Svalové dystrofie - slovo uvodem
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Ackoliv se jednd o onemocnénivzacna, jsou
svalové dystrofie pro sv(j dopad na délku a kva-
litu Zivota vyznamnou skupinou progresivnich
poruch kosternich svall (myopatif) v détském
i dospélém véku. V soucasné dobé je zndmo
vice nez 100 gen, jejichz mutace pUsobi ne-
dostatek nebo chybéni proteind dllezitych
pro strukturu nebo funkci svalové bunky, a tato
genetickd variabilita se odrazi v klinickych obra-
zech. Fenotypové spektrum svalovych dystrofif
je velmi siroké a jednotlivé formy se lisi vékem
manifestace, zpUsobem dédi¢nosti, stupném
a lokalizaci svalového postizeni i pfitomnosti
mimosvalovych pfiznakd. Vzhledem k malému
poctu pacientl se poznatky o pfirozeném vy-
voji a patogenezi téchto nemoci ziskavajf velmi
obtiZzné. Nicméné uplynula dekada pfinesla od-
haleni novych gen, jejich kauzélnich mutaci
a lepsi porozuménti, jakou hraji roli v patogenezi
onemocnéni. Pozadavek presné znalosti pfiro-
zeného pribéhu svalovych dystrofii si vyzadal
definici novych biomarkerd (zejm. zobrazovacich
metod) a dokonalejsi klinimetrické postupy, kte-
ré jsou nedilnou soucésti vyvoje dlouho oceka-
vanych moznosti jejich [éCby.

V uplynulych deseti letech se také zménil
diagnosticky algoritmus, klesa pocet svalovych
biopsif a naopak stoupa pocet molekularné
genetickych vysetieni. Kromé detekce mutaci
v jednotlivych genech (single gene testing) se
provadi vysetfeni celych panell gend (masiv-
né paralelni sekvenovani), sekvenovani celého

exomu nebo dokonce genomu. Do diagnostiky
se vyrazné zapojily i zobrazovaci metody, pre-
devsim magnetickd rezonance kosternich svald,
kterd slouzf nejen k cileni DNA diagnostiky nebo
svalové biopsie, ale i k hodnoceni pfirozeného
prabéhu svalovych dystrofii nebo efektu lécby
u novych Iécebnych protokold. Velké zmény se
tykaji preventivnich programd, které zahrnuji
nejen genetické poradenstvi (klinicky genetik),
ale Uc¢inné preventivni moznosti asistované re-
produkce (preimplantacni DNA diagnostiku —
molekuldrni genetik). Po strdnce terapeutické
zUstava nadéle vyznamnou soucasti symptoma-
tické lécby 1é¢ba rehabilitacni, véetné dechové
rehabilitace, kvalitni protetika a stéle dokonalejsi
zdravotni pomucky. Vyznamnd je mezioborova
spoluprace, zejména s kardiology, pneumology,
ortopedy, oftalmology ¢i nutri¢nimi specialisty.
Soucasti tymu se stali socialni pracovnici, kteff
Uc¢inné pomahaji pacientlim a jejich rodindm
se zajistenim adekvatni podpory finan¢ni i ma-
teridlInf.

Nové poznatky v diagnostice i lé¢bé jsou
vyzvou, nejen pro neuromuskuldrni specialisty,
ale i pro manazery zdravotni péce (Ministerstvo
zdravotnictvi, zdravotni pojistovny, odborné
spolecnosti), protoze je tfeba zménit piistup
k feSeni problematiky vzdcnych nemoci, vet-
né svalovych dystrofif. Je nezbytna skute¢na
podpora vzniku center vysoce specializované
péce (CVSP), nejen jejich formalnim ustavenim,
ale pfedevsim zménou Uhrady zdravotni péce
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0 nemocné s vzacnymi chorobami. Teprve ade-
kvatni financovani jejich provozu maze zlepsit
jejich prostorové i persondlniho zajisténti. V rdmci
Evropské unie nyni vznikaji sfté specializovanych
center pro vzacné nemoci — European Referal
Network for rare or low prevalence complex
diseases (ERN), v¢etné neuromuskuldrnich cen-
ter. Jejich hlavnim Ukolem je zajisténi kontinuity
péce od déti po seniory, moznost komplexni
diagnostiky a zdravotni péce v jednom centru
a odborna garance terapeutickych postupd,
které jsou finan¢né naroc¢né.

Od posledniho pfehledového ¢isla
Neurologie pro praxi, které bylo vénované sva-
lovym chorobdm, uplynulo bez méla jiz sedm
let. Autordim se tehdy podafilo pfipravit kvalitni
material, odpovidajici poznatklim tehdejsi do-
by. Smyslem tohoto nového ¢isla je informovat
Ctendfe naseho Casopisu o novinkach v této
oblasti. Pozadal jsem autory jednotlivych ka-
pitol o prehledné shrnuti zasadnich informaci
o problematice svalovych dystrofii v détském
i dospélém véku, o nové podobé diagnostické-
ho algoritmu a o zdvaznych internich komplika-
cich u svalovych dystrofif. Jsem presvédceny, ze
se autorskym kolektiviim podafilo tento néro¢ny
Ukol splnit, a véfim, ze ¢tendfi se zdjmem o neu-
romuskuldrni{ choroby zde naleznou potfebné
informace, které jim usnadni orientaci v jejich
klinické praxi. Autortim jednotlivych kapitol dé-
kuji za jejich Usilf, ¢as a entuziazmus, se kterym

se tohoto nelehkého ukolu ujali.
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