakujicich se vét a informaci. Rodice hodnoti své déti jako ,,nezralé" nebo majici
sproblémy s pozornosti. Moznd jsou tyto déti nezralé v tom smyslu, ze nedokdzi chapat
tolik jako zdravé déti jejich véku. A jejich nepozornost je v neschopnosti sledovat slozité

pokyny.

Skolni instrukce obecné& spoléhaji na schopnost slySet a chdpat ucelené pokyny, takze
pomalé nebo $patné porozuméni pokyndm mudze ovlivnit vysledky ve skole.

Chlapci s DMD/BMD jsou lepsi, pokud vidi text pred sebou, nez pokud musi ctené zaddni
nebo text jen odposlouchat. ,,Odposlouchdvani’ vyzaduje mnoho krokd - prifadit zvuk k
urcitému pismenu a ddle sestavit jednotlivé zvuky dohromady tak, aby vzniklo slovo. Moz-
nd dovednosti potfebné pro tento proces jsou stejné jako ty, které jsou potfebné k poro-
zumeéni ucelenych pokynu.
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9. Jak mUZeme pomoci?

Uvédomte si, Ze vysledky prizkumU jsou zalozeny na tom, co vime o détech s DMD/BMD
jako skupiné. Abychom urcili specifické schopnosti porozuméni u kazdého ditéte a napld-
novali nejlepsi postup, je tfreba provést individudini hodnoceni.

Vzdéldvaci a neuropsychologicky posudek je zaloZzen na systému 1:1, tuzka a papir, otdz-
ka a odpovéd. Kvdlifikovany pracovnik projde, ozndmkuje a zhodnoti test. Dité s
DMD/BMD bude mit relativné slabé vysledky v testech typu Ciselnd posloupnost, opako-
vani vét, neslovni opakovdni, zapamatovani si pribéhu, promichdni zvukd s vykony v tes-
tech typu vyznam slov, uceni se seznamuim, informacim a vzoreckim a v testech abs-
traktniho mysleni.

10. Existuje néjaké schéma, jak v§e zapadd dohromady?

Ano, myslime si, Ze vie funguje takto:

U DMD/BMD je gen na X chromozomu zmutovany. Normdlni gen je nositelem pro-

teinu zvaného dystrofin.

e Zmutovany gen nedovoluje vyrabét dystrofin.

e Postizené déti se vyvijeji bez dystrofinu — ten chybi v jejich svalech a mozku.

e Ndasledkem je svalovd ochablost, coz je zcela zjevné postizeni. Méné zjevné je
ovlivnéni mozku a vysledkem je zpomaleni metabolismu v nékterych castech moz-
ku jako je kdra mozkovd a mozecek. To se poji s poruchou schopnosti naslouchat a
vykondvat slovni pokyny. Déti s DMD/BMD si pamatuji méné Cisel a kratsi véty nez-li
jejich zdravi sourozenci.

e Mali chlapci s DMD/BMD si pomaleji osvojuji jazykové dovednosti nez jejich vrstevni-
ci a mohou mit slabsi vyjadfovaci schopnost.

e Pokud sijiz jednou svoji komunikativni fe€ osvoji, zpomaleny vyvoj jiz neni tak patrny.
Takze chlapec s DMD/BMD mUze mit srovnatelnou schopnost porozumeéni jako dité
o 2 roky mladsi. Takze ackoli postizeny chlapec snad umi ziskat fakta, ma slovni zd-
sobu a umi fesit Ulohy stejné dobre jako jeho vrstevnici, mUze mit vice problémU ve
sledovdni slovnich pokyn0.

e Pokud u déti s DMD/BMD neprobihd vyuka stejné dobre jako u jejich spoluzdky, je
mozné ze budou mit i vétsi obtize s ucenim se zdkladnim znalostem. Ddle mohou
mit zvI&stni obtize s uCenim se Cist a rozpoznat zvuky odpovidajici jednotlivym pis-
menUm. To mUze byt velmi frustrujici.

e Predevsim déti s DMD/BMD nemaiji tak siiné znalosti jako jejich spoluzdci. MUze se na

tom podilet mnoho faktor( jako Unava, ndlada, psychicky stav. Nase studie ukdza-

la, Ze snizend schopnost porozuméni slovnim informacim ovliviuje stupen znalosti a

uCebni vysledky nejvice.

Pamatujte, Ze diagnéza DMD/BMD nepredstavuje pouze ubyvani svald. Vaseho syna bu-
de také ovliviiovat pfi uCeni a pravdépodobné i jeho chovdni. Ale nebude progresivni a s
faddnou profesiondini podporou bude vas syn schopen délat pokroky.

Diky stdle se zlepsujici péci se mladi muzi s DMD/BMD dozivaji vyssino véku a tim se zvysuje i
pocCet téch, ktefi ziskavaji vyssi vzdélani vCetné univerzitnino. Pro Clovéka, ktery si bude
razit vlastni cestu Zivotem s psychickym i fyzickym hendikepem, je moznost se vzdéldvat

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 52



velmi dilezitd. Vzdéldni umoznuje nejen vénovat se urcité Cinnosti a zaméstnani a ziskat
nové Zivotni zkusenosti ale také udrzi u mladych muzd pozitivni pohled na Zivot.

Nedostatek dystrofinu v mozku je pravdépodobné to, co ovliviuje Uroven znalosti. Pro vét-
$inu chlapc to bude znamenat pouze drobnou zménu v jejich celkovych schopnostech,
ale pro nékteré to mize znamenat vice prdce pii u¢eni a také mozné problémy s chovd-

nim.

Pozorujete u vaseho ditéte:

Problémy, kdyz se uci mluvit

Nerozumi slovnim pokyndm

Slaby nebo tékavy zrakovy kontakt

Zaostava za vrstevniky ve Cteni

Obtizné se vyrovnavd se zménami v dennim programu

Vybuchy hnévu a agresivniho chovani

Pasivni chovdni, obtiznd komunikace s drunhymi, obtizné se sziva s kolektivem, tézko
navazuje nové vztahy

Co délat 2

Obratfte se na svého osetfujicino Iékare, pediatra nebo specidlniho pedagoga ve
skole. Lékar nebo pedagog doporuli potrebnd vysetfeni ve Specidinim pedago-
gickém centru, popfipadé i logopedické vysetfeni. To je mozné udélat i pred nd-
stupem ditéte do prvni tridy.

Predejte kazdému, kdo se podili na vzdélavani a péci o vaseho syna potrebné in-
formace o DMD/BMD a ujistéte se, Zze presné rozumi tomu, ze tato choroba je nevy-
|éCitelnd.

Specialisté ze Specidlniho pedagogického centra provedou psychologické i pe-
dagogicko-psychologické vysetreni. Kontrolni psychologicky posudek spolecné se
zprdvou z pedagogicko-psychologického vysetieni jsou dulezité podklady pro dalsi
vzdéldvani i vychovu ditéte. Jsou duilezité jak pro rodice tak pro skolu. Specidini
pedagog vytvori na zdkladé vysetreni doporuceni pro ndpravu poruch uceni. Ty
jsou dUlezité nejen pro rodice ale také pro pedagoga a asistenta, ktery bude s dité-
tem pracovat.

Skola ve spoluprdci s rodici a SPC navrhne v pfipadé& potfeby individudini vzdéla-
vaci pldn, ve kterém jsou zohlednény nejen psychologické aspekty ale i fyzickd
omezeni ditéte.

Ujistéte se, Ze stanovisko ke vzdélavdni nezahrnuje pouze pozadavky na vzdélavani
a chovani, ale také na fyzické potieby ditéte. Stanovisko mUze byt pouZito také ja-
ko spoustéci mechanismus k ziskani dalsi pomoci pro vase dité. Zejména pomoci
osobni asistence Ci pedagogického asistenta. Mate moznost se zeptat, které psy-
chologicko vzdélavaci testy byly vasemu ditéti udéldny a proc byly vybrdny.

Na zdkladé tohoto stanoviska bude vasemu ditéti poskytovdna specidini podpora
napf. tzv. ndprava, doucovdni (dyslexie nebo specidini poruchy uceni, podpora
chovdni, poradce pro autismus, psychoterapie, tfidni podpora a zvidstni hodiny).
Doporucujeme, aby ffidni podpora zahrnovala alespor 50% rozvrhu zdvisejicino na
urCenych potrebdch. Vas syn také bude potfebovat sezeni ucitel - z&k mimo nor-
mdalni vyu€ovdani, zejména pfi vyuce Cteni a pravopisu.

Kazdy rok md& skola povinnost sestavit individudini vzdélavaci pldn. Méli byste po-
skytnout své stanovisko ke kazdému hodnoceni zahrnujici vas pohled na dosazené
vysledky a pretrvavaijici obtize. Pokud kdykoli jindy mdate pocit, ze synovy vysledky
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neodpovidaji hodnoceni, mizete pozadovat novou schizku. Vidy si délejte po-
zndmky.

o Ujistéte se, Ze ucitelé a vychovné vzdéldvaci poradci jsou sezndmeni s potirebami
vaseho syna a ze je jeho vzdélavdani idediné nastaveno.

e Seznamte se s vzdéldvacim pldnem a ujistéte se, Ze cile jsou rediné a dosazitelné.
vjistéte se, ze vysledky a pokroky vaseho syna jsou na konci kazdého pololeti vy-
hodnocovany specidinim pedagogem.

A Specializovana vysefreni - Nick Catlin a Janet Hoskin

Vfele doporucujeme, aby jakékoliv odborné posudky a ucebni programy, programy pro
ndcvik fedi a jazyka nebo chovdani byli realizovéany s plnou pomoci rodicd a odbornikd. V
pripadé DMD, pro rodiny, které se snazi vyrovnat se slozitou progndzou této vazné svalové
choroby, na kterou neexistuje zadny Iék, mUze byt velmi stresujici zjistit, Ze problémy se
mohou tykat i u¢eni a chovdni. Spoluprdce mezi odborniky a rodi¢i mize velice pomoci,
aby chlapcim s DMD byla poskytnuta podpora a vzdéldni, které potrebuiji.

Klicovou roli v posuzovdani poruch uceni a chovdni chlapct s DMD budou hrdt psycholo-
goVvé, logopedi, klinicti psychologové, ucitelé pro specifické poruchy uceni a dyslexii,
specialisté v oblasti chovani a odbornici na autismus. Pfipoustime, Ze odbornici se budou
snazit preferovat své soustavy testl a ndstrojo hodnoceni. Doufdme, Zze ndsledujici ndvrhy
by mohly dodat nebo podporit takové ndstroje pro vysetfeni zohlednujici urcité problémy
s poruchami u¢eni a chovdni chlapct s DMD. Skute¢né doporucujeme: ,, Dyslexia? As-
sessing and reporting The Pattos Guide" editovanou Fillem Backhousem a Kath Morfia a
Hodder Murray- 2005 jako vyborného privodce pii testovani a posuzovani.

A Obecny prehled a posuzovdni v ruznych stadiich - James Poysky

ZpUsoby chovdni a chdpdni se mohou u déti s DMD velmi [isit. Vseobecné, u chlapcU s
DMD jsou IQ a vzdéldvaci Uspéchy hodnoceny o néco nize nez-li u jejich nepostizenych
vrstevnikl. Pokud je jejich vykon porovndn s normativnimi hodnotami nepostizenych souro-
zencU nebo défi s jinou nervosvalovou dysfunkci, jako skupina, déti s DMD jsou hodnoceny
hdre. Nicméné rozsah hodnoceni je siroky. Vétsina je hodnocena v ,normdinim* rozsahu,
ale 30-35% jsou hodnoceni jako ,,mentdlné zaostali*. Verbdini uvazovani se zdd byt vice
zasazené nez neverbdlni. Nedochdzi k progresivnimu zhorseni ale schopnost porozuméni a

verbdlni IQ hodnoty se s vékem mohou zlepSovat.

Nedostatky v pouzivdni a rozvijeni jazyka véetné porozumeéni, vyjadrovaci slovni zdsoby,
vybavovdni si prfibéhu uz zminény byly.

Neni postizena dlouhodobd pamét a jeji parametry jsou v normdinim rozmezi. Na rozdil od
toho, deficity byly zaznamendny ve verbdini kratkodobé paméti a pracovni paméti nebo
pri zpracovani mnozstvi informaci v jednom okamziku. Udrzeni celkové pozornosti a rychlda
prdce v hodiné mohou byt také problematické. Vyzkum vizudini kratkodobé paméti nezjis-
til prdkazné poznatky. Vizudiné- viemové schopnosti se jevi jako obecné neporusené. 7a-
klady ¢teni, matematiky, pravopisu mohou byt deficitni, mohou souviset se slabou verbdini
pracovni paméti.

Az u 40% chlapcu s DMD muzZe byt diagnostikovdana dyslexie spojend s problémy fonolo-
gického zpracovani.
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Emociondini problémy a problémy v chovdni, které souvisi s DMD jsou srovnatelné jako u
jinych neurovyvojovych dysfunkci. Nékteré potize s chovdnim mohou byt zapficinény vro-
zenou etologii, zatimco jiné mohou byt reakci na pribéh nemoci. Vétsina ndsledujicich
informaci byla ziskdna z pozorovdni rodicu. 34 — 40% z nich uvadi vyznamné socidlni pro-
blémy v chovdni a 4 — 19% z nich pozorovalo pfiznaky autismu. Existuje dUkaz, Ze nékteré
priznaky autismu se s vékem zlepsuji, véetné zdjmu o vztahy, sdileni z&imuU s jinymi a emo-
ciondini a socidlni vzdjemnost. 12-24% rodicovskych zprdav uvdadi, ze jejich dité s DMD ma
moznou poruchu pozornosti nebo hyperaktivni dysfunkci (v origindle: AD/HD — attention
deficit/hyperactivity disorder). Chlapci s DMD a diagndzou AD/HD maiji horsi psychosoci-
Alni nastaveni nez chlapci s DMD bez této diagndzy. 8-50% déti mize mit priznaky emoci-
ondini nouze, jako je deprese nebo Uzkost, toto vie mizZe byt spojeno s tim, jak se s nemo-
ci vyrovndavaji samotni rodic¢e. To znamend, zZe ¢im lépe se rodi¢e s nemoci vyrovnaji, tim
je méné pravdépodobné, Ze se jejich dité bude jevit jako depresivni a frustrované.

Je extrémné duilezité si uvédomit, Ze v piipadé DMD je ovlivnéna celd rodina a obdobné i
emociondini stav viech ¢lend rodiny mUze vyvijet tlak na ostatni.

Nd&sleduijici kapitoly poskytuji vieobecnd doporuceni, kterd je dobré mit na zfeteli pfi posu-
zovani chlapct a mladych muzd s DMD.

Seznam testl a metod neni vyCerpdvaijici a moznd ne vidy bude plné odpovidaijici, zavisi
vzdy na ditéti, klinickych urcenich a zdjmu.

A Rozhovor rodi¢u s psychologem a specidlnim pedagogem

Rozhovor s rodiCi je vidy neocenitelnou pomoci pfi pochopeni ditéte a mize odhalit
mnoho individudlinich prednosti ale i slabosti ditéte. Rodice chlapcl s DMD si jsou védomi
od velmi Utlého véku problémU s feci a jazykem. Také se dennodenné musi vypordddvat s
rdznymi potizemi v chovdni, pokud néjaké existuji. Rodice by méli na tyto obtize upozornit,
méli by si umét pfiznat, Ze jejich syn md problémy s u¢enim a chovdnim. Pohled rodic z
hlediska posouzeni ditéte je zasadni.

Vék 0-5

AZ 35 % chlapci s DMD potrebuje péci specialistd z oboru psychologie, specidlni peda-
gogiky a logopedie. Odbornd vysetreni by méla zahrnovat vyjadfovani a receptivni jazyk,
vizudlné prostorové feseni problémud, jemnou motoriku a ddle i celkovou motoriku. Testy
poskytujici informace jednoduchym jazykem dovoluji opakovdni prikaz0 a jsou zvidsté
hodnotné pro zgijisténi méreni urcCité schopnosti, spise nez-li ty, které pouze zjistuji, zda je
dité schopné sledovat instrukce. Screening stupné autismu by mél byt proveden u viech
batolat s DMD, s vice ucelenym posouzeni autismu podle potieby.

Vyznamné pfiznaky impulsivnosti spojované s AD/HD mohou byt béhem tohoto obdobi
problematické, stejné jako dalsi problémy jako opozicni az negativistické chovani a agre-
se. Z dUvodu fyzického omezeni DMD, impulsivnost mize previddat spise nez hyperaktivita
U déti s piiznaky obou dysfunkci. Strnulé mysleni a problémy s prizpUsobivosti mohou v tom-
to véku vyznamné ovliviovat chovdni a byt na prekdzku. Je vhodné ve véku 4-5 let zjistit
moznost dyslexie, fonologického povédomi a schopnost rychlého pojmenovdni predmétu.

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 55



Doporuc¢end méreni — testy

e Mullen Scales of Early Learning (Mulenova skdla prvotniho uceni — rozvojovy posu-
dek)

e Child Development Inventory (Détsky rozvojovy soupis — Skala méfici rozvoj)

e Parent’s Evaluation of Developmental Status (Rodicovské hodnoceni rozvojového
stavu - skala méfici rozvoj)

e Wechsler Preschool and Primary Scale of Inteligence (Wechslerova predskolni a
skolni Skdla inteligence - 1Q)

e Preschool Comprehensive Evaluation of Language (Celkové predskolni hodnoceni
jazyka)

e Preschool Language Scale (Predskolni jazykovd Skdla — vyjadfovaci/receptivni jo-
zyk)

e Comprehensive Test of Phonological Processing (Uceleny test fonologického zpra-
covdni - fonologické povédomi, rychlé pojmenovdvani)

e Modified Checklist for Autism in Toddlers (Modifikovany seznam autismu u batolat —
provéreni autismu)

e Childhood Autism Rating Scale (Détskd autistickd hodnotici skdla)

e Social Communication Questionnaire (Socidlné komunikacni dotaznik)

e Behaviour Assessment System for Children (Posuzovaci systém chovdni pro déti - §i-
roce hodnotici skdla chovani)

Vék 6 -11

Obtizné zviddnuti ucCiva je bé&znym problémem na prvnim stupni zdkladni skoly. Ucebni
problémy mohou byt zpUsobeny specifickou a obecnou neschopnosti se ucit. IQ testy,
které maiji verbdini oddvodriovdni, neverbdini odUvodniovdani, zvysuijici se rychlost a ndroc-
nost, ukazatele pracovni paméti, mohou poskytnout hodnotné informace, ale zdroven pri
jejiich kombinovani v takzvanych ,pinych IQ testech ,,m0ze dojit k chybné interpretaci sil-
nych a slabych strdnek ditéte. PouZiti neverbdlnich testd, které maji omezeny casovy limit
a pozadavky na motoriku, by se mélo zvdzit. Toto plati zvldsté v pripadech, kdy se za po-
moci odchylkového modelu uréuje, zda dité splfiiuje kritéria pro urCitou schopnost uceni.
Pri posuzovani Cteni jsou vieobecné doporuCovdny testy, které zohlednuji rozpozndvdani
slov a rychlost rozpozndni slova, ale oboji se ukdzalo jako znacné problematické pro po-
souzeni déti s DMD. Verbdlni pracovni pamét a pozornost mohou byt u chlapct v tomto
véku znacné snizeny, ale mohou byt prehlizeny rodici i uciteli, protoze tyto obtize nejsou
prevazujici. Doporucuje se proto soucasné hodnoceni rodict a uciteld objektivnimi mérit-
ky. Podobné by se mélo uvazovat i o posuzovdani vykonnych funkci véetné pldnovani, or-
ganizace, mentdini flexibility a iniciace.

S prohlubovdnim védomi se mUze u chlapcy objevit i akutni emocni reakce v jejich cho-
vani vici okoli jako odpovéd na jejich poruchu. Tyto problémy se mohou objevit v jakém-
koli véku, ale roky predchdzejici ztrdté chize se jevi jako nejvice problematické. Proto jsou
chlapci ve véku 8 — 10 let nejvice vystaveni nebezpedi slabsiho psychosocidlnino nastave-
ni. Hodnoceni by mélo také monitorovat vytrvalostni chovani jako podruzné pri hodnoceni
mentdini flexibility. Mnohé fyzické, psychosocidlni a rozpozndvaci faktory se mohou podi-
let na socidinich problémech a doporucuje se proto celkové hodnoceni. Posouzeni Urov-
né stresu rodicU a schopnosti poradit si s problémy mohou pomoci v uréeni odpovidajiciho
zAkroku.
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Doporuc¢end méreni — testy:

e Wechsler Intelligence Scale for Children (Sirokié 1Q)

e PHAB (Phonological Assessment Battery)

e WRAT 4 (Wide Range Achievement Test)

e WRIT (Wide Range Intelligence Test)

e BPVS (British Picture Vocabulary Test)

e Leiter International Performance Scale (neverbdini IQ)

e Raven's Progressive Matrices (neverbdlni IQ)

e Woodcock-Johnson Tests of Academic Achievement (Siroké znalosti)

e Test of Word Reading Efficiency (slovni a neslovni plynulost Eteni)

e Gray Oral Reading Test (plynulost teni a porozuméni)

e Children’s Memory Scale (verbdlini a vizudini uCeni a pamét)

e Symbol Digit Modalities Test — Oral version (rychlost zpracovani/komplexni pozor-
nost)

e Digit Span (verbdini pracovni pamét)

e Token Test for Children

e Behaviour Assessment System for Children (Siroké chovdni)

e Child Behaviour Checklist (Siroké chovani)

e Children’s Yale-Brown Obsessive-Compulsive Scale (posedlostni a impilzivni sym-

ptomy)

Behaviour Rating Inventory of Executive Functions (vykonné funkce)
e Children’s Depression Inventory (deprese)

e Multidimensional Anxiety Scale for Children (Uzkost)

12 a vice let

S vyssim vékem se od chlapcU s DMD ocekdvd vétsi odpovédnost. Prekdzkou mUze byt
nedostatecnd verbdini pracovni pamét a to jak ve skole tak i mimo ni. Toto se mUze stat i
mladym muzdm, ktefi neméli zadné problémy v téchto oblastech v predeslych letech.
Adolescence mUze byt obtiZnym obdobim pro mladé muze s DMD po psychosocidini
strdnce. To mUze byt zpUsobeno jejich fyzickym omezenim, stejné jako rozkolem ve vyvo-
jovém cyklu, ktery je odpovédi na léCeni (kratkd stagnace nebo zpozdéni puberty mize
byt vysledkem léCby steroidy). Symptomy deprese a Uzkosti je nutné v tomto obdobi sle-
dovat. Uzkost spojenou s otdzkami zdvislosti a nezdvislosti by mé&la byt posouzena. Rodiny
budou také potfebovat asistenci v priprave, jak postupovat v otdzkdch konce Zivota.

Doporucend méreni:

Mnoho jiz uvedenych testl je mozné pouzit i v tomto véku.
Personality Inventory for Youth (psychologické a emotivni nastaveni)
Beck Depression Inventory (deprese)

Wechsler Memory Scale (verbdini a vizudini uc¢eni a pamét)

Delis Kaplan Executive Function System (vykonné funkce)

A Rady pro psychology - Gill Backhouse

Zpravy rodicl spolec¢né s poznatky nejnovéjsich vyzkum( ukazuji na skutecnost, Ze mnoho
- moznd vétsina — chlapct s DMD mad problémy s uc¢enim, které by se mély posuzovat ne-
zAvisle na jejich daldich problémech rozvoje. Piilis Casto jejich stav a progndza zastinuji je-
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jich pokrok ve vzdélavdani. Chlapci, ktefi nemohou drzet krok s jejich vrstevniky na hristi, pfi
sportovnich aktivitdch a podobné, jsou vystaveni zniCujicimu tlaku projevujiciho se na je-
jich sebelcté a pocitech, obzvldsté pokud nedokdzi udrzovat adekvdatni pokrok ve tfidé.

Vzdéldvaci psychologové maiji velky podil na pochopeni a uvédoméni si vzdélavacich
potfeb t&chto chlapcl a dilezZitosti posouzeni a efektivni podpory.

Whilstdv vyzkum je teprve na zacdatku, ale jiz bylo zisténo, ze chlapci s DMD maiji zejména
rozpozndvaci deficity v nasledujicich oblastech:

e verbdini pamét
e pracovni pameét
e fonologické zpracovani

Ndsledné k témto obtizim se pridruzuji problémy s fonetikou a schopnosti Cist a hldskovat.
Mnoho z téchto poruch tudiz bude prezentovdno jako dyslexie.

UrCity rozsah potizi s porozuménim — af uz poslechem Ci tenim — se také vyskytuje, ale je
nejasné v této chvili, zda je to dUsledek snizeni verbdini paméti nebo specificky jazykovy
problém. SLT posouzeni pomuUze odhalit mozné spojeni téchto dvou faktord.

Cteni

Dekddovdni je s nejvétsi pravdépodobnosti problematické (z dUvodu slabého fonetického
zpracovdani), také porozuméni, které narusi pouzivani tzv. ,,top — down" zpracovani. Tudiz
pecliva analyza schopnosti Cist a strategie je velmi prinosnd.

Rychlost a presnost Eteni jednotlivych slov — vidénd slova, rozlisovaci schopnost.

Test efektivity Cteni slov (TOWRE — Test of Word Reading Efficiency) je obzvldsté uziteCny.
Doucovdni by mélo byt zamérfeno na jakykoliv nepomér mezi rozliSovaci schopnosti a roz-
pozndvdnim slov.

Neslovni Cteci testy (nonword Reading Test), stupfiovany Cteci test (Graded Reading Test)
nebo neslovni podtesty v PNAB je mozné poutzit k odhaleni dekddovaci schopnosti samot-
né.

Pokud je rozliSovaci schopnost slabd, bude extrémné dilezité vysvétlit ucitelskému sboru,
Ze rozkddovani hidskované instrukce je mnohem uzitecnéjsim zpUsobem, jak pochopit, jak
jsou slova psdna v kédu pismen.

Porozuméni étenému textu

Diagnostickd analyza cteni (Diagnostic Reading Analysis) je uZite€nd, protoze obsahuje
poslechovou pasdz a pak na zakladé tfi pasdzi poskytuje ohodnoceni presnosti a plynulos-
ti stejné jako porozumeéni.

Analyzy omylu odhali chlapcovu strategii pfi Cteni prézy. Ucitelé a rodice nejlépe védi,
zda chlapec zaménuje podobné vypadadaijici slova nebo &te s porozuménim, ale casto si
nejsou jisti, jak poskytnout podporu, kterd by se zamérila na siiné aspekty a eliminovala
slabé stranky.
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Cteni ve dvojici mize byt obecné pouzivano ke zlepieni slovni z&soby, plynulosti a poro-
zumeéni. Jeho vyhoda je, Ze rodiCe a ftfidni asistenti mohou byt Skoleni, aby zjisfili, joké
schopnosti se jiz zlepsily. AvSak, neni zacilené na fonetiku, hidskovani nebo slovni schop-
nosti — vSechny, které stdle z0stavaji vyzvou.

Hlaskovani

Ld&kladem je peclivé posouzeni fonologickych schopnosti ditéte a doporuceni praktickych
rad tykajicich se soukromych hodin v hldskovani. MUze byt i nezbytné zkontrolovat kore-
spondovdni zvuku a symbolu ve Ctenii psani, véetné ch, ou, au, dy, di., me mé...la, I&, me
-mé.

e Chlapec si pomdahd vytleskadvdnim nebo pocitdnim hidsek a tim se uci, ze pfi hlds-
kovdni, kazdd slabika musi obsahovat samohldsku.

e dliterace a rymovani ve dvojicich s hldskovdnim ,,zacdtek a rym (onset and rime)* -
opakovdni shodnych hldsek na zacdatku po sobé ndsledujicich slov nebo versd (pro
podobnd slova, tento pristup zabere mnohem méné kapacity v pracovni paméti)

e  MUzZe byt pfipraven na pokrocilejsi fonetické zpracovdani a byt schopen rozeznat
shluk na zacdtku slova, stdle viak potfebuje procvicovat ndslech poslednich dvou
zvuk ve shluku na konci slova.

Provéreni jeho pracovnich sesitd brzy odhali, zda hldskuje abecedné nebo ne, kdyz pise

véty Citext, stejné jako jistotu Ci nejistotu pochopeni hidskovacich vzorct a pravidel.

Tridni asistenti Casto nechdpou duilezitost multi-smyslovych ucebnich metod, a tak se do-
porucCuje pouzivat plastickych pismen, fix a bilé tabule apod. Rady tykajici se pouzivani
téchto pomuUcek jsou zejména dllezité.

Navic, nutnost stanoveni postupné se zvysujicich cild a zaclenéni ve velké mire zesileni vy-
uky (pouZivanim her, vypocetni techniky atd.) by mély byt také zdUrazriovdny jako pod-
pora — zejména jsou-li Faddné strukturované — Casto jsou dodavany v prilis rychlém tempu,
které déti s dyslexii nejsou schopné zviddnout.

Poslechové dovednosti

Omezené rozpéti verbdini paméti povede k problémim v celém studijnim pldnu, vyucuii-
cim mohou byt pfinosem ndasleduijici rady :

e Dospéli by méli mluvit v krdtkych vétdch a povzbuzovat dité, aby opakovalo in-
strukce svymi vlastnimi slovy.

e Dospéli by méli peclivé uvdadét instrukce ve sledu, v jakém maiji byt provedeny.
Napr.: ,, Po tom co si uklidite své matematické ucebnice a pendly z lavic a vybere-
te pracovni sesity, mizete si vybrat knihu, kterou budete Cist." je prilis slozité. Ale vé-
ta: “ Nejdrfive si uklidte matematické ucebnice a pendly ze svych lavic. Za druhé
vyberte pracovni sesity. Pak si vyberte knihu, kterou budete Cist." je mnohem jed-
nodussi.
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Asistenti pedagogl oceni praktické rady, které jsou jasné a obecné pouZitelné, ty pak
muUze sjednotit s viastnimi Skolnimi zdroji (specidini pomUcky a ucitelskym sborem) a rozsirit
o ndvrhy na domaci vyuku. Jasny pldn rozélenény do prioritnich cill je predevsim vitan!

Chlapci s DMD jsou jiz na zdkladé medicinskych podminek identifikovdni. Jejich védo-

. .r

mostni zakladna tykaijici se jejich chdpdni je omezena a z toho vyplyvaji uCebni obtize.

Testy

» Comprehensive Test of Phonological Processing (CTOPP); 1999; Wagner R., Torgeson J.
& Rashotte C.; Harcourt Assessment

» Diagnostic Reading Analysis; 2004; Crumpler, M. & Mc Carty, C.; Hodder & Stoughton

» Graded Nonword Reading Test; 1996; Snowling, M, Stothard, S. & MclLean, J.; Harcourt

= Assessment

» Nonword Reading Test; 2004; Crumpler, M. & Mc Carty, C.; Hodder & Stoughton

» Phonological Abilities Test (PAT); 1997; Muter, V., Hulme, C. & Snowling, M. J.; Harcourt
Assessment

» Phonological Assessment Battery (PhAB); 1997; Fredrickson, N., Frith, U. & Reason, R.;
NFER Nelson

» Sound Linkage; 2001; Hatcher, P.; Wiley

» Test of Word Reading Efficiency (TOWRE); 1999; Torgesen, J. K., Wagner, R. K. & Ro-
shotte, C. A.;

» Harcourt Assessment

A Hodnoceniieci a jazyka - Annie Aloysius

Logopedi prichdzeji do styku s détmi s DMD ve $koldch nebo klinikdch pouze ndhodné
nebo jsou k nim chlapci odesildni k posouzeni jejich jazykovych a komunikacnich schop-
nosti. Pfi posuzovdni téchto déti si musi byt logoped védom specifickych obtizi v porozu-
méni a jazykovych obtizi, které mohou déti mit. Napriklad rozpéti slovni paméti a vyprave-
ni pribéht mize byt zhorSeno ndtlakem na jejich schopnost dosdhnout, co nejvyssiho po-
¢tu bodu.

Jak je uvedeno vyse, tim, Ze si logoped uvédomi potencidini slabosti chlapcd s DMD, mU-

Ze |épe zaméfit screening a tim lépe vyhodnotit schopnosti ditéte.

Screening

Token test pro déti (TTFC — The Rockem Test for Children) od Franka DiSimoniho je rychlym
screeningovym testem, ktery méfi presné receptivni jozykové dysfunkce u déti v UK. Neni
obvykle pouzZivan logopedy, ale je uziteEnym jazykovym ndstrojem. Postupné navysuje
komplexnost informacnich vzpominek a sekvencni zvyraznéni obtizi, které tyto déti mohou
mit s udrzenim si a vybavenim si vétsiho mnozstvi slovni informace.

Test je pro déti od tfi do patndcti let. Test trvd pouhych 10 minut. Je to rychld, efektivni
zkouska, kterd dokdze najit prfesnou jazykovou poruchu u déti a urcit Uroven jazykovych
znalosti v zAvislosti k véku ditéte.

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 60



Specifické hodnoceni
Klinické hodnoceni jazykovych zdkladd (CELF 3 — The Clinical Evaluation of LAnguage
Fundamentals) — pouzitelné podtesty:

e Koncepce ainstrukce
e Vybavovaci véty (véty k zapamatovdani si)
e Poslech odstavcU

Tyto podtesty mohou zvyraznit zvysujici se obtize s jazykovym porozuménim a zapamato-
vAnim si pfi zvySovani mnozstvi a celistvosti informace. Kontrastnim vykonem pfi téchto tes-
tech a receptivnim testem slovni z&soby, mohou vyniknout selektivni obtize pozorované
pravé u déti s DMD. Toto demonstruje spiSe obtize s mnozstvim informaci, které jsou po-
stupné navysovany, nez specificky koncepcni problém v pochopeni. Vysledky mohou byt
na horsim priméru vzhledem k véku nebo mohou ukdzat asi dvouleté zpozdéni v této ob-
lasti. Testy spiSe ukazuji na urcité opozdéni v téchto oblastech, nez na né&jakou urcitou va-
du.

Logopedi by méli byt schopni zddraznit tyto oblasti v prdbéhu cileného posouzeni. Dalsi
detailni posudek by mél byt pozadovdn k dalsimu posouzeni specifického poskozeni
schopnosti porozuméni v souvislosti s jeho dusledkem na ¢teni a fonologické povédomi.
aby byly jasné demonstrovdny silné a slabé stranky.

K tomu, aby byly posouzeny schopnosti porozuméni detailnégji, je pozadovdno specidlni
pedagogické vysetfeni v SPC. Informace z tohoto vicelUcelového posouzeni budou vy-
hodnoceny a poufZity pro zformovdani zakladd programu ndpravy.

VEasny screening a logopedické posouzeni mize zajistit spravné mirend opatieni, aby
bylo zabrdnéno jazykovym a numerickym problémim a moznym neuspéchim hned v
zacatku vzdélavani. Povédomi ucitelského sboru o moznych problémech mize umoznit
adaptaci na ucebni prostfedi a umoznit détem uspét ve zvidstnich aktivitdch a Ukolech.
Je zde vyssi pravdépodobnost poskozeni v autistickém spektru se specifickymi obtizemi ve
schopnosti identifikovat pocity a interpretovat vyrazy obliceje.

To mize vyUstit ve spolecenské vzdjemné pUsobici problémy a problémy v chovdani. Je
proto také podstatné, aby tyto oblasti byly Fddné prosetfeny a byla zde poskytnuta pod-
pora a provedena ndprava.

W Screening déti s DMD s ohledem na deficity spojené se ¢tenim -
Angela Fawcett

DMD je nemoc spojend s postupnym Ubytkem svalové hmoty, spolu s dalsimi deficity v
pozndvdni. Diky kvalitnéjsi péci o DMD pacienty doslo k prodlouzeni délky Zivota pacient.

Pro jejich celkovou kvalitu Zivota s ohledem na zmény v progndéze nemoci je lepsi pocho-
peni deficitu v oblasti pozndvacich schopnosti rozhodné dilezité.

V obdobi rozvoje ¢teni prizkumy ukdzaly, Ze nacasovani zdsahu je zdsadni a potvrdily, Ze
Cim drive prijde tento zdsah, tim efektivnéjsi bude ndprava. Problém casto byvd v tom, ze
rodice i ucitelé jsou ohromeni diagndézou DMD a kladou tak vétsi diraz na fyzickou strdn-
ku, nez na problémy se schopnosti uceni.
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Zavéry neddvnych vyzkumi prinesly mozné propojeni mezi pozndvacimi symptomy DMD a
priznaky vyvojové dyslexie.

Pokud budeme uvazovat o téchto pfiznacich, u obou onemocnéni mizeme charakteri-
zovat problémy s fonologickymi dovednostmi stejné jako problémy s verbdini paméti. Exis-
tuje hypotéza, Zze pro obé poruchy mize hrdat zdsadni roli mozecek. Obé skupiny défti (s
DMD i s vyvojovou dyslexii) ukazuji na problémy s gramotnosti, zvidsté ctenim, hidskova-
nim, fonologickym zpracovdnim a paméfovymi testy jako je napriklad Ciselnd fada. Déti s

e

rych ohledech jsou podobné détem se vieobecnymi poruchami uceni.

Abychom se ujistili, Ze déti s DMD ziskaiji nejlepsi moznou podporu, byly navrzeny screenin-
goveé testy, aby se prozkoumalo, zda profil déti s dyslexii se shoduje s profilem déti s DMD.

Tyto testy byly navrhovany tak, aby poskytly profil dovednosti déti ve véku 3, 5 roku a vyse,
Prvni screeningovy test pro dyslexii ( Dyslexia Early Screening Test - Fawcett a Nicolcon,
2003) pro déti ve véku 4, 5 - 6, 5, a Screeningovy test pro dyslexii, pro déti prvniho a dru-
hého stupné (Dyslexia Screening Test, Junior and Secondary - Fawcett a Nicolcon, 2005)
pro déti ve véku 6, 5 - 16, 5, jsou nejlépe nastaveny na vékovy rozsah, kam spadd i DMD.
Tyto testy byly navrzeny tak, aby poskytly rychlou a jednoduchou metodu testovaného
vykonu v rozsahu dovednosti spojenych s problémy gramotnosti. Cely test nezabere vice
jak 30 minut a byl navrzen tyk, aby byl pro déti zdbavny a zdroven jasny pro ucitele. Vy-
sledky mohou byt porovndny s normami déti stejného véku, aby byly stanoveny siiné a
slabé stranky. Vysledky ddle mohou byt porovnévdny s charakteristickym profilem dysle-
xie, aby byly identifikovdny shodné a rozdiiné oblasti.

Tyto testy kromé pozndvaci schopnosti zahrnuji také normy pro test motorickych schop-
nosti jako je naviékdni kordlkd a obtahovani.

Profesiondini rady terapeutl mohou byt potfebné k posouzeni, zda je nebo neni nutné
provést test laterarity u této skupiny.

Tyto testy byly navrzeny, aby poskytly hodnoceni vykonu a mnozstvi schopnosti a vyzado-
valy pfi tom minimdaini vytrvalost, coz je Cini pouzitelnymi i pro déti s DMD.

Je nutné dodat, Ze zde existuje i Siroky rozsah dalsich testl, které posuzuji fonologické
schopnosti a gramotnost, napr. testy COPS zaloZzené na pocitacové bdzi. Nékteré z nich
byly doporuceny logopedy a mohou byt pouzity ve spojeni se screeningovym testem, aby
poskytly informace o oblastech, které si zaslouzi dalsi Setreni.

Vyzbrojeni timto profilem potfeb, je moziné vytvorit individudini vzdélavaci pldn, ktery by
byl presné stanoveny pro potfeby ditéte s DMD. Tento aspekt ndpravy by mél byt prodis-
kutovdn se specidlnim poradcem a vytvoreno stanovisko vzdéldvacich potreb, kterému
by déti mély byt podrobeny.

Reference:

- Nicolson, R.I. and Fawcett, A.J (2003). The Dyslexia Early Screening Test. 2nd edition. The Psychological Cor-
poration, London.

- Fawcett, A.J. and Nicolson, R.I. (2005). The Dyslexia Screening Test.- Junior. The Psychological Corporation,
London.

- Fawcett, A.J. and Nicolson, R.I. (2005). The Dyslexia Screening Test.- Secondary. The Psychological Corpo-
ration, London
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A Naprava poruch uceni - Nick Catlin a Janet Hoskin

Vyzkum ukdzal, Ze 1Q chlapce s DMD muizZe byt o Uroven nizsi. Pro vétsinu chlapcl je toto
velmi vyznamné. Budou dobre prospivat ve skole a mnoho jich bude schopno dokoncit
Uplné vzdéldni az k maturité. Hlavnim problémem byvd fyzickd podpora. S tim, jak budou
chlapci postupné ztrdcet fyzickou silu a funk&nost kosternich sval®, by se rodice i skola méli
obrdtit na specialisty - ortopeda, fyzioterapeuta a IT servis. Pro nékteré chlapce mUze byt
dUsledek DMD na jejich chovani a uceni vyznamny, ale mUze byt skryty a proto i tézko
identifikovatelny. Proto je nutné peclivé posouzeni.

Mnoho chlapcU bude poddvat slaby vykon v Ukolech tykajicich se slovnich dovednosti.
Zkontrolujte zpravy psychologl a specidlnich pedagogu, logopedd ohledné hodnoceni
testd slovnich dovednosti. Mohou ukdzat pouze lehké opozdéni, ale i to mize byt vy-
znamné.

Zejména to muize pfimo ovlivnit fe€. Pro chlapce mUze byt tézké vyslovovat slova nebo
najit spravnad slova, kterd chtéjifict. A to mUze vyUstit v komunikacni obtize a frustraci.

Mladi chlapci s DMD mohou mit také problémy s pochopenim komplexni instrukce nebo
prosté vypadaiji, Ze neposlouchaiji. To se Casto stavd, kdyz jsou chlapci velmi pohlceni jed-
nim specifickym Ukolem. Zdd& se, ze nedokdzi z jednoho Ukolu lehce prejit k drunému. Ujis-
téte se, ze kazdy, kdo s chlapcem pracuje tomu rozumi a bere v potaz treba kdyz zaddava
instrukce celé tiidé. Casto mize tento nedostatek pozornosti vypadat jako hrubé chovani
nebo nezdjem. Pozddejte chlapce, aby se na vds divali a pozorné poslouchali a budte

pfipraveni jim pomoci s fadou komplexnich instrukci. O¢ni kontakt je nutnosti.

Problémy se slovnimi dovednostmi mohou pUsobit na rozvoj fonologického povédomi a
tudiz byt pricinou opozdéni ve Ctenil

Oprofti ubyvani svall neni tento problém progresivni a mize byt vyfesen spravnym vyuco-
vanim. Je vzdy lepsi provést veskerd opatfeni co nejdrive.

W Jak zacit - strategie pro domov a skolu - Nick Catlin a Janet Hoskin

Cteni a hldskovdni

Vyzkumu Veroniky Hinton prokdzaly, ze chlapci s DMD budou mit problémy s fedi, které by
je mohly diskriminovat, Casto je nazyvdme fonologické zpracovdni. Toto je podobny profil
jako u lidi s dyslexii (nékdy nazyvané ,specifické poruchy uceni*).

Ndprava

Psani je kod, ktery se sklddd z pismen, které reprezentuji zvuky. Aby jste uméli Cis, musite
byt schopni rozlustit tento kéd. To viak nepfichdzi automaticky — musi byt rozvijeny urcité
podpurné dovednosti. Carmen a Geoffrey McGuiness (,The Reading Reflex Penguin

or

1998) uvddéji ndsledujici rady k podpore ndcviku cteni:

o Ctéte skupiny pismen zprava do leva
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e Promichejte jednotlivé skupiny zvuk( ve slové

e (Oddélujte zvuky ve slovech

e Uvédomte si, Ze dvé nebo vice pismen muize reprezentovat jeden zvuk (v Cesting
ch, ou, au )

e Uvédomte si, ze nékteré komponenty kddu mohou reprezentovat vice nez 1 zvuk

Jak se naudéit tyto poddovednosti ? (McGuinnes zpusob)

1. Vyberte slovo slozené ze fii pismen napr. PES. Rozdélte toto slovo na jednotliva
pismena a ta napiste kazdé oddélené na jinou kartiCku. Najdéte v Casopise
nebo knize obrdzek psa a feknéte, ze vytvorite slovo PES. Nechte dité vytvorit
toto slovo skldddanim t&chto zvukd dohromady ve sprdvném poradi.

2. Nejdfive nechte dité Cist jednotlivd pismena a pak teprve celé slovo.

3. Nechte dité napsat kazdé pismeno a zdroven je precist. Vyse uvedend metoda
je multi-smyslova. UCi vase dité sklddat a rozklddat slova pouzitim zraku, sluchu
a pohybu. Nase zkusenost s ucenim dyslektikO ukdzala, Ze toto je nejucinnéjsi
metoda uceni cteni.

4. Vase dité musi prejit na mnohem komplexnéjsi kdd, pochopit, Ze nékteré zvuky
mohou byt reprezentovdny vice nez jednim pismenem napf. au, ou, ch, napfi-

klad slovo AUTO karticky A- U - T- O a obrdzek auta.

5. Musi pochopit, Ze nékdy ta samd pismena odpovidaji rdznym zvukdm - v cesti-
né& mékké a tvrdé slabiky - napr: ty — ti, mé- me, krdtké a dlouhé slabiky

6. Nékdy ty samé zvuky mohou odpovidat riznym pismendm napr. ,,:. bje — bé, vé
-vje

V bodech 5. a 6. jediny zpUsob jak dité naucit vybrat spravnd pismena je nechat ho roz-
hodnout, kterd pismena utvori skute¢né slovo napf. musi vybrat ,,auto", protoze “ zddné
slovo jako ,, ato" neexistuje.

7. Chlapci s obp’iemi Cteni budou potfebovat mnoho procvi¢ovdni téchto pod-
dovednosti. Casto je nutné se vrdtit zase k jednodussim slovim, aby si mohli
pozdéji osvojit obtiznéjsi slova.

8. Slova musi byt rozdélovana do slabik. Pomozte chlapci pochopit, ze delsi slova
jsou tvorena kratkymi pismennymi fetézci, které obsahuji samohldsku nebo pis-

mena, kterd samohldsku zastupuji (v cestiné | a r). To jim pomUze zviddnou
mnohem t&Z73i slova.

Kroky 1-8 jsou zdsadni pro rozvoj schopnosti Cist a hldskovat slova. Avsak zdroven je dUlezi-
té chlapce smérovat ke cteni riznych druhU textd. Slovni zdsoba je pro chlapce s DMD
silnou stradnkou a je dUleZité rozvijet pouzivdni slov a znalost teni predcitdnim, ndvstévou
muzei, encyklopediemi, internetem, televiznimi pofady. Nebojte se jim Cist i kdyz pouzity
jazyk v Clanku je pfilis obtizny a nemluvte s nimi jednoduchym jazykem — to vse je velmi
duilezité v rozvaji jejich mluveného projevu, ktery ovlivni jejich schopnost Cist. Poslouchdni
pribéh’ na kazetdch nebo CD je vybornym prostredkem k tomu, aby si pribéhy zamilovali.
Cteni knih je dobrym zpUsobem k rozvijeni jejich slovni z&soby napf. Robin Hood, Harry Po-
tter, PAn prsten(, Letopisy Narnie, Petr Pan atd.
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Cteni ve dvoijici, pdrové &teni mdze pomoci v rozvoji plynulosti a jistoté s textem. Ale pou-
Zivani pouze Cteni ve dvoijici neni dostateCnou metodou v podpore cteni a hldskovani.
Body 1-8 musi byt dodrzeny.

Mladi lidé s problémy prfi Cteni neprijdou sami, abyste jim pomonhli. Déti ve véku Sesti let,
které maiji fonologické problémy uz Casto dobre citi, Ze se jim nedafi. MAme tu zkusenost,
Ze musite byt dobre pripraveni a musi vdm byt jasné, co je ucite a musite se umét dobre
ovladat, kdyz s nimi pracujete. Kratkd pravidelnd sezeni okolo 20 minut jsou idedlni a vzdy
skoncete v dobrém duchu (pozitivné). Neni dobré fici ,,Ty to neumis" nebo, ze vas ,rozCilu-
jit, fim Ze jim Cteni nejde. Neni ani dobré se vyhybat ¢teni nebo psani, protoze je vém
chlapce lito a nechcete ho zatézovat dalsimi problémy. Udéladte mnohem Iépe, kdyz jim
pomuUzete, aby se mohli citit jisti ve cteni a psani. To jsou klicové dovednosti k Uspéchim
ve skole a i pro budoucnost. Mnoho miladych lidi, ktefi se nenaucili béhem 5. a 6. roku Cist,
se citi mnohem vice frustrovdni a vykazuiji zhorsené chovdni joko dusledek. Rozvijeni jejich
gramotnosti silné zlepsi jejich sebelctu. Pokud byste chtéli pomoci nebo poradit, jak pra-
covat s témito multi-smyslovymi metodami, doporuCujeme obrdtit se na specidlniho pe-
dagoga nebo kontaktujte pfimo Janet Hoskin nebo Nick Catlin.

Matematika

Mnoho lidi, ktefi maiji néktery typ dyslexie, maiji problémy s matematikou. Zvidsté s pfimou
Umérou, posloupnosti, smérovym a prostorovym védomim, pouzivdnim krdtkodobé nebo
pracovni paméti napr. udrzeni Cisel v paméti, pocitdnim z paméti, porozuméni matema-
tickému jazyku. Je dUlezité pretvdret matematické problémy na co nejkonkrétnéjsi formu.
Pouzivani penéz nebo cihel pro pocetni Ukony. V této oblasti prakticky nebyly provedeny
zadné vyzkumy. Matematické posouzeni mize pomoci najit slabé a siiné strdnky. Unicorn
matematika (www.unicornmath.com) poskytuje vyborny trénink a zdroje pro déti s dyskal-
kulif.

Stiedni skola

Chlapci, ktefi maiji stale problémy i na stfedni Skole (v UK od 11 let), by méli byt podrobeni
dalsim vysetfenim a diagndéze ohledné ucebnich potreb. Moznd budou potfebovat zopa-
kovat Cteci a hldskovaci program, ktery je uvedeny vyse a budou doporuceni ke specia-
listdm. Studijni dovednosti budou dulezité protoze chlapci musi byt schopni zviddnout novy
materidl nezdvisle a bez stresu. Techniky jako zvyrazrovdni kliCovych slov a porozuméni
otdzkdm je velmi dUlezité.

ChlapcUm bude poskytnuta Uleva u zkousek ve formé prodlouzeni doby k napsdni testu.
Chlapci, ktefi maji problémy se ctenim a porozuménim, mohou byt jinak hodnoceni jako
Spatni ctendii. Pomalé psani mize poukazovat na problém slovniho zpracovdani a pak by
mohlo byt pouzivdino pfi testech nelhledné pismo. Mnoha chlapcdm mUze byt povolena
prestdvka nebo delsi Cas. Vidy je nutné vse prodiskutovat s asistentem pedagoga. Dopo-
rucujeme ,,(Dyslexie: Posuzovdani potreby pristupového opatreni béhem zkousek Prakticky
prOvodce druhé vyddni) od Gill Backhouse, Elizabeth Dolman a Caroline Read publikova-

no PATOSS.

V dall§im a vyssim vzdélavani by méli mit chlapci specidlni pomoc, jak v oblasti fyzické, tak
i uCebnich potreb napf. s pldnovdanim studia a disertacemi apod.
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A Cteni ve dvojici - Gill Backhouse

Cteni je ucelend dovednost a jediny zpUsob jak jej zlepsit je pravidelné procvi¢ovani. Kdyz
se Cteni u ditéte nezlepsuje s postupnou tendenci, kazdodenni teni se pro Néj stane nevi-
tanou praci, Casto vede k vyssi Urovni frustrace a napéti viech zucastnénych. Cteni ve
dvojici je dobre prozkousenou metodou podpory ¢tecich dovednosti nestresujicim zpUso-
bem.

Teorie

Zkuseni Ctendri rozpoznaji dlouhd slova, se kterymi se setkaiji v tisku.Tyto nahrazuji jejich zra-
kovou slovni zasobu. Jak se zvysuje zrakovd slovni zdsoba? Pro kazdé slovo, se kterym se
setkd, ale nerozpoznd, je ctendri povoleno:

e Pouzivat zvuky, aby zkusil a odposlouchal nebo

e Uhddnout, predvidat co by to asi mohlo byt. Tato metoda se nazyva cteni pro po-
chopeni.

e MUZe mu byt toto slovo napovézeno asistentem. Tato metoda se nazyvd ,podive]
se a rekni*

Prvni dva zpUsoby mohou a nemuseji byt Uspésné. Prerusuji Cteni a smysl textu mUze byt
ztracen. Treti metoda je vidy Uspésnd (predpokladd se, Zze pomocnik je precizni ctendr).
Cteni ve dvoijici zZlepsuje zrakovou slovni z&sobu. Ziskdni sebejistoty ve &teni se Easto poji s
Ubytkem Uzkosti.

Metoda pro déti predskolniho a skolniho véku

Vyberte pékné ilustrovanou knihu — faktu nebo fikce. Ujistéte se, ze je psana jazykem, kte-
rému vase dité rozumi. Idedini je, aby byl schopen precist 90-95% textu bez pomoci, ale
tam, kde se schopnost ¢teni nepropoji s vékem nebo zdjmem, mize byt toto obtizné. Je
nezbytné, aby kniha dité bavila, takze je lepsi vybrat knihu, kterd je zajimavd nebo zdbav-

nd, ale trochu tézsi, nez kniha, kterd je jednoduchd, ale nudna.

Prohlédnéte si knihu spolecné. Mluvte o titulu a o prebalu knihy, projdéte ji strdnku po
strdnce a vyzdvihnéte jména hlavnich postav, divejte se na obrdzky a nacrtnéte pribén.
Toto pomdahd vyznamovému &Eteni. Nyni za&néte &ist knihu porddné. Ctéte krdtkou pasdz
ditéti, zatimco vas prst ukazuje na text — takze dité vidi kazdé slovo, kdyz jej Ctete a zdro-
ven ho vidi napsané. Kratkou pasdzi se rozumi néco mezi vétou a odstavcem. To zdlezi na
véku a schopnostech ditéte.

Nyni byste vy i dité méli Cist tu samou pasdz nahlas spole¢né — snad by i mohl ukazovat na
slova, kterd Ctete.

Nyni by dité mélo Cist tu samou pasdz samo. Pokud se ostychd (dovolte viak pouze 3-4
sekundy), nebo déld chyby, feknéte mu slovo nebo frdzi vy a povzbudte ho, aby ji opako-
val a pokracoval ddl.

Pokracujte ve cteni timto zpUsobem, diskutujte o obsahu, abyste se presvéddili, ze dité
Ctenému textu rozumi.

Dité jiz precte vsechna slova, kterd neznalo spravné trikrdt po sobé. Jeho zrakovd slovni
zasoba se postupné prohlubuje. Zjistite, Ze dlouhd neobvykld slova Cte rychleji, nez-li jed-
noduchd a krdtkd, kterd vypadaji podobné (napf. les, pes, ves). Jak dité ziskavd vetsi jisto-
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tu a dovednost, moznd bude uprednostinovat vynechdni 4. bodu nebo bude chtit ,,sdile-
né Cteni' s vami. Zde se asistent a dité stfidaji ve cteni a asistent pomdahd ditéti.

Pravidla

Stanovte kazdodenni rutinu — zvl&dstni Cas a misto ke cteni. Trochu kazdy den, feknéme 10
minut denné je lepsi nez hodina jednou za tyden.

Budte porzitivni a trpélivi. Povzbuzovdni je velmi dUlezité, zvidsté je-li dité ustrasené nebo
frustrované.

Ukazte, Ze jste potéseni, kdyz se dité snazi Cist. Chvalte ho za cokoli mUzete — napr. cteni's
vyrazem, ¢teni dlouhych a slozitych slov, zdjem o pribéh, nevykrucovani se apod.

Vedte si zapisky o Case strdveném Ctenim a odménujte za kazdych 10 minut (Cervené
puntiky, ndlepky apod. nebo cokoli adekvatniho pro dité). Tridni ucitel ditéte pravdépo-
dobné povede ctendrisky denik, takZze snaha doma mize byt brdna v Uvahu i ve skole.

Nikdy nenaznacujte, Ze by se dité mohlo snazit vice, ani slovem ani vyrazem ve tvaii (hli-
dejte si obocil) Nerikejte mu ,,odposlouchej to", ,promysli si to" nebo, Ze slovo Cetl jiz na
predchozi strdnce a uz ho znd. Pouze mu feknéte co to znamend, znovu a znovu, tak
dlouho, jak bude nutné. Opakované ujistovdni a podpora bude na dennim pordadku.

Denni procvicovani stdle provadéjte nejméné prvnich 6 tydnu.

Osobni asistent

Osobni asistent pro cteni s ditétem musi byt vyskolen tak, aby presné dodrzoval metodu a
byl schopen zUstat v klidu, pozitivni a neustdle dité povzbuzoval. On nebo ona musi mit
c¢as na Cteni s ditétem kazdy den. Samoziejmé, nejlepsi osobou pro tento Ukol je jeden z
rodic’ nebo jiny ¢len rodiny. Ve skole dobrovolnici z fad rodicd, asistenti a starsi zaci mo-
hou byt také proskoleni v metodé pdrového cteni. Dité také mUze Cist s nahrdvkou na ka-

zeté nebo CD nebo cist mladsimu sourozenci, coz je velmi dobré k prohloubeni sebeUcty.

A Rady pro poradce specidini pedagogiky a specializované ucitele
- Nick Catlin a Janet Hoskin

Je to mozind poprvé, co jste se setkali s chlapcem, ktery m& DMD. Vase role v posouzeni
potfeb ditéte a podpore nejen jeho samého, ale i jeho rodiny, je z&sadni pro jeho Uspéch
ve Skole. Pripoustime, Ze mnoho z toho, co zde obhajujeme je pouzivéno bézné v mnoha
Skoldch. Ale Casto asistenti i ucitelé délaji chybu, kdyz problémy s u¢enim a chovdnim pfi-
suzuji fyzickému postizeni. Vy hrajete klicovou roli v zqjisténi veskerych posouzeni a pfi jejich
Uplném dokonceni, jak je doporuceno a jste schopni najit klicové odborniky, aby poskytli
podporu a rady ucitelskému sboru (zvldsté vzdélavacino psychologa, spec. pedagoga a
logopeda).

Ujistéte se, Zze odbornici poskytuji vedeni pro stanoveni vyucovaciho programu, ktery by
mél byt pripraven podle jejich posudkd a pozorovacich sezeni. Dobré vyucovdani ve tfidé v
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prvnich letech skolni dochdzky s odbornou podporou mUze poskytnout zaklad pro predeji-
ti problémUm se ctenim a hldskovdanim.

Pokud jsou chlapci stazeni z vyuCovdani (a mnoho z nich bude potfebovat intenzivni pri-
stup) doporucujeme, aby k tomu dochdzelo pouze na kratkou dobu a to v pripadech,
kdy je nutné sezeni 1:1 (ucitel:zak) kvuli specifickym dovednostem nebo multi-smyslovému
programu sestaveného vami nebo spolupodilejicim se ucitelskym sborem. Ujistéte se, ze
mdate néjaké stupnice na méreni pokroku a také na pravidelnd prehodnoceni cteni a
hidskovani v roCnim programu. Snazte se zapaoijit rodice a dalii Cleny rodiny do tohoto pro-
gramu gramotnosti a nabidnéte Skoleni a pomoc.

Doporucujeme, aby byla posouzena rizika z hlediska pohybu ditéte na voziku ve skole.

Také doufdme, ze skoly se budou snazit ponechat chlapce s DMD v hlavnim vyucovacim
proudu, protoze véfime, Ze pouze pfi tomto pristupu mohou tyto déti nejvice tézit, pokud
budou vzdéldvany spolu se svymi vrstevniky.

Shrnuti

e Pohovorte s rodi¢i a zaznamenejte si viechna jejich upozornéni, zejména tykd-li se

to jazyka, chovdni, cteni, hidskovani. Je dUlezité brdat vainé tato upozornéni rodicu.

Nepodcenujte problémy, které vam fikaji. Jsou to dUllezitd pozorovéni a mohou

pomoci s diagndzou a pfi sestavovani uCebniho a vychovného programu.

Pozorujte, jak se dité uci a chovd ve fridé.

Zkontrolujte, zda byl kompletné dokoncen posudek vychovného psychologa

Zkontrolujte, zda byl kompletné dokoncen posudek logopeda

Pokud ne, pozdadejte vaseho vychovného psychologa a logopeda o kompletni po-

sudek. Mél by obsahovat veskeré testy a pozorovani.

e Byl uZ nékdy Zdk doporucen k sezeni s ucitelem pro poruchu chovdani nebo autis-
mu?

e Chlapci s DMD by méli mit doporuceni SPC, aby byly napinény jejich potfeby. Ve
vétsing pripad’ musi SPC stanovisko zahrnovat vyukové a jazykové otdzky a otdzky
ohledné chovani a asistence.

e Chlapci budou potfebovat podporu pfi vyucovani. Ve vétiing pripadi tato podpo-
ra zabere minimdaliné 50% skolniho tydne.

e Vétsina chlapcl bude potfebovat kratkd sezeni 1:1 (ulitel:zdk) s dobfe nastavenym
multi-smyslovym programem pro ¢teni a hldskovdni

e Je nezbytné, aby asistenti byli Fddné vyskoleni pro prdci se studenty se specifickymi
poruchami uceni

e Vsichni chlapci by méli mit individudini vzdéldvaci pldn stanovuijici specifické a mé-
fitelné cile. Tyto cile by mély byt pfezkoumdvdany kazdé Ctvrtleti nebo pololeti s uci-
telskym sborem a rodici.

A Rady pro asistenty - Nick Catlin a Janet Hoskin

Vase role v podpore chlapct s DMD ve fiidé je nezbytnd, jak pro ucebni Uspéchy, tak i
Uspéchy v navazovdani dobrych spolecenskych vztahU. Je duilezité, aby jste védéli, kdy
nepomdhat a nezasahovat. Nechte chlapce délat chyby v u€enii ve vztazich s jejich vrs-
tevniky. Musi délat to samé, co jejich spoluzdci ve tfidé i na hiisti. Je velmi dUlezité podpo-
fit jejich nezavislost.
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Ale musite byt schopni si vybudovat blizky vztah a byt schopni nabidnout pomoc na z&-
kladé dobre nastavenych program0 ve ¢teni a hldskovani:

Obecné se ujistete, ze:

e Jste byli vyskoleni pro pomoc pfi hrdch ve &teni a hldskovdni 1:1 (ucitel:zak) zejmé-
na v michdani a rozdélovani hidsek

e Dostali jste rady ohledné chovdni véetné chovani v autistickém spektru

e Mluvili jste s celym ucitelskym sborem o strategii, jok jednat v pfipadé problémd v
chovdni

e Bylijste vyskoleni, jak provdadét pdrové cteni

e Ddavdate jasné a srozumitelné instrukce chlapcim, aby pochopili, co ucitel od nich
ocCekdvd, aby udélali.

e Ujistili jste se, Ze chlapci rozuméji smyslu a hldskujte jim klicovd slova béhem vyuco-
vAani napf. fotosyntéza

e Pomdhdte chlapcim rozvijet znalosti a slovni z&sobu z vyucovani.

e Pomdhdte chlapcUm s porozuménim smyslu otdzek a formulovdnim odpovedi.

e Nechdvdate chlapce organizovat si zakladni u¢ebni pomUcky, skolni rozvrh, deniky,
notebook, Ukoly, obéd apod. Musi se naucit poradit si sami a presto vas mit za za-
dy. Budte pripraveni jjim pomoci, kdyz to budou poffebovat.

e Jste zapojeni do monitorovdni cill podle individudinino vyukového pldnu (IEP - In-
dividua Educational Plan) a davéte podnéty SPC pii sestavovdni vyukovych cild a
programu ohledné chovdni.

e Rozvijite si dobry vztah s chlapcem. Mnoho chlapcd md excelentni slovni zdsobu a
rdznorodé zdajmy, o kterych budou chtit hovorit.

W Chovani - Angela Milovic, Jeremy Turk, Veronica Hinton a James
Poysky

Ne vsichni chlapci budou mit problémy v oblasti chovdni. Ve skutecnosti prozkum ukdzal,
Ze vétsina chlapcl méla velmi zdravy postoj k Zivotu a nevykazovala zndmky deprese z
hlediska jejich stavu. Mladsi chlapci si prdli stejné véci jako jejich vrstevnici (hracky a vylety
na rdznd zdbavnd mista) a starsi lepsi kvalitu Zivota nez si jejich opatrovatelé mysli, Ze maj.
Rodice uvedli, Ze chlapci se zjevné chtéji dobre vyporadat s zivotem a maiji obvyklé po-
treby a zdjmy jako jakdkoli skupina mladych lidi jejich véku. Ale existuje dUkaz, Ze mladi
lidé s DMD maiji vétsi pravdépodobnost prochdzet autistickym spekirem nez mladi v béziné
populaci. Déti s DMD mohou mit také problémy s udrzenim pozornosti jako viechny déti s
chronickou nemoci a zvysenou pravdépodobnost vyvojovych poruch ndlad. Je dilezité

prodiskutovat s rodinami, jak se chlapci chovaiji a navrhnout pozitivni opatreni.

Zavainé vyvojové poruchy

Déti s DMD maiji vétsi pravdépodobnost mit vyvojové poruchy nebo projevy autismu. Je
zde veétsi pravdépodobnost propojeni mezi autismem a DMD, zatim vSak mnoho déti s
DMD neni autistickych. Neexistuje zadny laboratorni test na zjisténi autismu - diagndza je
stanovovdana klinickymi ndlezy béhem rozhovort s ditétem a rodinou a pfimym pozorova-

or

nim a soucinnosti s ditétem. Zakladni rysy téchto vyvojovych poruch se skiaddaji z:
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e Kvalitativni naruseni socializace
e Naruseni verbdlni a neverbdini komunikace
e Omezujici a opakuijici se vzorce chovani

Ke stanoveni diagndzy jsou odborniky pouzivany rizné diagnostické pohovory. Dva bézné
pouZivané testy jsou Diagnostické testy pro autismus (Autism Diagnostic Interview — ADI) a
diagnosticky pohovor pro socializacni a komunikacni poruchy (Diagnostic Interview for
Social and Communication Difficulties — DISCO). Jsou to podrobné dotazniky vyzadujici
odborné vyplrovani. Autismus a Asperegeriv Syndrom jsou autisticko-spektrdini poruchy,
ackoli diagndéza Aspergerova Syndromu je obvykle davdna jedincim s vyssi intelektudini
Urovni a dobrymi vyjadfovacimi schopnostmi.

Déti s DMD maiji Casto mirné chovani, které je v souladu s diagndzou, ale neni pro ni ade-
kvatni. U viech, ktefi odpovidaiji kritériim pro autismus, moznd byl autismus pozorovan az
teprve ve skole, kdy jejich chovdni bylo porovndno s chovdanim ostatnich déti a autistické
chovdni bylo tak vice patrné. Mohou byt vnimdani jako ,podivinsti”, ,nepredvidatelni*,
»neobvykli", ,rezervovani*, ,,excentricti, ,,jako mali profesorové".

Kvalitativni poruchy socializace

Toto z&visi na véku ditéte, vyvojové Urovni a jak moc jsou zasazené. Déti s autismem casto
tihnou k ignorovani ostatnich lidi nebo se projevuiji necitlivé k potfrebdm, myslenkdm a po-
citdm ostatnich. Zdd se, ze nejsou schopné posoudit nezdvislé dusevni stavy druhych a
maiji velké potize s vyjadfovanim a pochopenim emoci.

Nedokdzi mit kontakt o&i a nepouzZivaji adekvdatni oblicejové vyrazy nebo jinou normdini
neverbdini komunikaci jako jsou zmény ve vyrazu obliceje, gest a postojU v riznych spole-
Censkych situacich. Méné pouzivaji gesta jako ukazovdni. Je pro né slozité spolupracovat
nebo sdilet situace spolu s ostatnimi. Obvykle si hraji samy a projevuji jen maly zdjem o hry
se zapojenim predstavivosti. Nejlépe vychdzeji s dospélymi a jejich pochopenim. Sociali-

zace s jinymi détmi a vytvdreni pratelstvi je pro né velmi obtizné.

Naruseni verbdlni a neverbdlni komunikace

Neschopnost f&ddné komunikace je zcela jasnym projevem autismu a Casto prvni pricina
ke znepokojeni. TEMEF viechny postizené déti maji jazykové problémy — jak v pochopeni
tak v mluveni. Hife postizené déti se moznd nikdy nenauci mluvit nebo komunikovat jinymi
zpUsoby. Pokud zac¢nou miluvit, tak opakuiji to, co pravé slysely nebo se vyjadiuji jinymi
zvI&stnimi zpUsoby.

Omezujici a opakujici se vzory chovani

Déti s autismem nebo Aspergerovym Syndromem uprednostiiuji zndmou kazdodenni &in-
nost a snazi se odoldvat zméndm, které jsou pro né nepfijemné a zdaiji se jim slozité. Mo-
hou mit také neobvykly zdjem o mapy nebo elekironické pristroje. Mohou byt velmi citlivé
na zvuky, chuté, viné, urcité viemy a obleceni jako jsou puncochdce a drdzdivé oblece-
ni. Mohou také mit podivné pohyby téla jako planddni rukou, krouceni prsty a houpdni
téla. Jakékoli pokusy zastavit tyto Cinnosti a zdjmy mohou vyvolat zufivé protesty a strach

(Uzkost, z&drmutek). Kdyz jsou tyto déti rozrusené mohou mit zdchvaty hnévu nebo zranovat
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samy sebe. Oproti tomu viak nékteré déti mohou mit zvl&stni talent na kresleni, hudbu ne-
bo matematiku.

Mnohem vice déti s DMD muize mit rdzné autistické tendence, aniz by u nich byl autismus
nebo Aspergerlv syndrom diagnostikovdn. Je moziné lépe popsat tyto osoby se socidlnimi
a komunika&nimi obtizemi neurovyvojové povahy, nez jako ty, které jsou klasifikovdny jako
autisté. Stdle Castéji jsou klinicky popisovany jako ,maijici poruchu v autistickém spektru®.

DUkazovd zdkladna pro 1éEbu autismu je omezend. Zadnd 1éEba nepovede k Uplinému
vyléCeni. Presto psychologické vzdélavdani tzn. informace o autismu, jeho pficindch, pro-
gndézdch a moznych ndpravnych strategiich je pravdépodobné zdkladni Cdsti 1éCby au-
tismu.

Déti s autismem a IQ 70 nebo nizsim budou potfebovat specidlni program, aby bylo vyho-
véno jejich potfebdm. Pro studenty s Aspergerovym syndromem bude vyhodnéjsi, pokud
budou navstévovat normdini dochdzkové vyucovdni, ale budou potirebovat zvldstni pod-
poru. Nejdulezitéjsi aspekty zdleZi na znalosti autismu ucitelského sboru. Vsechny déti s au-
tismem nebo Aspergerovym syndromem nebo poruchou v autistickém spekiru potrebuiji
vice uspordddni, predvidatelnosti a kazdodenni rutiny a systemati¢nosti, dobre pldnované
procvicovani dovednosti ve vzdélavani.

Jiz dnes jsou bez problémU dostupnd farmakologickd I€Civa na symptomy spojenymi s au-
tismem, hyperaktivitou, epilepsii, vybuchy citd, ndladovosti, posedlosti a impulsivnosti,
spdnkovymi problémy. V téchto pripadech je ale nutnd rada psychiatra se specializaci na
déti a dospivajici.

UdrZeni pozornosti

Déti s DMD jsou vystaveny vyssi moznosti poruchy pozornosti. Poruchy spojené s udrzenim
pozornosti byvaji nejdfive diagnostikovany na zdkladni skole. Nékdy symptomy pretrvaji az
do dospélosti. Dité s poruchou pozornosti md problémy se soustredénim nebo hyperaktivi-
tou a impulzivnim chovdanim. Navzdory dobrému Umyslu neni dité schopné naslouchat,
organizovat si praci a sledovat pokyny. Spoluprdce pfi hrdch a sportu mize byt velkym
problémem. Undhlené jedndni bez predchoziho promysleni mize zpUsobit problémy s ro-
dici, uciteli a prateli. Tyto déti mohou byt roztékané, nepokojné a neposedné. Problémy
spojené s poruchou pozornosti a hyperaktivitou (ADHD — attention deficit and hyperactivi-
ty disorder) se objevuijii v zivoté mladistvych a pro mladistvé mohou byt velmi nepfijemné,
stejné tak i pro rodinu a lidi ve Skole. Pro déti s DMD jsou stresujici problémy s vyjadfovanim,
omezenymi spolecenskymi dovednostmi a poruchami pozornosti. MUze se proto jevit jako
dité, které nemda povédomi o svété kolem néj.

LéCba ADHD zahrnuje pomoc psychologa, sezeni pro rodiCe, terapii chovani, fizeni vzteku
a léCiva. NejCastéji pouzivanym a nejsnadnéji dostupnym lékem je methylphenidate (Rita-
lin, EQuasym, Concerta), coz je bezpelny Iék s 70 — 80% Uspésnosti. Vedlejsi UCinky jako
nespavost, nechutenstvi, bolesti hlavy, bolesti bficha, zdvraté, tiky a precitlivélost mohou
omerzit jeho pouziti u nékterych jedinc(, ale v téchto pripadech jsou dostupné jiné 1éky.
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Poruchy ndlady

Lze oCekdvat, Ze s pribyvajicim vékem a zhoriujicim se stavem v dusledku nemoci, se bu-
de prohlubovat nebezpedi odtrzeni od spolecnosti, coz mize byt provdzeno Spatnymi
ndladami a spoleCenskou izolovanosti. Déti s progresivnimi a chronickymi nemocemi jsou
vystaveny zvySenému riziku rozvoje depresi. Vyzkum ukdzal, Ze déti s DMD v rodindch, kte-
ré poskytovaly podporu, nemaji vyznamné znaky depresi. Je ale duilezité si uvédomit v
pribéhu posuzovdni, Zze chlapci mohou mit poruchy ndlady. Pocity deprese mohou byt
siin&jsi a mnohem neprijemnéjsi, nez obCasné a kratké pocity zarmutku Ci nestésti, které
Cas od Casu zazivime vsichni.

Zde uvdadime nékteré symptomy, které mohou byt projevem deprese:

e Ztrata radosti a zdjmu o zivot

e Unava nebo zirdta energie

e Podrdzdénost, neklid nebo rozcileni

e SloZité rozhodovdni

e Pocity viny

e Nechutenstvi a Ubytek vdhy (nékdy se objevuije i opak, prejidani a pribirdni na va-
ze)

e Potize s usindnim a probouzeni neobvykle brzy rdno

e Ztrata sebedivéry a sebelcty, pocity bezcennosti

e Negativni pohled na budoucnost nebo neschopnost premyslet o budoucnosti

e Slabé soustfedéni a slabd pamét

e Plactivost

e Sebevrazedné myslenky

Nékdy, a to zejména u déti, fyzické priznaky nebo podrdzdénost mohou byt prvnimi pri-
znaky depresivni ndlady. Tyto pfiznaky mohou zapficinit znacny zdrmutek nebo strach a
zasahovat tak do kazdodenniho Zivota ditéte.

Asi 1z 10 lidi, ktefi trpi depresi maji obdobi vysoké aktivity a jsou radostné vzruseni.

Vieobecné chovdni chlapcl s DMD (omezené vyrazy obliceje, gest, obecnd Cilost, jako
sekunddrni projev svalové slabosti) mohou svddét k diagndze deprese. Tudiz je nutné sta-
novit diagnézu na zdkladé pritomnosti skutecnych piiznakd, nez pouze na vzhledu a sou-
Cinnosti chlapcl pii rozhovorech. Bude urcité uZitecné ziskat ndzor détského psychiatra.

Vétsina lidi s depresi je Uspésné lécena néjakou formou terapie, antidepresivy a nebo
obojim. LéCba deprese je dilezitd, nebot zkracuje délku deprese a lze se vyvarovat:

e Opakovdni nemoci
e Nebezpedisebevrazednych myslenek nebo dokonce &ind

Prizkum déti s chronickou nemoci ukdzal, Ze reakéni odezvy déti na jejich stav jsou tésné
spojeny s tim, jak se rodice dokdzi vyrovnat se situaci. Proto moznd rodinné terapie budou
vzZiteEnym prostredkem jak pomoci clendm rodin, které se vyrovnavaiji s obtizemi spojeny-
mi s DMD.

Ackoliv problémy v chovdni se mohou prihodit v jakémkoli véku, jsou typické spise pro
mladsi déti. V. mnoha pfipadech existuji Cetné faktory, které se podileji na problémech v
chovdni.
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Negativismus

Mnoho déti, ale ne viechny, které maji negativistické sklony, maiji problémy se sebekontro-
lou. SpiS mohou byt impulzivni a mit velké obtize s uklidnénim se a undhlenym jedndanim.
Navic stejnym zpUsobem, jakym nejsou schopné kontrolovat své impulzy, mohou mit i pro-
blémy s kontrolou svych emoci. Impulzivni déti jsou frustrované, netrpélivé a vice popudli-
vé nez jiné déti jejich véku a maji problémy s potlacovdnim vzteku. Obdobné tyto détfi
nejsou schopné poucit se z vlastnich chyb a neadekvatné reaguiji na trest. Poznavaci fak-
tory se také mohou podilet na opozicnim chovdni. Déti, které jsou méné organizované a
lehce ovlivnitelné mohou reagovat opozicnim zpUsobem. Navic jejich negativistické a
hadavé chovani mize byt vysledkem problému s mentdini flexibilitou a schopnosti se pri-
zpUsobit v mysleni. Jsou casto popisovdny jako ,,nelstupné” a ,tvrdohlavé” a chybi jim
nadhled a nejsou schopné se na véci divat z jinych pohledd. Nékteré déti mozind zjisti, ze
timto zpUsobem ziskaiji vice.

Navic emociondini strach jako je deprese nebo Uzkostlivost mohou zapfiCinit, Ze dité se
stane podrdzdéné a opozicni. Je zde také mozinost, Zze dité s neurosvalovou chorobou
mUzZe citit, Ze nemad kontrolu nad svym zdravim a péci o sebe. V dusledku toho se muize
snazit ziskat tuto kontrolu v jinych oblastech Zivota zaméstndvajicim rozkazovdnim a opo-
zicnimi strategiemi. Pfesto by se tyto strategie nemély povazovat za Ucelové nebo védo-
mé.

Agresivita

Problém se sebekontrolou chovdni Casto predchdzi agresivnimu chovdni. Ddle zde hraiji
roli i pozndavaci faktory. Agresivita je pravdépodobné odpovédi na problém, kdy pozada-
vek v urCité situaci prevysi schopnosti ditéte. Specifictéji, rozvine se socidini konflikt a dité jiz
neni schopné kontrolovat své emoce nebo impulzy a naijit feseni celého konfliktu. Agresivi-
ta mize byt také naucend. Dité poznd, Ze dostane presné to, co chce, kdyz je agresivni
(jako v pripadech skolnich rvacd). Mize se také naucit agresivité z véci kolem sebe jako
napriklad z médii nebo od starSich bratrd. V nékterych piipadech se dité mize naudit
agresivité i od rodicd nebo daldich dospélych v jejich blizkosti.

Pochopeni problému v chovdni je nezbytné ke stanoveni IéCby. Je nutné analyzovat ro-
dicovskou vychovu, protoze Ize zjistit, Ze ne viechny problémy v chovdni jsou vysledkem
Spatné rodicovské vychovy. Mnoho déti s problémy v chovdni nereaguje typicky na vy-
chovné strategie svych rodicU. Vychovné terapie nebo opatieni mohou pomoci s urcitymi
aspekty chovani. Pfesto pokud psychologické faktory, jako slabd sebekontrola a poruchy
chdpdni previadaji, je nutné mu pomoci farmakologickymi nebo jinymi opatfenimi pred
zapocetim terapie chovdni, aby z ni dité mohlo co nejvice ziskat.

A Strategie pro rodice - Nick Catlin a Janet Hoskin

Presvédcte se, ze se chlapec na vds divd, kdyz mu ddvdte instrukce.

Neddvejte prilis mnoho instrukci najednou.

Povzbuzujte chlapce, aby byli dobre organizovdni a pripraveni na Ukoly.

DUkladné pripravujte chlapce na nové situace vysvétlovdnim, co se pravdépo-
dobné stane a co se od nich o&ekdvda napf. verejné akce, jezdéni na skolni vylety,
zacdatek daldiho ro¢niku, setkdvani se s dalsimi cleny rodiny, chozeni nakupovat. Vy-
svétlete jim, co se mUze stat prii téchto prilezitostech a co chcete, aby oni udélali.
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Sami sebe se ptejte, zda chlapec skuteéné rozumi co chcete, kdyz fikate ,,Chci,
abys byl hodny". Je lepsi fici jesté nez jdete nakoupit do samoobsluhy ,,Chci, abys
mi pomohl s vozikem a vybrat ovoce, které potrebujeme”. Vybuchy vzteku nebo ji-
nych emoci urCité nastanou (obvykle pri stresu a spéchu), ale zkuste zUstat pozitivni
a nevsimeijte si lidi kolem a nedélejte si starosti s tim, co si mysli.

e Davejte chlapcim jasné hranice a ocekdvdni v jejich chovdni a chvalte je, kdyz
jde vse dobre.

e Pokud vds syn ma diagndzu poruchy v autistickém spektru presvédcte se, ze je vam
poskytovéana odbornd podpora.

e Chlapci mohou mit problémy s mentdini pfizpUsobivosti. Mohou mit strnulé mysleni
a premyslet o vécech pouze z jednoho hlediska. Proto mohou mit problémy s pre-
chody a zménami nebo mohou byt frustrovdni, kdyz véci nejdou tak, jak si predsta-
vovali. V této situaci mUze pomoci:

1. Vysvétleni, proc jste fekli ,ne", radéji nez jste pockali, zda budou ndsledovat va-
Se instrukce.

2. Pomoci jim fesit problémy kompromisem (Ted toto nemUzeme délat, ale kdyz
ted budes poslouchat, mizeme to dnes délat pozdéiji.).

3. Upozornéte ho na zmény nebo prechody, které prijdou - napr. ,, do péti minut
.Mowza hodinu...”
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4. Rodice rodicum

4.1. MUj piibéh

Jifi Mdra

Svyj pribéh zacnu otdzkou. Co asi prozivd muz, ktery fii tydny pred dovrsenim péta-
dvaceti let svého Zivota dostane od milované manzelky ten nejkrdsnéjsi ddrek — prvoroze-
ného syna?g Myslim, Ze odpovéd je jednoduchd, tézko ho mize potkat vétsi radost, stésti a
piijemny pocit. Uzivate si drobnych malickosti, pohody a predstav o budoucnosti. Pravée
takové stésti mé potkalo v roce 1991. Narodil se nédm syn Jirka. Protoze jsem sportovné
velmi aktivni, okamzité jsem premyslel, ktery druh sportu bude mUj syn délat. Nevadi, ze
ma pdr tydnl, to pfece musim napldnovat uz ted, fikal jsem si. Pii jeho prvnich krocich a
zpUsobu pohybu uvazuii, jak mu asi pUjde fotbal nebo Ze by byl sikovnéjsi na hokej &i kosi-
kovou?

A pak se Vam najednou zdd, Ze ta jeho chidze neni fotbalovd, Ze ten jeho béh neni at-
leticky. Chté nechté jsme se vydali k Iékari, ktery po nékolika vysetfenich vyrkl nemilosrdny
ortel — Progresivni svalova dystrofie Duchennova typu. Offesnéjsi nemoc nezndm. Pred
ocCima bude Vasemu ditéti ubyvat svalovd hmota a energie. Postupem casu nezviddne
chUzi a jeho jediny pohyb bude na invalidnim voziku a co bude potom?2 Nechci to vyslo-
vovat ani dnes, je mi z toho prisené zle. Stésti a radost zeSednou, z&eraji a mate pocit, ze
to je konec svéta, ze nic horsiho se Vadm nemohlo stat. Nékolik tydn jsem tuto informaci
védél jenom ja jediny. Myslel jsem, Ze to utagjim, Ze se jesté néco musi stat. Prece nebudu
nervovat ostatni — manzelku, rodiCe, pratele. Pravdu ale neutagjite. Nejhorsi tydny mého
Zivota dospély vrcholu, musim jim to viem ozndmit. Pfizndvdm, Ze brecim jesté dnes a to uz
jsem za tu dobu teda hodné otrly a otupély, myslel jsem, Ze i schopny se v§im se vyrovnat.
Ne, s tim se vyrovnat nelze. Uplné Zivé vidim pred o&ima obrdzek, jak jsem tuto skutecnost
sdélil svym nejblizsim a pak dlouho stdl sdm na chodbé v nasem panelovém domé a ko-
pal do zdbradli, zuril, brecCel a pridusenym hlasem fval: ,,Pro¢ préaveé mye"

Co naplat, nejsme jedini na svété, nebudeme cely Zivot brecet. Pfestoze se progndzy
napliuji a syn je od svych deseti let skutecné odkdzdn vyhradné na invalidni vozik, Zijeme s
Usmeévem. ProC taky ne, vzdyt jenom télo nefunguje, ale hlava ano a smich neni zavisly na
tom, jestli se Vam hybou nohy. Vsak si to vyzkousejte - dokdzete se smdat vsedé nebo vle-
ze? Ja ano, dokonce mdam pocit, Zze kdyz mam zachvat smichu, tak si musim sednout ne-
bo se né&jak skrcit. Tak proc brecet, Ze syn potfebuje k zivotu invalidni vozik?

Pfisel rok 2003 a v mém Zivoté se néco velmi radikdingé zménilo. MJj zaméstnavatel bez
ohledu na feknéme polehcuijici okolnosti trvéd na tom, abych zménil pracovni misto. Nic
jsem neproved!, naopak - nabizi mi Sanci ke kariéfe. K Udivu viech po ni netouzim, odmi-
tdm a koncim. Nechci se honit daldi roky od rdna do vecera za obchodnimi Uspéchy.
Chci byt se synem, uZivat si t€ch malych radosti, kterych si normdiné vdazit neumime. Roz-
hodnuti je okamzité, ale o to pevnéjsi. Uplynuly &tyfi roky a j& dnes vim, Ze to bylo nejlepsi
rozhodnuti mého Zivota. Nikdy nebudu mit vycitky svédomi, ze jsem se vykaslal na syna,
ktery mé potrebuje a budoval kariéru. Mdme mdlo ¢asu na zivot, ale o to musi byt viech-
no intenzivnéjsi.

Po velké rodinné poradé mi moiji nejblizsi umozni velky vylet do exotického svéta. Musi
to byt, je to pokus a ziskani zkuSenosti pro dalsi budoucnost. Dnes uz vim, ze spravny a per-
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spektivni. Stravil jsem tfi mésice na Novém Zélandu a privezl pro sebe a svou rodinu tolik
z&zitk0 a zkusenosti, ze z toho Zijeme uz Ctyfi roky a j& vim, ze budeme Zit i ddl. Navstévuii
nds doma pratelé z Japonska, USA i Nového Zélandu. Dovezl jsem ten svét své rodiné az
domu. Syn je nadseny a vzbuzuje to v ném nebyvaly zdjem o cokoliv a kdekoliv na svété.
Neustdle Cte v atlase a encyklopediich, sleduje dokumentdrmni pofady, soupefi s ndmi
viemi, kdo toho vi o svété vic. Md to tak obrovsky vliv na jeho zZivot, ze se rozhoduji napsat
vlastni knihu. Je to dalsi pokus, vzbudit v ném jesté néco vic, tfouhu po pozndni, po smyslu
Zivota, chut se nékam podivat a pak spolecné vytvorit néjaké dilo — knihu, fotografie nebo
film. Vé&fime tomuto snu. Ziskvédm nové a nové Ctendre své knihy a s kazdym dalsim roste
presvédceni, ze je to ta spravnd cesta. Doma viddne pohoda a nase cinnost ma svUj smy-
sl. Sméjeme se a zijeme spokojené.

Postupem Casu se mi podarilo Uspésnym prodejem mé knihy vydélat na drahy rehabili-
tacni pristroj a dalsi rehabilitaéni pomUcky nutné pro pravidelné cvic¢eni. Ba co vic, najed-
nou mdm pocit, Ze tato Cinnost md& obrovsky vyznam. Spolecné se synem jsme vymysleli
dalsi smély cil. Pojedeme se spolu podivat na Novy Zéland, prohlédnout si mista, o kterych
piSu v mé knize. Naplnéni tohoto snu mé Zene ddl a ddl. Pracuji ve dne v noci, o sobotdch
i nedélich. A stejné tak moje manzelka Alena, dcera Monika a Jirka. Syn usiluje o to, aby
mél co nejlepsi vysledky ve skole a udélal si jakysi ndskok, aby mohl delsi dobu ve vyuco-
vani chybét. Vysledky na sebe nenechaiji dlouho cekat. Vymazdvd na vysvédceni viech-
ny Ctyfi trojky a kdyby navstévoval ,vylepsovaci' predmeéty jako télocvik &i pracovni &in-
nosti, mél by dokonce vyznamendni. V 1été 2006 proto padlo definitivni rozhodnuti — ,, ANO
pojedeme!". Zamluvil sem letenky a ziskal pochopeni i souhlas vedeni skoly uvolnit Jirku na
mésic ze Skoly. Termin pobytu v nejvzddlenégjsi zemi svéta jsme zvolili na vanocni svatky a
mésic leden. DUvodU je nékolik — predevsim u protinozcl je teplo, vdnoce ndm umozni
poznat jiné tradice a zvyky, ale také Jirka nezameskd uceni vic nez je zdravo. Co je dlleZi-
té, mdme pochopeni a podporu celé rodiny.

To co jsme zaZili béhem Sesti tydnl pobytu na Novém Zélandu, to byla prosté fantazie.
Ndadhernd zemé, prijemni lidé a az neskutecnd koncentrace rlznych prirodnich Ukazd na
jednom misté. Méli jsme pUjcené specidini auto s plosinou pro elektricky invalidni vozik a
procestovali jsme po obou hlavnich ostrovech deset tisic kilometrd. Neni mozné viechno
napsat do nékolika fadkd. Snad mohu fict, Ze jsem nikdy v Zivoté nevidél svého syna stast-
néjsiho. Vsechny prekdzky prekondval s Usmévem a zdril jako slunicko. Tim jsme soucasné
byli $tastni i my viichni ostatni. J& a mUj kamardad Stefan, ktery ndm ve viem na Novém
Zélandu pomdhal, jsme to vidéli na viastni oci. Nase rodina a pratelé prozivali stejné poci-

ty na ddlku, ale urcité stejné intenzivné. Byl to absolutni vrchol naseho Zivota.

V Zivoté viak chceme bojovat ddl. V téchto dnech dokon&ujeme dokumentdrni film o
nasi cesté s invalidnim vozikem na konec svéta. Pracuji na druhé knize, kterd viechny zku-
Senosti dokonale popiSe. V neposledni fadé uskuteCnujeme po celé republice cestopisné
predndsky s humanitdrnim podtextem a Umyslem nahlas fict viem lidem se zdravotnim
handicapem, Zze maiji v Zivoté Sanci. Chceme byt prikladem i pomocnikem. Jirka konci v
letosnim roce zdkladni skolu. Spolec¢né jsme se rozhodli, Ze na stfedni skolu prozatim nepu-
jde. Mdme v pldnu posilit jeho vzdélani samostudiem i specidlnimi kurzy v oblasti vypocetni
techniky. Umoznime mu tak, aby se aktivné podilel na grafickych Upravdch fotografii i vy-
tvareni cestovatelskych dokumentd. Taky tim ziskéme vice ¢asu na rehabilitaci a tfeba se
ndm podari jesté jednou vyjet do svéta. Motivaci mdme obrovskou, chtéli bychom spolu
absolvovat zahrani¢ni jazykovy kurz a dokdzat viem, ze i tato zkusenost neni pro nikoho
tabu.
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Nechceme byt prikladem, Ze déti se zdravotnim postizenim nemaiji chodit do skoly, ale
chceme, aby vsichni védéli, ze diagndza neni konec. Naopak, mUze byt i zacdtek a my se
urCité porveme o to, aby to byl zacatek Uspéchu. Stali jsme se spolecné s manzelkou Cle-
ny sdruzeni Parent Project a udéldme viechno proto, aby déti i rodice se stejnym zdravot-
nim postizenim véfili, Ze mohou zazit krdsny Zivot. Potkali jsme spoustu odhodlanych rodicy,
ktefi bojuji stejné jako my, néktefi dokonce i vic. Musi se o tom védét, mluvit i psdt. Nejsme
odepsani. Rozhodné mdme Sanci prozit krasny zZivot a uréité mdame nadéji, Zze se nemoc
bude ddat lecit.

4.2. Lék, ktery se neda koupit

Eva Jakoubkovd

Kdyz se mUj Kubik narodil, byla jsem spolu s celou rodinou stastnd a tésila jsem se na to,
jaké to bude byt maminkou. Tehdy jsem netusila, co ho v Zivoté Cekd a jaké zkousky ndm
viem osud pripravi.

Prvni reakce na jeho diagndzu byla hroziva — plno litosti, bolest a obavy z budoucnosti.
Ale po kratké dobé jsem se rozhodla, ze prece viechno nevzddm a budu délat viechno
pro to, abych nepiiiemné dusledky Zivota Duchennem co nejvic zmirnila a pokud mozno
odddlila progresi co nejvic to pujde. Cviceni, rehabilitace, Idzné. Viechno ndm pomdhali
zvlddnout nasdi nejblizsi, bez jejich psychické podpory a odborné pomoci pani docentky
Havlové by to ani neslo. Kubik vie zviddal s prehledem, dobre spolupracoval pri cviceni,
byl nesmirné trpélivy a ani pfi vSech pobytech v nemocnici neztrdcel svoji dobrou ndladu.

Asi od sedmi let je Kubik upoutdn na vozik, postupné se i pres snahu zhorsila hybnost
nohou, rukou, rovnovdaha, zkrdtka jak j& fikdm jsme témér ucebnicovy priklad postupu
nemoci. Dnes je Kubikovi ¢trndct let a je jiz zcela odkdzdn na elektricky vozik a moji Uplnou
obsluhu. Tolik pokud jde o Kubikdv fyzicky stav.

Mnohem duleZitéjsi je ale to, ze vliastné diky Kubikové nemoci jsem se naucila jednu
moc dulleZitou véc. | kdyz to vidycky neni jednoduché, snazim se brdt viechno z té lepsi
strdnky — na tom Spatném najit to lepsi. A to lepsi je v tomhle pripadé treba to, ze mdme
na sebe spoustu Casu a snazime se uzit si ho co nejlip. Kubik je mdj nejlepsi spolecnik, je to
chytry, trpélivy a hodny kluk, muj ,partdk’ se viim vsudy. Mluvime spolu o viem, t&sime ze i
z malickosti. Véci, na které ostatnim v béhu Zivota nezbyvd Cas, jsou pro nds Uplnym bo-
hatstvi. Kdyz sviti slunicko, kdyz se ndm povede hezky vylet, nebo kdyz se Kubikovi podari
nakreslit treba jen malicky obrdazek.

Velikou zdlibou je toftiz pro néj kresleni, dokladem toho jsou stohy obrdzkd u nds doma
a neddvno vydand knizka Psotnik obecny. Bylo moc tézké vybrat do ni to nejlepsi, ale
myslim, Ze se moc povedla, ohlasy na ni jsou moc prima. S ndpadem na knizku pfisla pani
doktorka Zuzana Vuckovd na vystavée vytvarnych praci déti z prazské VEN, kde mél i Kubik
svoje prace. Se svymi obrdzky se zuCastnil mnoha soutézi, a podafrilo se mu umistnit na
prednich mistech. Asi nejcennéjsim Uspéchem byla UCast na é. mezindrodni abilympidade,
kterd se konala v roce 2003 v indickém New Delhi. Kubik tu uspél i a privezl si dvé medaile -
jednu stfibrnou a jednu zlatou, kterd byla jedind z celé nasi abilympijské vypravy. Cely
tenhle vylet byl Uzasny, samotnd cesta byla dobrodruzstvim a mdme z ni oba zdzitky a
kamarddy na cely zivot.
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Nejvétsim bohatstvim na Kubikovych obrdzcich je to, Ze vsechna jeho zvifdtka a po-
stavicky jsou veselé. Proto taky vSichni nasi zndmi a celd rodina maiji z jeho obrdzkd radost.
Kdyz se totiz podivdate tfeba na rozjarend prasdtka v lese, musite mit hned lepsi ndladu a
pousmat se. Kubikovy obrdazky jsou pro mé takovou odménou za veskeré mé snazeni o to,
aby byl jeho Zivot co nejpfijemnéjsi. Obrdzky pomdhaiji i jemu, mize tak i pres svoji nemoc
pocitit uspokojeni, které maji zdravé déti napriklad ze svych sportovnich vykon0.

Myslim, Ze Kubik dokdzal zviddnout se svoji nemoci spoustu véci, které se nepodari ani
zdravym détem. | kdyz ho poslouchaiji tlapky ¢im ddl tim méné, pordd se snazi kreslit. Kres-
leni je pro néj néco jako droga, lék, ktery se nedd koupit, a prece pomdahd jemu i ndm

viem okolo. Pfeju viem, ktefi maji podobné postizeného malého Clovéka, aby se jim po-
darilo najit také spravny zpUsob, jak nemoc obejit, kdyz uz nad ni nemdzeme vyhrdat.,

4.3. Na kolotoéi - rady a zkusenosti rodi¢u

Parent Project

Diagnéza DMD nevyhnutelné ovlivni kazdého blizkého Clovéka ditéte: rodice, prarodi-
Ce, dalsi ¢leny rodiny, kamardady. Kazdy reaguje na tuto skutecnost jinak. ZpUsob, jak lidé
prijimaji takovéto zadvazné zprdvy se lisi od Clovéka k Clovéku. Pocity jako smutek, zlost a

Sok jsou zcela béiné.

V nékterych pripadech je pro rodi¢e velice stresujici i zpUsob, jakym jim byla diagné-
za sdélena.

»Diagndza mi byla sdélena asi tim nejhorsim zpUsobem, jaky byl mozny a to po telefo-
nu. Méli jsme si zavolat, jestli jsou uzZ hotové vysledky odbérd na genetice. Pani laborantka
ndm nejdrive fekla - vie je v porddku, diagndza se nepotvrdila, jen co jsem ji fekla, Ze mi
spadnul kdmen ze srdce, tak mi fekla - jd jsem se spletla, diagndza se bohuZel potvrdila,
pry se prekoukla v pocitaci. Bylo to néco sileného, jesté ted mi béhd mrdz po téle, kdyz si
na to vzpomenu."“

mama Jirky

,Diagndza ndm byla sdélena piimo bez uréeni kompletnich vysledky véetné genetic-
kého vysetreni. Ty pozdéji (asi po tfech mésicich) vse potvrdily. Prvni setkdni s diagndzou
bylo v Thomayerové nemocnici v Kréi u doktorky, pfimo do oci a prfed Danielem ndm na-
tvrdo fekla co nds ¢ekd a nemine, véetné toho, Ze neni nejmensi sSance se z toho srabu
dostat a v podstaté ndm doporucila, abychom méli dalsi dité. Jeji jedind rada byla, at po
tomto sdéleni nejezdime hned domU, ale nékde se nejdiive projdeme a zacneme uvazo-
vat o psychiatrovi.*

rodice Daniela

Nékdy jsou pocity zlosti, smutku a beznadé&je namifeny na Iékare, ktery stanovi diagné-
zu, nékdy se rodice zacnou obvifovat, po kom dité tuto nemoc ziskalo, &i je to vina2 Cas-
to se lidé ptaji: ,,Pro¢ pravé moje dit&2" Casto obviriuji Boha. Je ffeba mnoho &asu, nez se
s touto diagndzou lidé smifi. Optimismus a pevné zdzemi dokdzi redukovat pocity Uzkosti a
beznadéje. K tomu, aby se nejblizsi lidé z okoli ditéte mohli vyrovnat s touto sklicujici sku-
tecnosti a monhli zviddnout kazdodenni péci o takto nemocné dité, je naprosto samozrej-
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mé obrdtit se na psychologa. Rodice, ktefi vyhledaji odbornou pomoc, by to neméli po-
vazovat za néjaké selhdni, naopak je to velice pozitivni krok a pomuUzou tim nejen sobé.

Co rodice prozivali po sdéleni diagnozy?

,Hrizu a beznadgj, najednou jsme nevédéli, jak budeme ddl Zit a neméli jsme koho se
zeptat, byli sme najednou na tu neuvéritelnou tihu sami.*
rodice Daniela

»Asi jako vSichni - Sok, beznadéj. Jd jsem to, ale jiZ tusila, nahodou jsem cetla v jednom
casopise pro maminky, Ze tato nemoc postihuje jenom chlapce. Byla jsem se synem
v nemocnici na vysetreni, kde zjistovali pro¢ mad syn zvysené jaterni testy, honili nds do
schodd a zjistoval, i jak se syn zvedd ze zemé (3plhdni) a jak zviddne drep. Byla jsem prdavé
v sedmém mésici téhotenstvi s mladsim synem.KdyZ se mé doktorka zeptala, jestli to dité
co ¢ekdm je taky syn a j& odpovédéla ano — na ten jeji pohled nikdy nezapomenu — uz
jsem tusila, co nds Cekd a o jakou nemoc se jednd.”

mama Jirky

Jak se s nemoci snazi rodi¢e vyrovnat?

»Nejspis asi tim, Ze jsme zacali bojovat a hledat (samozfejmé kazdy jinak a v jiném smé-
ru), piné nds to pohltilo, a to nds asi na zacdtku zachrdnilo, ale nemyslim, Ze jsme se
s nemoci nékdy vyrovnali, spise jsme se s ni naudili Zit."

rodice Daniela

»Nijak a nikdy. Chceme bojovat a maximdiné vyuZit vie co jenom trochu jde."

rodice Jirky

»Méla jsem na vybér: zacit bojovat nebo to vzddt. Rozhodla jsem se bojovat. Prdce
pro déti s touhle strasnou diagndzou mi pomdhd nejvic a mdm pocit, Ze mdzZu néco udé-
lat, néco zménit.”

madma Martina

Na otce jsou Casto kladeny pozadavky, Ze budou schopni byt oporou. Diagndéza DMD
muUZe vyvolat pocity bezmoci. Je velice dilezZité, aby otcové tyto svoje pocity s nékym
sdileli, s manzelkou, partnerkou, terapeutem, pritelem. Hlavné by otcové neméli své city
hromadit v sobé, presto, ze to od nich spolecnost Casto oCekdvd. Pamatujte, Zze kazdy
Clovék ma svUj viastni zpUsob, jak fesit problémy. Jakmile dité zacne ztrdcet svoje pohy-
bové funkce, potfebuje travit hodné Casu pravé se svymi otci. Otec md v tomto obdobi
velice dulezity Ukol a je pro svého syna velkou oporou.
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v wwrs

Co rodi¢Um nejvice pomohlo zviadnout nejtézsi obdobi?

»3yn, ktery je naprosto v pohodé a raduje se z kazdé malickosti. Na rozdil od zdravych,
ktefi se kvlli kazdé malickosti rozCiluji.*
tata Jirky

,Urcité moje mamka, ta mi pomohla a pomdhd nejvic, rada bych napsala manzel, ale
ten nds pred lety opustil a zaloZil si novou rodinu, ten mi nepomdhad vibec.*
mama Jirky

+Myslim, Ze mou nejvétsi pomoci nebo spiSe vyhrou bylo, Ze jsme s manzZelem zUstali
spolu a jsme na viechno dva. Pro nds oba byl nejvétsi pomoci primar nemocnice v misté

bydlisté, ktery pro nds udélal opravdu moc z lidského i medicinského hlediska. "
mdama Daniela

»Nejvic mi pomohli ostatni rodice, ktefi to taky nevzdali a dokdZou pomoct v téch nej-
horsich situacich.”
madama Martina

Jaky je kaZidodenni Zivot s DMD?

»Diky svym aktivitdm je pro mé smyslem Zivota dokdzat, Ze diagndza neni konec, ale
muUZe byt izacdtek.”
tata Jirky

»1€Zko, jsou dny kdy je to lepsi, ale jsou i dny piné smutku a beznadéje.Nejhorsi obdobi
bylo, kdyZ syn prestaval chodit, padal a byl smutny, Ze to nezviddd.Nejtézsi bylo, kdyZz mu-
sel po letnich prdzdnindch poprvé do Skoly na vozicku.Bdl se reakce déti a okoli, ale ve
Skole byly déti pani ucitelkou pripraveni a viechno probéhlo tak néjak lehce.

NejddleZitéjsi bylo vytvorit si néjaky rad, aby se vse dalo stihnout A syn to nebral jako
néjakou zatéz.Naudili jsme se, Ze je urcCity ¢as na cviceni, hrani, protahovdni a odpodinek.
Musime to dodrZovat a syn to respektuje, nékdy sice brbld, ale vi, Ze se prosté urcité véci
délat museji. "

madma Jirky

»Je to kolotoc, ze kterého by si Clovék pral vystoupit ale ono to nejde.*
madama Martina

»Naucili sme se s nemoci Zit a presto se snazime, aby Daniel Zil co moZnd nejvic nor-
maini Zivot, ktery se moc neodlisuje od jeho vrstevnikd. A zdroveri neustdle resime problé-
my kolem skoly a asistence, pomUcek pro Daniela, novy socidini zdkon atd.*

rodice Daniela
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Co muzete poradit rodi€¢um, ktefi jsou na zaéatku cesty?

»Pokud jste vzdali nadgéji na vyléceni, nevzddvejte ani jednu minutu, kterou si mUzete
uzit se svym synem*.
tata Jirky

,Nebdat se promluvit si i s ostatnimi rodici stejné nemocnych déti, Taky jsem snad prvni
dva roky, co jsem se o synové nemoci dozvédéla, nechtéla s nikym mluvit a ani vidét déti,
které jsou starsi a jejich nemoc pokrocila.Uzavrela jsem se pfed svétem a byla sama s fou
hnusnou nemoci. Pak jsem ale poznala ostatni rodice déti s DMD a moc mi to pomdhd,
madm se s kym poradit a na strdnkdch Parent Projectu jsem kazZdy den.

Naucit se Zit s DMD a snafZit se Zivot proZivat jak to jen jde.Jd jsem asi Silenec, ale ja se
synem snazim dostat kam to jen jde, nechci aby byl o néco osizeny. Vytdhnu ho tfeba na
vozicku Etyfi poschodi (a to md syn 58 kg), chystdme se v Brné na Spilberk a jiné hrady a
zAamky, v lété chodime na koupalisté, i kdyZ neni bezbariérové, chodime do kina, divadia.*

mama Jirky

,Nevzdat se a nedovolit té nemoci, aby nds pohltila a sebrala ndm vsechno, na ¢em
ndm zdleZi, a co je pro nds dllezité. Bojovat, aby ndm nakonec nevzala to nejcennéjsi co
madme."

mdma Daniela

Jak zvlada svoji nemoc vas syn?

,Nejlépe z nds viech, raduje se z kazdé malickosti. My pak mdme snahu mu téch ma-
lickosti nabidnout co nejvice."
tata Jirky

,Obdivuji svého syna za to jak svoji nemoc zviddd, mdlokdy si na néco stézuje, je chyt-

ry a i pres svoji nemoc mad spoustu z&jmd a dovede byt stastny. Nejhorsi jsou réna, kdy mi
syn rekne, mami zase jsem mél chodici sen a celou noc jsem prochodil. Ach jo."

mama Jirky

,Po télesné strdnce je na tom vzhledem ke svému véku asi trochu hdre nez by mél byt,
coZ zrovna moc potésujici neni. Po dusevni strance je v klidu a pohodé a spis se s nemoci
aZ moc ztotoZnil neZ, aby s ni bojoval, cozZ asi taky neni Uplné v poradku.*

mama Daniela

,Urcité to zvlddd lip nez ja. Neztrdci nadéji, Ze se najde Iék a on bude zase chodit.
Otdzky jako: pro¢ uZ nechodim? Kdy zas budu chodit? To jsou otdzky, ktery nejdou jen
pod kUZi ale prfimo do srdce. Vidy mu odpoviddm, Ze se s tatou snaZime délat vSechno
proto, aby Iék byl uZ brzy. Ze na tom problému pracuji stovky védc na svété. Nedovedu si
predstavit, Ze bychom Zili bez této nadéje”

mdma Martina
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Jaké zkusenosti nebo rady by jste radi predali ostatnim rodi¢um?

2V témeér kazdém prdsvihu Ize udélat aspori néco mdlo ke zlepseni situace, zmirnéni
disledkd.V podobném prisvihu jsou statisice rodic¢d. Diky internetu mohou ,,novi* rodice
ziskat rychle ddleZité informace, rady, zorientovat se v problematice.

Diky internetu se mohou zapojit do feseni problému na statni nebo i mezindrodni Urov-
ni. U spousty nemoci u? takovéto organizace funguji. Kdyz ne v CR tak urcité v zahranidi.
Nespoléhejte na Iékare, jejich dité nemocné neni, oni se kvlli vasemu ditéti nepretrhnou
Vzhledem k tomu, Ze existuje prilis mnoho chorob a u nds az na vyjimky nejsou lékari zamé-
feni jen na jednu diagndzu, nelze oCekdvat, Ze budou védét o chorobé prvni, posledni, Ze
budou denné sledovat novinky. V tomto sméru jsou rodicovské debatni severy daleko
rychlejsi zdroje nejCerstvéjsich informaci. Shanéjte si sami informace, preddvejte je léka-
rum, tlacte je do akci, které jsou na mistni Urovni proveditelné. Snazte se je tlacit do mezi-
ndrodni spoluprdce se Spickovymi zahranicnimi pracovisti.Bez rizika pro pacienty nové léky
nebudou vyvinuty, ale zvazte jestli riziko Ucasti v klinickych testech neni pfilis vysoke. "

tata Misi

Maminky déti s DMD se velice Casto obvinuji tim, Ze mohou byt prenaseckami. | prese
vsechno obvifovani, genetické vady nejsou nic¢i chybou. Mutace ¢asto vzniknou zcela
spontdnné. Hnév, strach, smutek a vina jsou zcela béiné pocity spojené s diagndzou
DMD. Cas, ktery je pied Vami naplini dny $patné ale i dobré.

Jsem prenasecka?

Jedna z véci, kterou je dobré po diagnostice udélat, je zjistit, zda je matka prenasecka
Ci nikoli. Priblizné 70 % pfipadd DMD vznikd pravé timto zpUsobem. Geneticky test, ktery
uréi zda je matka prenasecka nebo ne, mizZe pomoci pii budoucim rozhodovdani o dalsim
ditéti. Je dUleZité védét, ze ne vidy je pricinou nemoci ditéte poskozeny gen matky. 30%
pripad’ vznikd v disledku spontdnni mutace (poskozeny gen se poprvé objevi u ditéte).
Kazdy ¢lovék mize dorucit genetickou mutaci ke svym potomkim.

Vztah ke svému synovi

Je to velice tvrdé, smirit se s touto diagndzou. Je prirozené, ze vds syn, rodina, pratelé,
ucitelé, ti viichni se budou ptat. Nékolik rad, jak v t&chto situacich reagovat:

e kdyZ se vds dité zeptd na DMD, odpovézte mu upfimné, jak jen mizete a
s ohledem na jeho vék a psychickou vyspélost

e nikdy nezapominejte, Ze vds syn je individudini osobnost a neni to jen diagndza
DMD

e neobvinujte se, skutecnost, Zze vas syn trpi DMD neni vasi chybou

e zamérte se na aktivity a konicky, kterym se vas syn mdze vénovat a které ho po-
vzbuzuji

e déti s DMD Casto najdou zpUsob, jak se UCastnit riznych aktivit
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e jednejte se svym synem stejné jako s ostatnimi détmi, ddvejte mu Iasku, podporu,
vyzaduijte disciplinu, zodpovédnost

e povzbuzujte ho k udrzeni nezdvislosti bez nadmérné starostlivosti

e vytvorte v rodiné takové ovzdusi, kdy se nikdo nebude obdvat na cokoliv o DMD
zeptat

e snazte se pldnovat rodinné volno i s ostatnimi cleny rodiny

e budte trpélivi pfi feseni problémU, které pribéh nemoci prinese, respektujte jeden
druhého pfi riznych zpusobech feseni téchto problému

e rozdélte si povinnosti pii péci o svého syna, at kazdému z0stane trochu ¢asu pro
sebe

e Zijte souCasnosti, nenechte se ovliviovat budoucnosti

e spoléhejte na své pratele, rodinu a vzdjemnou podporu

e nebudte k sobé pirilis tvrdi, ocente sebe za to, Ze se dokdzete s problémy vyrov-
nat

e budou dny dobré i Spatné. Téste se z t€ch dobrych, i presto, Ze pfijdou i ty Spat-
né.

Pristupnost okolniho prostiedi

S jakymkoliv hendikepem se méni kazdodenni potfeby. Ani DMD neni vyjimkou, zvi4sté
az prijde okamzik, kdy bude tfeba do bézného zZivota zaradit i invalidni vozik.

PoloZte si otdzku, jak je vas domov pripraven na nezdvisly pohyb ditéte. VA3 syn se bu-
de potfebovat pohybovat uvnitf domu nebo bytu a bude chtit zOstat nezdvisly, jak jen to
bude mozné, nebude moci prekondvat schody.

Dalsi otdzku, kterou by si rodice méli poloZit je: Dostane se mUj syn snadno z domu?
Bude schopen se dostat sém dom{?2

4.4. Rodi¢Um nové diagnostikovanych déti

Parent Project, Mgr. Helena Chladovd

Stanoveni diagnézy

Pro vétsinu rodicl je stanoveni diagnézy DMD bleskem z Cistého nebe, ranou osudu.
Mnohdy je diagnéza stanovena jiz ve véku, kdy se jesté neprojevuii fyzické priznaky ne-
moci. Varovnym ukazatelem pro pediatra mohou byt nékolika ndsobné zvysené hladiny
CKP (kreatin kyndza) v krvi. Zvyseni téchto enzymU ukazuje na svalové poskozeni. Pode-
zieni na DMD by mélo byt vidy potvrzeno analyzou DNA. Ve vice nez 80 % je
v dysrofinovém genu odhalena pfic¢ina nemoci — tzv. dalece nebo mutace prislusného
exonu. Dalece stru¢né feCeno znamend, ze dany exon v genu chybi Uplné, mutace sou-
visi s poskozenim exonu, s jeho zménou. Kazdopddné tyto vady v dystrofinovém genu zpU-
sobi, ze télo nemocného neni schopno produkovat dystrofin. Dystrofin je bilkovina odpo-
védnd za tvorbu a fungovdni svalovych bunék. Pokud v téle neni pfitomen, svalové bunky
pouze odumirdji a nové se jiz netvori.
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Projevy nemoci

Pokud je dité diagnostikovdno pozdé&ji nez ve Ctyfech letech, rodice jiz Casto sami po-
zoruji odchylky v urcitych aktivitdch ditéte:

e chUze do schoduy (dité vétsinou nestfidd nohy, na schod naslapuje jednou, sil-
néjsi nohou)

e vstavdni ze zemé (dité vstava specifickym zpUsobem, ktery je oznacovdan jako
GowersUv zpUsob)

e béh je t&€Zkopddny, kolébavy

e Castd chize po spickdch

e lytkové svaly jsou zvétsené

e dystrofin nechybi pouze ve svalech ale i v mozku. Proto je u mnoha pacientd ta-
to nemoc spojena i s poruchami uceni a chovdni a se zménou v oblasti emocni

Novy rezim rodiny

Chce to Cas, aby si vSichni zvykli na novy rezim. Vsechno nejde zviddnout hned per-
fektné. Nestresujte se, ze néco nezvldddte. Musite predevsim Zit a to pokud mozno ,,nor-
malné". Snazte se udrzet si svoje zAjmy a koniCky. Na praktickém zviaddnuti nového rezimu
by se méla podilet celd rodina, i kdyz nejvétsi dil zodpovédnosti Casto lezi na maminkdch.

Adaptace - zvykdni si na novy fad, na nové ukony, které jsme nuceni zarazovat do po-
fadku jiz zazitého — to vse je opét proces, ktery se odehravd v Case. Na zdkladé dlouho-
dobé zkusenosti mUzeme fici, Ze Cas pro zaziti nového, tak aby se to stalo béznou rutinou,
trvd@ zhruba rok.

Neodmitejte pomoc, kterou Vadm nabizi Vase okoli — pribuzni, pratelé, sousedé zndmi.
Naucte se v pfipadé poftreby se s zadosti o pomoc na né také obracet. | oni chtéji byt
velmi Casto platni a uzite€ni a umoznite-li jim to, prospéje to v kazdém pripadé Vasi vza-
jemné komunikaci.

DMD stejné jako kazdd jind z&vaznd nemoc ovlivni Zivot celé rodiny. Rezim rodinného
Zivota se musi prizpUsobit potfebdm nemocného ditéte. Ale na druhou stranu je pozitivni
pokud se rodina muize i naddle vénovat aktivitdm, které méla i pred zjisténim diagndzy
ditéte. Napldnujte pro dobu volna takové aktivity, které zviddnete i s vozikem, neizolujte
dité i za cenu organizacni a fyzické ndrocnosti.

Pokud je dité s DMD prvorozené, maji rodice Casto pocit, Zze se musi vénovat piné ne-
mocnému ditéti a maji velké obavy mit dalsi dité. Nemocné dité potrebuje sourozence
stejné jako zdravé. Novy Zivot Vadm vedle starosti prinese i mnoho pozitivnino a pomuize
Vdm odpoutat se od stereotypu, kdy se vie tocijen okolo DMD. Rozhodovdni, zda mit dal-
§i dité neni jednoduché, obzvldst pokud je matka prenaseckou.

S odstupem casu je mozné zhodnotit, co rodicm nejvice pomohlo prekonat nejtézsi
obdobi:

e Najit nékoho, kdo je v podobné situaci
e mit nékoho blizkého, kdo je schopen se o syna postarat, abych mohla nabrat
noveé sily a mit néjaky ¢as sama pro sebe
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Dit& s DMD potfebuje harmonické rodinné zdzemi jesté vice nez zdravé déti. Je velice
duilezité, jak se s faktem DMD vyrovnaiji rodice, to se zpétné odrdzi na psychické i fyzickém
stavu ditéte. Dité nikdy nesmi mit pocit, Ze je nékomu na obtiz. Je toho mnoho, s &im se
dité s DMD musi béhem Zivota vyrovnat a pokud postradd dostateénou oporu, mize se to
nezddoucim zpUsobem promitnout i do zdravotniho stavu. Proto je nezbytné nutné, aby
se v péci o nemocné dité rodice stfidali. Maminky, které travi s détmi veskery cas potrebuji
prostor pro viastni dusevni hygienu, setkdni s prateli, zménu prostredi, Cas bez DMD.
V opacném pripadé hrozi stav prepéti az psychického vycerpdni, které ma zpétné nego-
tivni vliv na celou rodinu.

DMD neznamend pro rodinu pouze psychickou a fyzickou z&téz ale nemoc muize vy-
znamné ovlivnit i financni situaci rodiny, v pfipadé, Ze jeden zrodicy zUstane s ditétem
doma. Nezanedbatelné jsou také ndklady na vyzivové doplnky, které pojistovna nehradi.
V pfipadé Koenzymu Q10, protandimu, carnisinu a dalsich vitaminG a vyzivovych doplnkd,
které mUzou vyrazné zlepsit kvalitu Zivota déti s DMD se mUze jednat az o nékolik tisic korun
meésicné.

V obdobi, kdy Vd&3s syn usedne na invalidni vozik je tfreba zaqjistit mnoho nezbytnych
pomUcek pro zvladddni béznych dennich Ukond, popripadé prestavét socidlni zafizeni, vy-
ménit byt v patfe za byt v pfizemi. Pomudcky, jako jsou mechanické i elektrické voziky ro-
dice ziskaji na zdkladé doporuceni neurologa nebo ortopeda, ktery vyplni poukazy pro
pojistovny. Existuje také moznost obrdtit se na socidini odbor v misté bydlisté a pozddat si o
prispévek na tzv. kompenzacni pomUcky (el. skdtry, polohovaci el. rosty, vertikalizaéni sto-
jany, zadvésné mobilni systémy...). V pripadé&, Ze je rodina v nepriznivé situaci a potrebuje
zajistit péci o syna s DMD je zde také moznost obrdtit se na rizné nadace a nadacni fon-
dy.

4.5. Zivot s vozikem - ¢asté otdzky rodi¢u
Hellen Posselt, Parent Project Austrdlie

MuUzZe muj syn prestat chodit, pokud budeme pouzivat vozik, kdyz jesté chodi?

PouZzivani voziku po urcity ¢as denné v obdobi, kdy dité jesté dokdze chodit, ale Casto
padd a chize se stavd ¢im ddl obtiznéjsi, by nemélo nikterak ovlivnit to, Ze dité prestane
chodit Uplné. Naopak, vozik mu pomUze se zapoijit do spolecnych aktivit, které by jiz sém
nezvlddal. PouZiti voziku je v tomto obdobi urCeno spise na prekondni delsich vzddlenosti
nebo tam, kde hrozi nebezpedi Urazu pfi pddu. Vidy méjte na paméti, ze emociondini a
socidini vyvoj je nesmirné duilezity, pokud dité nemUze byt nezdvislé, bude se citit izolova-
ne.

Je lepsi mit invalidni vozik, na kterém bude jezdit syn sdm a bude tak cvicit paze?

Nell Voziky na ru¢ni pohon opravdu nejsou vhodnym druhem cviceni pro pacienty s DMD,
jde o velice tézké cviceni. Svaly ramen a pazi ochabuji stejné jako na dolnich konceti-
ndch, proto takovato zatéz neni pro dité vhodnda. Silu v hornich koncetindch chlapci po-
trebuji pro akfivity, které nezpUsobuiji prili§ velkou Unavu. Nejlepsi zpUsob cviceni je plavani
a hydroterapie. Jizda na kole s lehkym prevodem je také prospésnd.
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MUj syn pofiebuje invalidni vozik a ja@ bych mu chtéla koupit o néco vétsi vozik, bojim se,
Ze syn rychle vyroste. Terapeut mi to rozmlouvd, co mam délat?

Vas terapeut vém radi dobre a md uréité ddvody k tomu, jaky vozik vém doporucil. Voziky
Uz dnes maiji rizné systémy, které umoznuji rozsifovat rdzné cdasti podle toho, jak dité roste.
Vozik by mél byt predevsim pohodiny pro dité a také umozriovat sprdvné sezeni. Pokud je
vozik prilis Siroky nebude mit dité adekvatni podporu k sezeni. VA4S terapeut bude sledovat
jak dité sedi a také monitorovat a mél by vds upozornit pfi nesprdvném sezeni na mozné
riziko vzniku skolidzy. Vhodny vozik by mél byt Uzky na sitku ditéte s moznosti rozsireni do
stran, mél by mit nastavitelné loketni opérky rukou i nohou, které umozni ditéti soumérné a
pohodIiné sezeni.

Syn nechce na voziku pouzivat opérku hlavy a nechce ani zddovou opérku.

Tyto dvé pomUcky jsou opravdu duilezité pro udrzeni rovné patere. Zaddovd opérka pomd-
hd udrzovat spravnou pozici pdtere, kdyz dité odpocivd ale jinak se mUze predklonit a
sedét bez pomoci opérky. Opérka hlavy je nesmirné duilezitd joko ochrana pri jizdé do
kopcU nebo pri prudkém zastaveni. Vétsina chlapcd s DMD md& oslabené svaly na predni
Casti krku a svaly bfisni, proto je pro né obtizné se v téchto situacich narovnat. Opérka

hlavy jim ddvd pocit bezpeci a také zabranuje ndhlému predklonéni a prudkému zdklonu
hlavy.

Pfemysleli jsme o tom, Ze by byl lepsi elektricky skutr nez mechanicky vozik.

To z&visi na potfebdch ditéte a vasich moznostech. Skitr je dobrou alternativou pro jesté
chodici chlapce a Ize jej kombinovat s invalidnim vozikem. Nevyhodou skitr¥ je, Zze nemaji
elektronicky nastavitelné opérky nohou ani zad.

SlySel jsem, Ze je dulezité ménit oviddaci paéku z jedné stirany na druhou kazdych Sest
mésicu?

Toto Casto terapeuti doporucuji. Je problém, ktery ndzor je spravny. Podle mych zkuSenosti
ovlddaci pdacka nebyla nikdy problémem, spis Slo o to, zabezpecdit chlapce, aby se pri
jizd& nenaklanél v zadném sméru. Je tfeba neustdle hlidat:

e zda seddtko neni prilis Siroké, tak aby se chlapci nemuseli vykldnét na lo-
ketni opérku na jednu ¢i druhou stranu

e loketni opérka musi byt ve sprdvné vysi, aby zaijisfovala dobrou oporu

e ovlddaci pdka by méla byt hned pod dominantni rukou, tak aby na ni
chlapec dobfe dosdhl, technik by mél byt schopen skdtr upravit tak, aby
zajistoval spravné sezeni a bezpecnost ditéte

Kdyz bude syn sedét ve voziku po cely den, budou jeho svaly jesté vice ochabovat?

Ano, neni dobré nechat dité sedét po cely den. Je tfeba pod dohledem fyzioterapeuta
pravidelné cvicit s ohledem na jeho stav a vék. Je lepsi vétsinu Cast dne strdvit mimo vozik.
Vétsina chlapci miluje plavdni nebo hydroterapii, kde se mohou bez omezeni a ndmahy

volné pohybovat. To jim také pomdhd cvicit dychaci svaly, zazit legraci a hlavné nebyt
na voziku. StreCink pomdhd protahovat jeho zkrdcené Slachy. Néktefi chlapci zviaddaji no-
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sit ortézy, jini pouZivaji stojany, néktefi cvici tim, ze lezi na bfichu se zatizenim zadecku a
kotnik{.

Mému synovi je Sest let a moc rad se mnou chodi nakupovat ale rychle se unavi a padad.
Jeho terapeut chce, abychom poiidili vozik ale ja chci radsi kocarek. Co je vhodnéjsi ?

To je tézké rozhodnuti pro vsechny rodice, zvldsté nové diagnostikovanych chlapcl. Pro
né je vozik strasnou realitou. Chlapci se velice brzy unavi a potfebuji pomoc na delsi vzda-

lenosti. Pro vylety do parku nebo jinam, mizete pouzit tiikolku, kterou rodice pomdahaiji
tadhnout nebo néjaky vozik na hrani.
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5.PARENT PROJECT - VYZKUM, LECBA, NADEJE

5.1. Vyzkum - soucasny stav zahraniéniho vyzkumu DMD/BMD

Ing. Miroslav Stuchlik

Kdyz byla v roce 1987 objevena genetickd pricina Duchenneovy a Beckerovy svalové
dystrofie, slibovali védci Ucinnou IéCbu do dvaceti let. Prave letos je to dvacet let a UCin-
nd 1éCba stdle jesté neexistuje. V soucasnosti probihd vyzkum potencidinich 1€kd na néko-
lika universitdch, védeckych pracovistich a farmaceutickych firmdch po celém svété.
Prvni Iéky jsou jiz ve fdazi klinického ovérovani, dalsi cekaji na povoleni klinickych testd, dalsi
se ovéfuji na zvifatech. Podle nejoptimistictéjsich odhadd by prvni Iéky mohly byt

k dispozici do péti let. Vyvijené terapie Ize rozdélit do dvou skupin: modifikujici terapie a
kauzdini terapie.

1. Kauzdlni terapie

Kauzdini terapie eliminuji skute&nou pricinu onemocnéni — mutaci v dystrofinovém genu.
Kauzdini terapii v pfipadé DMD jsou bunécné a genetické terapie.

1.1. Bunécéné terapie

Bunécné terapie jsou zalozeny na ndhradé bunék s poskozenym genem pro dystrofin bun-
kami se zdravym genem. K tomu se vyuzivaiji specidini druhy bunék schopnych preménit
se na svalova vidkna — tzv. kmenové burnky. Kmenové bunky Ize ziskat od zdravého jedin-
ce, tam ale hrozi vaziné nebezpeci odmitnuti t&chto bunék imunitnim systémem pacienta,
coz mUze vést az k jeho smirti. Proto se zkousi i vyuZiti kmenovych bunék pacienta s uméle
vhesenym genem pro dystrofin.

Velmi nadéjny pokus proved! italsky tym vedeny profesorem Cossu. PoufZili kmenové bunky
nachdzejici se ve sténdch cév, tzv. mesoangioblasty. Na psim modelu DMD odzkouseli jak
vlastni mesoangioblasty infikované AAV virem s minidystrofinovym genem tak i ddrcovské
mesoangioblasty. Lepsich vysledk( bylo dosazeno s ddrcovskymi mesoangioblasty, neni
ale jisté jestli tyto lepsi vysledky nejsou zpUsobeny imunosupresivy, které psi s darcovskymi
kmenovymi bunkami museli dostdvat. Prvni pokusy s mesoangioblasty na lidech planuiji
ltalové na rok 2008 nebo 2009.

Prvni pokus s kmenovymi burikami odebranymi z pupeéni sndry novorozencd proved| pro-
fesor Zhang Cheng z Ciny. Tato 1é&ba piinesla nejdiive mirné zlepseni pacientova stavu,
po 275 dnech pacient ale zemrel na imunitni reakci ddrcovskych bunék.

LéCbu pomoci myoblasty zkousi Dr. Tremblay z Kanady. Ddrcovské myoblasty injikovali do
malé oblasti svalu. Myoblasty splynuly se svalovymi vidkny pacientd a obnovila se v nich
tvorba dystrofinu. Nevyhodou této metody je, Ze myoblasty pronikaji jen do velmi malé
vzddlenosti od mista vpichu a procento svalovych bunék s funk&nim dystrofinem je malé i
bezprostredné& okolo mista vpichu.

Z dlouhodobého hlediska jsou bunécné terapie velmi nadéjné, umoznily by IéCbu viech
pacientd bez ohledu na typ mutace, jejich vyzkum je ale teprve v pocdatcich a neni moz-
no fict kdy nebo jestli vibec povede k IéCbé DMD.
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1.2. Genetické terapie

Cilem genetickych terapii je obnova tvorby dystrofinu, dosahuje se toho pomoci riznych
metod. Jsou metody které zkousi dorucit dystrofinovy gen pfimo do svalovych bunék. Dalsi
metody jsou zaloZzeny na modifikaci procesu tvorby dystrofinu z viastniho poskozeného
dystrofinového genu tak, aby poskozend cdst genu byla ignorovdna a burky byly schop-
ny produkovat alespon neuplny, Castecné funkcni dystrofin. Jiné metody jsou zaloZzeny na
zvyseni nebo snizeni produkce jinych genU, které by mohly ovlivnit postup choroby

1.2.1. Plasmidy

Prvni klinicky test pfi némz byla obnovena tvorba dystrofinu ve svalovych burnkdch
provedli védci z francouzského vyzkumného strediska Genethon. K pokusu pourzili
plasmidy obsahujici gen pro dystrofin. Nevyhodou této metody je, Ze plasmidy pro-
nikaji jen do malé vzddlenosti od mista vpichu a maji malou U&innost pfi pronikani
do svalovych vidken. Ve spoluprdci s firmou Mirus jsou provadény pokusy s cilem
zvysit efektivnosti této metody. Zvyseni tvorby dystrofinu na terapeutickou Uroven
ale zatim nebylo dosazeno.

1.2.2. Biostrophin

Daleko nadéjnéji vypadaji pokusy dopravit dystrofinovy gen do svald pomoci vird
jejichz viastni geny byly nahrazeny genem pro dystrofin. U&inné virové nosi¢e neboli
vektory jsou ale velmi malé a nevejde se do nich cely dystrofinovy gen, proto se za-
tim zkousi jen v kombinaci s minidystrofinovym genem. To je gen u néhoz jsou vypus-
tény ty Casti, které podle predpokladd nemaiji z&sadni vyznam pro funk&nost dystro-
finu. Biostrophin, prvni Iék na tomto principu se jiz zacal klinicky ovéfovat, vysledky
by mély byt zndmy do konce roku 2007. Vyhodou tohoto Iéku je, ze ,,zabird" na ja-
kykoliv typ mutace, nevyhodou, Ze pouze prevdadi DMD na BMD protoze od mini-
dystrofinu se pIind funkcnost neocekdava. Hleddni Ucinnéjsich vektor( i minidystrofi-
novych gend pokracuje.

1.23. PTC124

Asi nejnadéjnéjsi jsou zatim vysledky testd slékem nazyvanym PTC124. PTC124
umoznuje bunécnym mechanismim obejit bodovou mutaci vedouci na predcasny
stop kodon a vytvorit funkeni dystrofin. Bohuzel, tento 1€k bude mozZno pouzZit jen asi
U 10%-15% pacientd. V soucasnosti probihd ovéreni toxicity a U&innosti na prvnich
pacientech, do konce roku 2007 by mély byt zndmé vysledky.

1.2.4. AONy

Daleko Sirsi uplatnéni nez PTC124 by mély mit antisense oligonukleotidy, zkrdcené
AONy. AONy funguiji tak, ze vyblokuiji vhodny kus dystrofinového genu v blizkosti po-
Skozeného mista a umozni bunécnym mechanismm tvorbu zkréceného ale aspon
castecné funkcniho dystrofinu. Predpoklddd se, Ze AONy by mély byt schopny ob-
novit tvorbu dystrofinu u 60%-80% pacientd. Nevyhodou je, Ze to neni Upind 1éCba
ale jen prevod DMD na BMD jehoz zavaznost bude zdviset na misté poskozeni
dystrofinového genu kazdého pacienta. Dalsi nevyhodou je zatim nevyresend ne-
schopnost AONU efektivné pronikat i do srdce. Klinické testy AONU by mély zacit
v roce 2007.
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1.2.5.

Utrofin

Utrofin je bilkovina velmi podobnd dystrofinu a mize jej castecné nahradit. Jeho
zvysend produkce prispiva ke zpevnéni membrdany svalové bunky. Utrofin je produ-
kovdn ve zvyseném mnozstvi v prenatdinim obdobi vyvoje a v regenerujicich se
svalovych vidknech. Ve vyzrdlych vidknech je nahrazen dystrofinem a zdstavd jen
v malych oblastech, kde se ke svalové bunce pripojuji nervovd zakonceni. Je od-
zkouseno nékolik metod zvyseni produkce utrofinu, prvni klinické pokusy
s upregulaci utrofinu pldnuje firma Vastox do dvou let.

2. Modifikujici terapie

Modifikujici terapie je takova terapie, kterd neodstranuje pricinu onemocnéni — mutaci
v dystrofinovém genu, ale umoznuje zpomalit postup choroby. Absence dystrofinu ma za
ndsledek zvysené pronikdni iontd vépniku do svalovych vidken, jejich nadmérmnd koncent-
race zpUsobuje zvySenou produkci kyslikovych radikdll, tvorbu kalpaind, snizeni mnoZstvi
utrofinu, oslabeni membrdny svalovych bunék a vznik prasklin. Témito prasklinami ddle ne-
kontrolovatelné pronikd vdpnik do svalovych bunék, coz vyvold jejich odumrieni. Celé to
zavrsi imunitni systém, ktery spolu s odumrelou bunkou odstrani i fadu okolnich funk&nich
svalovych bunék a pfi ndsledné regeneraci je ¢asto nahradi tukovou nebo vazivovou tkd-
ni. Modifikujici terapie se snazi prerusit nebo aspon pritlumit tento fetéz uddlosti.

2.1.

22

2.3.

Kortikosteroidy

Kortikosteroidy jsou dosud jediny vieobecné uzndvany Iék na DMD a to i presto,
Ze maji spoustu negativnich vedlejSich UCinkd. Mechanismus jejich pUsobeni neni
presné zndm. Vi se, ze tlumi zanétlivé procesy v téle a zvysuji ve svalovych bun-
kdch hladinu utrofinu, coz je bilkovina podobnd dystrofinu, kterd jej mize castec-

né nahradit.
Kalpain inhibitory

Kaplainy jsou proteiny, které v bunce $tépi bilkoviny a udrzuji tim jejich vhodnou
koncentraci. V pfipadé naruseni metabolismu bunky jsou kalpainy soucdsti na-
programovaného mechanismu, ktery vede k odumreni bunky. U DMD zvysend
koncentrace Ca ve svalové burice vede ke zvysené koncentraci kalpain®, nd-
sledkem toho dochdazi ke snizeni koncentrace utrofinu, dalsimu oslabovdni bu-
nécné membrdny, snizuje se odolnost bunék na zatéz. Prvni kalpain inhibitor My-
odur byl Uspésné odzkousen na zvitatech, z nezndmych divodUl FDA zatim neda-
la souhlas k jeho klinickému ovéreni.

SNT-MC17/Ildebenone

Normadlni koncentraci vépnikovych iontd v burnice se snazi udrzet organely zvané
mitochondrie. Pfi jejich nadmérné zatézi dochdzi ke zvysené produkci volnych ra-
dikal, které spousti celou kaskddu déji vedoucich k odumieni buriky. Chrénit mi-
tochondrie pred poskozenim a omezit tvorbu volnych radikdll je schopen koen-
zym Q10 a jesté ucinnéji jeho synteticky analog idebenone. Pod oznacenim SNT-
MC17 jej vyvinula Svycarskd firma Santhera. V soucasnosti probihd ovéfovani
U&innosti idebenone na pacientech s DMD v Belgii a Svycarsku.
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2.4.

2.5.

2.6.

Protizanétlivé léky

Dnes je uZ jasné, Ze ke zhorSeni zdravotniho stavu pacientd s DMD vyrazné prispiva
neadekvatni reakce imunitnino systému. Uz nékolik let v Némecku bézi pokus ve
kterém pacienti dostavaiji stfidavé kortikosteroid Prednisone a imunosupresant
Cyclosporin A. Snahou je stfidavym poddvdanim omezit ddvky obou I€k0 a tim i je-
jich negativni UCinky pfi zachovani IéCebného efektu.

U DMD je pozménénd koncentrace nékolika stovek bilkovin. Nékteré z nich “pro-
gramuiji” imunitni systém k tomu, aby béhem hojivych procest byly svaly nahrazo-
vdny tukovou nebo vazivovou tkdani. Z nastartovdni téchto nevhodnych hojivych
procesu jsou podeziivany hlavné signdlové molekuly TGF-B, NF-kappaB, TNF-a. Je
prokdzdano, ze léky, které blokuji UCinky téchto molekul zlep3uji regeneraci sval-
stva. Jako nejnadéjnéjsi se v soucasnosti jevi TGF-R bloker losartan. Losartan je
zndmy a dlouhou dobu pouzZivany Iék proti vysokému tlaku, nejsou zndmy zavaz-
né vedlejsi UCinky a Ize jej uZivat dlouhodobé. Klinické testy losartanu na pacien-
tech s DMD se pripravuji v USA.

Dalsim nadéjnym protizanétlivym Iékem by mohl byt HCT 1026. V pokusech na
mysich dokdzal vyrazné zlepsit fenotyp po strdnce morfologické, biochemické a
funk&ni a vyrazné& zpomalit postup choroby. Zddné nezddouci vedlejsi Uinky v
rok trvajicim pokusu nebyly pozorovany. HCT 1026 redukuje zAnét, chrdni svaly
pred poskozenim a zpomaluje snizovani poctu a funkcnosti satelitnich bunék. HCT
1026 byl vyrazné UCinnéjsi nez kortikosteroid prednisolone, ktery byl paralelné vy-
hodnocovdn. Bohuzel, firma NicOx, kterd HCT 1026 vyvinula, nepldnuje jeho vyuzi-
ti pro 1éCbu DMD.

Antioxidanty

DUsledkem pretizeni mitochondrii dochdzi ve svalovych burikdch ke zvysené pro-
dukci volnych radikdld, které ddle oslabuji membrdnu buriky a naruiuji jeji meta-
bolismus. Jestlize produkce radikdld presdhne hladinu 2% bunky zazivaji oxidacni
stres. DalsSim zdrojem oxidacniho stresu jsou bilé krvinky. Jsou to jediné bunky, které
produkuji volné radikdly z&mérné, a to proto, aby zabily a pohltily mikroby a viry,
které vnikly do téla. Tento proces nicii spoustu zdravych bunék.U svalovych bunék
zpUsobuje prosakovdni nebo prasknuti membrény a vyliti protein’ jako je napfi-
klad kreatin kindza (CK) do krevniho obéhu. Témto siiné toxickym produktim se
bunky brdni pomoci dvou velmi efektivnich enzymU. Jeden se nazyvd superoxid
dismutdza a konvertuje radikdly na peroxid vodiku, ktery je méné reaktivni, ale
stdle je to oxidant. Druhy enzym se jmenuje kataldza a konvertuje peroxid vodiku
na vodu a kyslik, které nejsou toxické. Aktivitu obou téchto enzymU zvysuje potra-
vinovy doplnék Protandim. V soucasnosti probihd ovéfovani Ucinnosti Protandimu
na pacientech s DMD ve spoluprdci s vyrobcem LifeVantage i v Ceské republice.

Inhibitory deacetylaz

Deacetyldzy jsou soucdsti buné&ného mechanismu, ktery reguluje expresi gend.
Inhibitor deacetyldz Trichostatin A, ktery byl uz Uspésné vyzkousen a uveden na
trh jako 1ék proti zhoubnému melanomu, dokdzal u dystrofickych mysi vyrazné
Zlepsit funkcénost i morfologii svall. Jestli bude mozno pouzit Trichostatin A i pro

léCbu pacientd s DMD neni jisté, protoze nejsou zndmy vedlejsi UCinky pii dlouho-
dobém uzivani. Neni ale vylouceno, Ze by se dalo preléceni Trichostatinem A vyu-
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Zit k Castecné obnové svalstva v pripadé, Ze pacient bude Uspé&sné I1éCen jinym
lékem.

2.7. Myostatin inhibitory

Myostatin je protein, ktery reguluje r0st svalovych bunék. Pokud se jeho mnozstvi
v téle omezi pomoci myostatin inhibitorl, svalové buriky jsou vétsi. Predpokladd
se, ze inaktivace myostatinu by mohla pomoci regenerovat dystrofické svalstvo.
Klinické testy myostatin inhibitord na pacientech s BMD provddi farmaceutickd
firma Wyeth, vysledky je$té nejsou zndmy.

2.8. IGF-1

IGF-1 je hormon, ktery velmi U¢inné stimuluje satelitni buriky k rOstu a preméné na
svalovd vidkna. IGF-1 ale stimuluje i rdst jinych typU tkdni a pii jeho vétsi koncent-
raci v krvi hrozi vznik rakoviny. IGF navdzany na specidini bilkovinu oznacovanou
IGFBP3 vytvari komplex, ktery je v krvi stabilni a ktery uvolniuje IGF-1 jen tam, kde je
ho potfreba. Komercni oznaceni tohoto komplexu je IPLEX. Prvni klinicky pokus s
IPLEX probihd na patndcti dospélych pacientech s myotonickou svalovou dystro-
fil. Pokusy na pacientech s DMD se zatim nepldnuji.

5.2. Parent Project

Ing. Pavlina Petrdskovd

Parent Project, projekt rodic0 byl zaloZzen v roce 1994 v USA. Zakladatelka tohoto dnes jiz
mezindrodniho hnuti pani Patricie Furlong pokracuje v boji s DMD i presto, ze ji tato nemoc
vzala dva syny. Myslenku finanéné podporovat vyzkum DMD a zlepSovat kvalitu Zivota
pacienty prosazuje i naddle jako aktivni prezidentka hnuti Parent Project. Pat Furlong do-
kdzala s pomoci rodicU zaloZit specializovand centra pro DMD pacienty, dokdzala prosa-
dit z&kon v parlamentu, diky kterému putuji roéné miliony dolard na vyzkum této nemoci.
Dokdzala to, Ze lidé védi, co se skryvd za slovem ,,Duchenne.

Parent Project v CR

O svalové dystrofii Duchenne/Becker jsem poprvé slySela v roce 1998, kdy byl ve dvou le-
tech zcela ndhodou diagnostikovén muUj syn.Genetici ndm tehdy velice tvrdé sdélili, ze
tato diagndéza je zcela beznadéjnd a ze ndm nezbyvd nez se smifit s touto skuteCnosti.
Dva roky jsme hledali informace o této nemoci a o probihajicim vyzkumu a také jsme se
snazili vyrovnat se situaci. Informaci o DMD bylo na internetu oproti dnesku velice mdilo.
Hlavni zdroj byly strdnky organizace MDAUSA a Parent Project v USA.

Zacali jsme si dopisovat se zakladatelkou hnuti Parent Project v USA pani Patricii Furlong.
Od ni jsme takeé ziskali prvni ucelené informace o svalové dystrofii Duchenne/Becker. Po
dvou letech dopisovdni jsme se rozhodli, zaloZit organizaci rodic¥ v Ceské Republice. Do-
stali jsme svoleni od materské organizace Parent Project pouzivat logo a ndzev s cilem

Zlaty standard péce o pacienty s DMD/BMD - str. 97



dodrzet posldni: financné podporovat vyzkum DMD/BMD a snazit se zlepSovat kvalitu Zivo-
ta pacient.

Parent Project byl v CR zalozen v roce 2001 skupinkou asi 20 rodic¢d z celé republiky, ktefi
byli ochotni pracovat na spolecnych projektech. Pocdatky fungovdni naseho sdruzeni
predstavovaly cestu pokusu a omylu. Védéli jsme, co pro nase déti potrebujeme udélat,
ale neméli jsme predstavu, jak to zrealizovat.

Na jedné strané rodic¢im chybély informace o nemoci samotné, o moznostech rehabilita-
ce, nutnosti podrobné diagnostiky, rizikdch anestézie a na druhé strané potfebovali o
svych problémech mluvit s ostatnimi rodici, ktefi jsou ve stejné situaci.

Védeéli sme, Ze pokud md nase organizace v budoucnu pinit zakladni smysl své existence,
bude nutné zrealizovat tyto dilci cile:

e cenfralizovat pacienty s DMD/BMD
e ziskat specialistu z oboru neurologie Ci genetiky, ochotného pracovat na
spoleCnych projektech v oblasti diagnostiky a vyzkumu

Svoje z&méry jsme konzultovali s pani Doc. MUDr. M. Havlovou, CSc. z Centra pro ner-
vosvalovéd onemocnéni Neurologické kliniky 1. LF UK a VFN v Praze.

Zlomovym okamzikem pro dalsi fungovani nasi organizace bylo ziskdni odbornika, ochot-
ného ve svém volném Case zpracovavat projekty po odborné strdnce. S myslenkou oslovit
MUDr. Petra Vondrédcka z FN Brno, Kliniky détské neurologie, prisel tehdy jeden z rodicy,
Ing. Miroslav Stuchlik, ktery se dnes vénuje oblasti zahrani¢niho vyzkumu DMD/BMD a od-
bornym prekladim.

Projekty obcanského sdruzeni Parent Project
* Projekt databaze ( http://dystrophy.registry.cz )

POvodni pfedstava o centralizaci pacientd zahrovala jednak vznik specializované ordi-
nace pro pacienty s DMD/BMD a také vytvoreni databdze DMD/BMD pacientU. Postup-
nym vyvojem se ukdzala jako prvoradd pravé myslenka vzniku databdze pacientd a jejich
podrobnd diagnostika. Asi 20% DMD/BMD pacientl nemélo odhalenu deleci, popripadé
mutaci v dystrofinovém genu a bez ni viastné neméli Sanci byt zafazeni do zahrani¢nich
klinickych studii. Nalezeni dalece nebo bodové mutace u téchto pacientl je dilezité i pro
prenatdlni diagnostiku potenciondinich prenasecek.

Koncem roku 2003 zahdjil Parent Project ve spoluprdci s Klinikou détské neurologie Fakultni
nemocnice Brno a Masarykovy univerzity v Brné prdce na projektu vytvoreni ,,Centrdini
databdze Ceskych pacientd s Duchenneovou/Beckerovou svalovou dystrofii pro Ucely
budoucich mezindrodnich klinickych studii a terapeutickych strategii*.

Databdze je vedena v angli¢tiné a oprdvnénym vlastnikim pfistupovych prdav kdekoliv na
svété umoznuje vybér pacientd splniujicich vstupni kritéria pro budouci mezindrodni klinic-
ké studie s novymi léky na zastaveni progrese Duchenneovy/Beckerovy svalové dystrofie.

ProtoZe vhodnych pacientd spliujicich konkrétni klinickd a genetickd kritéria mize byt v
jednotlivych zemich velmi mdlo, je mezindrodni spoluprdce a aktivni vyhleddvani pacien-
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t0 na mezindrodni Urovni nezbytou nutnosti. V piipadé nalezeni U&inné terapeutické me-
tody urychli centrdini databdze vybér a indikaci vhodnych pacientd. Na tento projekt
poddavala FN Brno jiz dvakrdt zadost o grant agentury IGA, Ministerstva zdravotnictvi. Pro-
jekt je realizovan na pidé Masarykovy Univerzity v Brné .

Do Projektu databdze jsou zafazeni i pacienti ze Slovenské republiky a slovenskd organiza-
ce AMD tento projekt také financné podporuje. Jinak je Projekt databdze financovdn vy-
hradné z prostredkd organizace Parent Project.

Budoucnost projektu databdze vidime predevsim v jeho rozsifeni na zemé byvalého vy-

chodniho bloku a v napojeni na jiz existujici databdze v Evropé.

Centra, kterd v CR spolupracuiji na projektu databdze:

Doc. MUDr. Miluse Havlova, CSc.
Centrum pro nervosvalova onemocnéni
Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN
Katefinska 30, 128 21 Praha 2

as. MUDr. Dana Siskova

Ambulance pro nervosvalova onemocnéni
Oddéleni détské neurologie

Fakultni Thomayerova nemocnice s poliklinikou

as. MUDr. Josef Kraus, CSc. Videfiska 800, 140 59 Praha 4 - Kré

MUDr. Jana Haberlova

Klinika détské neurologie 2. LF UK
Fakultni nemocnice v Motole

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

MUDr. Jan Stanék

Klinika détské neurologie
Fakultni nemocnice s poliklinikou
17. listopadu 1790

MUDr. Radim Mazanec, Ph.D. 708 52 Ostrava

Neurologicka klinika dospélych 2. LF UK
Fakultni nemocnice v Motole

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5 as. MUDr. Petr Vondracek, Ph.D.

Klinika détské neurologie
Fakultni nemocnice Brno
Pracovisté détské mediciny
Cernopolni 9, 625 00 Brno

Doc. MUDr. Tat'ana Marikova, CSc.

Ustav biologie a lékarské genetiky 2. LF UK
Fakultni nemocnice v Motole

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

e Vyzkum DMD/BMD

Vyznamny finan&ni dar ve vysi 10.000 Euro vénovalo ob&anské sdruzeni Parent Project na
vyzkum metody "exon skipping". Parent Project finanéné podpofil nervosvalovy tym na
Univerzité v Newcastle (Institute of Human genetics, University of Newcastle upon Tyne,
International Cenftre for Life). Tento tym je soucdsti MDEX, britského consorcia a spolecné
pracuje na projektu "Obnoveni dystrofinu u DMD". Poskytnuty dar musi byt pouzit vyzkum-
nym tymem pouze k tomuto UcCelu. V pripadé publikovdni vysledkd tohoto vyzkumu mé
Parent Project prdvo byt zvefejnén jako oficidini sponzor tohoto vyzkumu.

* Projekt virtudlniho centra pro nervosvalové nemoci v CR

Hlavnim smyslem virtudinino centra pro nervosvalové nemoci je vyuziti sité univerzitnich
nemocnic, které spolupracuji na poli diagnostiky a terapie neuromuskuldrnich chorob v
CR s cilem zavést evropské standardy péce a podilet se na vyzkumu DMD/BMD. Jednd se
o multidisciplindmi tymy klinikd, genetik(, molekuldrnich biologl a patology, ktefi maji k
dispozici vyspélé diagnostické a informacni technologie a o vyuZiti specidlnich pfistroj,
laboratofi a ordinaci.
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. Projekt Virtudiniho centra pro nervosvalovd onemocnéni predstavili

F.THEFIT-NMD zastupci organizace Parent Project a FN Brno na pracovnim setkdni s

s e Prof, Kate Bushby a Prof. Wolkerem Straubem v Centre for Life v New-

castle . Projekt virtudiniho centra predstavuje moznost zaclenéni CR

do evropského projektu TREAT-NMD. Jeho cilem je spojit sily odbornikd, spojit financni pro-

sttedky a urychlit vyvoj novych 1ék0 na nervosvalové nemoci. Na financovdani pfipravy pro-
jektu pozddalo sdruzeni Parent Project o grant z FM EHP/Norska.

Jsme pripraveni pro tento projekt prevzit a implementovat doporucené evropské stan-
dardy, abychom usnadnili a urychlili integraci ,,Virtudiniho neuromuskularniho centra” do
struktury TREAT-NMD.

Cesky PP bude zadat o grant Ministerstva zdravotnictvi CR pro zqijisténi financovdni tohoto
projektu a vytvori pozici styéného dustojnika, zodpovédného za koordinaci fungovani to-
hoto ndrodniho centra ve vztahu k aktivitdm TREAT-NMD.

* Zlepsovani kvality Zivota pacientd, integrace

Od roku 2003 spolupracuje Parent Project s Klinikou détské neurologie FN Brno s cilem
zkvalitnit diagnostiku i specializovanou péci o pacienty s DMD/BMD. Sdruzeni PARENT PRO-
JECT poskytlo vyznamny finanéni dar Centru pro diagnostiku a terapii svalovych onemoc-
néni, pUsobicimu ve Fakultni nemocnici Brno. Zakoupili jsjme pro Centrum molekuldrni bio-
logie a genové terapie velké mnozstvi materidlu, ktery umoznuje provadét na spickové
urovni molekuldrné genetické testy, ddle jsme zakoupili laboratorni sondy pro Patologicko
— anatomicky Ustav, které jsou nezbytné pro analyzy svalovych biopsii, pro diagnostiku
pacientd i potencidlnich pfenasecek, materidl pro neurofyziologickou laborator Kliniky
détské neurologie, zejména specidini elektromyografické jehly. Parent Project pomohl na
jedné zkvalitnit diagnostiku a na druhé strané snizil fraumatizaci pacientd diky dokonalej-
$im pristrojom.

V roce 2005 Parent Project zakoupil bioptickou jehlu, pomoci které se mohou provadét
biopsie bez narkdzy. Cast pacientd s DMD/BMD tak nemusi podstoupit klasickou chirurgic-
kou svalovou biopsii, ale mnohem méné invazivni a relativné nebolestivou jehlovou biopsii.
FN Brno je jedinym pracovistém v CR vybavené timto specidlnim ndstrojem.

Focus on

BiktH DrecTs

Research

= j:l Ill

Diky finan¢ni podpore organizace Parent Project se mohli Cesti specialisté zUCastnit vy-
znamnych svétovych neurologickych kongresd a zverejnit vysledky svych praci v renomo-
vanych védeckych publikacich.

Focus on Birth Defects Research - New Perspectives in the Treatment of Inherited Neuro-
muscular Disorders: Innovative Ideas for Third Millennium, pp. 161-183; (Petr Vondracek, et
al., University Hospital and Masaryk University, Czech Republic);
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U prilezitosti otevieni monitorovaci jednotky na Détském oddéleni Neurologické kliniky VFN
a 1. LF UK v Praze se sdruzeni Parent Project rozhodlo zakoupit potfebny software pro je-
den z diagnostickych pfistroji na tomto oddéleni. Centrum pro nervosvalovd onemocnéni
v Praze Katefinské je jednim z pracovist spolupracujici na projektu Centrdini databdze
DMD/BMD.

Pomdhdme také konkrétnim rodindm pri feseni problémui spojenych s ndroc¢nou kazdo-
denni péci o DMD pacienty. Prispivame na kompenzacni pomuacky, které nejsou hrazeny
pojistovnami a které zkvalitnuji kazdodenni rehabilitaci a zqjistuji pocit nezavislosti u chlap-
cU na voziku. Prispivdme na el. skitry, vertikalizacni stojany a dalsi pomudcky. Prispivédme i
na bezbariérové Upravy a osobni asistenci.

Kazdoro¢né hradime zdjemcUm z fad pacient’ rehabilitacni ozdravné pobyty.

Rekondicni pobyt — Evropské vytvarné centrum Smrzovka 2006

Preddvdme dulezité informace z oblasti vyzkumu a specializované péce prostrednictvim
webu sdruzeni a odbornych publikaci. V odborné poradné odpovidd na dotazy rodicd a
pacientU specialista MUDr. Petr Vondrdcek z FN Brno.

Financovani projektu

Projekty naseho sdruzeni jsou v soucasné dobé financovdny vyhradné ze ziskanych dard, z
vlastnich benefi¢nich projektd a sbirek, grantd a dotaci. Dary ziskdvdme predevsim z pod-
nikatelské sféry a to nejen na Ucely vyzkumu ale i zlepseni kvality Zivota pacientd a inte-
graci.

Kazdoroc¢né poraddme nékolik beneficnich akci, jejichz vytézky jsou vénovany na konto
vyzkumu a budouci [éCby. Pripravou a realizaci téchto sportovnich a spoleCenskych akci
se vénuji Clenové sdruzeni: Jozef Suchy, Martin Petrasek a llona Krékova. Jozka Suchy po-
fadd kazdorocné strelecké zavody pro sponzory naseho sdruzeni.
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Strelecké z&vody Zihle 2007

Martin Petrdsek pripravuje kazdoroc¢né celodenni akci na Den déti s ndzvem ,,Snéhuldk
pro Parent Project”. Vrcholem dne je drazba opravdového snéhuldka. Tyto charitativni
projekty kazdorocné podporuji vyznamné osobnosti ze spoleCenského, sportovniho i kul-
turnino Zivota.

Snéhuldk pro Parent Project 2007
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Snéhuldk pro Parent Project 2006

Nejdulezitéjsimi UCastniky charitativnich akci jsou nase déti s DMD. Snazime se lidem ukd-
zat, jak se nemoc projevuje na konkrétnich pacientech, jak se déti s touto nemoci vyrov-
ndvaiji, jak dokdzi travit volny cas. Chceme, aby sponzofi, ktefi nase projekty jiz nékolik let

.

podporuji vidéli, komu konkrétné pomdhaiji.

Charitativni sportovni akce Parent Project 2006

Podarilo se ndm ziskat granty Nadace Preciosa a Fondu pomoci Nadace Siemens, dotaci
Ministerstva zdravotnictvi, finan&ni prispévky od magistratu Krdlovéhradeckého kraje.

O tom, co viechno mUze dokdzat a prozit mlady clovék se svalovou
dystrofii Duchenne/Becker se muUzZou presveédcit ndvstévnici zajima-
vych predndsek Jirky Mdary. SpoleCné se svym synem na voziku navstivil
Novy Zéland a projel Severni ostrov. To, Ze i Clovék na voziku mize né-
kam dojet a dokdzat velké véci je obrovskou motivacii pro ostatni déti
a jejich rodice.

W T T
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Kazdorocné na svatek sv. Valentyna se zapojujeme do mezindrodniho projektu “Your
Heart is a Muscle too* -, Vase srdce je také sval”. K této prileZitosti pofdddme v CR sbirky a
informacni kampané o DMD/BMD. Hlavnim smyslem projektu je informovat Sirokou verej-
nost o této nejCastéjsi smrtelné geneticky podminéné nemoci na svété a zskat dalsi fi-
nancni prostfredky na vyzkum a budouci [é€bu. RodiCe pracuji pro sdruzeni jako dobrovol-
nici a to ve svém volném ¢ase a bez ndroku na plat.

PARENT || PROJECT
svabova dystrofie
Vizhum Léiba Madde

Jsme sdruZeni malé poétem svych élend,
ale velké svym posldnim.
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6. Socidlné prdavni problematika

6.1. Zakon ¢. 108/2006 Sb., o socidlnich sluzbdach

zdroj: www.mpsv.cz

Pfinos zadkona ¢&. 108/2006 Sb., o socidlnich sluzbach

Hlavnim cilem zdkona je vytvoreni podminek pro uspokojovdni pfirozenych potreb lidi, a to
formou podpory a pomoci pri zvidddani péce o viastni osobu, v sobéstacnosti nezbytné pro
plnohodnotny Zivot a v Zivotnich situacich, které mohou Clovéka vyrazovat z bézného 7i-
vota spolecnosti. Socidini sluzby umoznuji Clovéku ohrozeném socidinim vylouc¢enim podi-
let se na kazdodennim Zivoté spolecnosti, Cimz se mini pfistup ke vzdéldni, zaméstndni,
kulturnimu a spolecenskému zivotu.

K tomu, aby mohly byt naplnény vyse uvedené principy, nabizi z&dkon ndsledujici zasadni
ndstroje:

e Kazdému cClovéku garantuje bezplatné socidini poradenstvi.

e Lidem, ktefi jsou zAvisli na pomoci jiného Clovéka ve zviadddani péce o sebe a v
sobéstacnosti, bude poskytovana statem socidini davka "prispévek na péci'.

e Lidem, ktefi nezvliddaji svou situaci samostatné nebo s pomoci rodiny a jinych bliz-
kych, nabizi velmi pestrou nabidku socidlnich sluzeb, ze které si mohou svobodné
vybirat podle svého uvdzeni, finanénich moznosti ¢i dalsich individudinich prefe-
renci.

e Zdkon souCasné garantuje, Ze poskytované sluzby budou pro uzivatele bezpecné,
profesiondini a prizpUsobené potfebdm lidi, a to vidy tak, aby v prvé fadé zacho-
vavaly lidskou dUstojnost uzivatell a podporovaly je v aktivnim pristupu k Zivotu.

e Zd&kon také vytvdii prostor pro spoluldcast lidi na procesech rozhodovdni o rozsahu,
druzich a dostupnosti socidlnich sluzeb v jejich obci Ci kraji. A to prostfednictvim
UCasti na pldnovdni socidlnich sluzeb v rdmci komunitnino pldnovani, které se jiz v
novém zdkoné o socidlnich sluzbdch nazyvd strednédobym pldnem socidlnich slu-
zeb.

Potfebné informace nebo alespor nasmérovani ke zdroji informaci mizete ziskat u kazdé-
ho poskytovatele socidlnich sluzeb a mnohé se mizete dozvédét na svém obecnim nebo
krajském Ufadu.

Taktéz je mnoho informaci dostupnych na Internetu, a to predevsim na stradnkdch Minister-
stva prace a socidinich véci, ale také na strankdch krajskych a obecnich Uradd.

Castokrat se viak dostanete do situace, kdy budete potiebovat velmi konkrétni informa-
ce. V tom pfipadé Véam doporucujeme vyhledat nejblizsi ob&anskou poradnu nebo pfimo
specializovanou poradnu.

Ministerstvo prdce a socidlnich véci CR

odbor socidlnich sluzeb

Na Pofic¢nim prdvu 1, 128 01 Praha 2

Tel.: +420 221 921 111, Elektronickd podatelna MPSV CR: posta@mpsv.cz
Internetové stranky: www.mpsv.cz
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6.2. Informace k socidlni problematice

Aktudini informace ze socidlni oblasti jsou pravidelné uverejiiovdny na nasich strdnkdch a
na webovych strdnkdch instituci a organizaci:

http://www.mpsv.cz - Ministerstvo prace a socidlnich véci CR

http://www.nrzp.cz - Narodni rada osob se zdravotnim postizenim CR

http://www.portal.gov.cz - Portdl vefejné spravy CR

Integrovany portdl MPSV (http://portal.mpsv.cz/soc). Webové stradnky, kde je mozino
snadno a prehledné ziskat informace k socidlni problematice a jednotlivym socidlnim
ddvkdam veetné tiskopist piisluinych zadosti a dalisich dokumentd. Reseni zivotnich situaci
(http://portal.gov.cz/zivotnisituace), ndvody obcanim k feseni jejich zdleZitosti na Ufa-
dech.

Texty zdkonU jsou ddle dostupné na stradnkéch: http://www.mvcr.cz/sbirka
http://www.sagit.cz
http://www.sbirka.cz

Lukas Bauer podporuje Parent Project
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Projekt databdze pacientt s DMD/BMD v CR
hitp://dystrofie.registry.cz

Cilem projektu Databdze pacientt s DMD/BMD je
cenfralizovat  pacienty  a potencidlni  prenasecky
s DMD/BMD do ndrodniho registru a zaijistit UCast Ceskych
pacientd v zahrani¢nich klinickych studiich.

Mezindrodni evropska sit nervosvalovych center
hitp://www.ireat-nmd.eu

\Q TREAT-NMD - mezindrodni evropskd it
TREATNMD nervosvalovych center, jejimz cilem je urychlit
o Neuromuscular Neork VYZKUM @ léCbu nervosvalovych genetickych

onemocnéni.  Spojuje 21 partnerskych
organizaci a vice nez 300 specialistd z 11 zemi
Evropy. Diky fondOm EU umoznuje védcUm i praktickym Iékafdm pra-
covat na spolecnych vyzkumnych projektech, zlepsovat standardy
péce o pacienty s nervosvalovymi nemocemi. Parent Project v CR
usiluje o zapojeni do TREAT-NMD

Virtudini centrum pro pacienty s NMD v CR
hitp://www.parentproject.cz

Virtudlini centrum pro pacienty s NMD v CR je

projektem obcCanského sdruzeni Parent

svalova )\ dystrofie Project. Cilem  projektu je zkvalitnit

Vyzkum Leéba Nadéje specializovanou péci o pacienty s NMD v CR

na zdkladé evropskych standardd péce a

zapojeni ¢eskych specialist do mezindrodnich vyzkumnych projektU
v ramci TREAT-NMD.

PARENT §{ PROJECT

Sidlo sdruZeni: Parent Project, obfanské sdruzeni, Vétrna 262, 550 01 Broumov
Korespondencni adresa: Parent Project, obCanské sdruzeni, Husova 245, 417 04 Hrob
Pfedseda sdruZeni:' Jozef Suchy - tel: 776 001 206, MistopFedseda sdruZeni: Pavel Trojan - tel: 776 001 207

Dékujeme, Ze jste vstoupili do Zivota nasich déti.
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Transparentni Ucet Parent Project pro vyzkum nemoci
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