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Svalové dystrofie jsou charakterizovany progresivnim ubyvanim svalové sily, ztratou sily dychacich svalt a u DMD smrti z dechové
nedostatec¢nosti. U vétsiny pacientll se rozviji kardiomyopatie. Péce o tyto nemocné vyzaduje interdisciplinarni pristup: pravidelné

aradné lékaiské hodnoceni, pouceni nemocnych i jejich rodiny, spravnou vyzivu, fyzikalni Iécbu a rehabilitaci, psychosocialni sluzby

a pfipravu na konec Zivota.
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Palliative care in advanced muscular dystrophies

Muscular dystrophies are diseases characterized by progressive loss of muscle strenght, loss of respiratory muscle strenght and in
DMD death from respiratory insufficiency. The majority of patients develop cardiomyopathy. An effective care plan for patients involve
interdiciplinary approach: regular assessment of medical status, education for the patiens and family, nutritional counseling, physical
therapy and rehabilitation, psychosocial services and end-of-life planning.
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Seznam zkratek
DMD - Duchenneova muskuldrni dystrofie
UPV — uméla plicni ventilace

Svalové dystrofie je nézev pro rozsahlou sku-
pinu dédi¢nych onemocnént, které se projevujf
poklesem svalové sily jako hlavnim symptomem.
Distribuce pfiznakd, vék pfi nastupu pfiznakd,
rychlost progrese onemocnéni, prognéza a zpU-
sob dédi¢nosti se znacné lisf. Na tato onemoc-
néni neexistuji zadné léky, jejichz ucinnost by
byla prokdzana v kontrolovanych studiich. Lécba
je zamérena predevsim na komplikace se véas-
nym rozpoznanim srde¢niho postizeni (napf.
|é¢ba antiarytmiky, pfipadné iimplantace kar-
diostimuldtoru u Emeryho-Dreifussovy svalové
dystrofie a Beckerovy svalové dystrofie, vyjimec-
né jsou transplantace srdce u Beckerovy formy
svalové dystrofie), dechové nedostatecnosti,
dalsi nasledky svalové slabosti, prevenci vzniku
kontraktur, kostnich deformit zvl&sté dolnich
koncetin, skoliézy (zvldsté u nemocnych nain-
validnim voziku).

ZpUsob a intenzita lé¢by jsou zavislé na ty-
pu svalové dystrofie; je proto dllezitd vcasna
diagndza. Nékteré formy svalovych dystrofii za-
¢inaji az v dospivani nebo se pfiznaky projevuji
az v dospélém veku, stupen postizeni mize byt
lehky, délka Zivota nemusi byt ovlivnéna.

Nejzavaznéjsi formou je Duchenneova pro-
gresivni svalové dystrofie (geneticky prokézana
dystrofinopatie), postihujici mladé chlapce, kte-
fi ztraceji schopnost samostatné lokomoce jiz

v prvni dekadé Zivota (Vohanka a Lukas, 2001).
Ve snaze prodlouZit schopnost samostatné
chdize byly jiz od r. 1960 provadény klinické
zkousky s dlouhodobym dennim podavanim
kortikosteroidl (prednison) u DMD. Ve studii
hodnotici Ié¢bu prednisonem vice nez 8 let
u 75 chlapcli byla schopnost samostatné chd-
ze a nizsi prevalence skoliézy prodlouzena o 3,3
roku proti skupiné, kterd prednison nedostéavala
(68 chlapct). Ve skupiné lécené prednisonem
vsak ve 329% doslo ke kompresivnim frakturdm
obratll (ve skuping, které prednison podavan
nebyl, nebyly fraktury obratl(l zaznamenany);
podobné ve skupiné lécené prednisonem byly
2,6krat castéjsi fraktury dlouhych kosti dolnich
koncetin nez ve skupiné nelécené (King et al,,
2007). Beckerova forma postihuje starsi chlapce
a mladé muze; vzécna Emeryho-Dreifussova
forma se projevuje u mladych chlapct. U ostat-
nich forem jsou postizeni muzi i zeny a vétsina
priznakd zacing v pozdnim détstvi.

Potfeba paliativni péce a lécby zacind jiz
od zacatkd projevl onemocnéni, i v ¢asném
détstvi (Birnkrant a Noritse, 2008). Cilem lécby
svalové dystrofie je zajistit maximalni moznou
kvalitu Zivota pacienta. To vyzaduje multidisci-
plindrni tym informovanych odbornikd, kteff
sledujf stav ditéte (Smith, 1999). V tymu je neu-
rolog, fyziaterapeut, pracovni terapeut, nutri¢nf
poradce, détsky ortoped, kardiolog, psycholog
(Finder et al,, 2004).

Srdecni a plicni problémy: vétsina nemoc-
nych s DMD zmira na respira¢ni insuficienci
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(az v 90 %), pfi zajisténi ucinné umeélé plicnf
ventilace je limitujicim faktorem kardiomyopa-
tie (Vohanka a Lukds, 2001). Od véku 5-6 let
se proto doporucuje pravidelné testovani sr-
decnich a plicnich funkci. Je prokdzano, ze po-
kud je nemocny v trvalé péci kardiologa, mize
byt Zivot prodlouzen o 5 nebo vice let. Pokles
vitaInf kapacity plic je signdlem pro poskytnutf
asistované ventilace (Heckmatt, 1987; Parker,
Maddocks a Stern 1999); nutné hodnoceni ne-
jen denni, ale i no¢ni ventilace.

Ortopedické problémy: nemocni maji ¢asté
kostni deformity nohou zplsobené svalovymi
kontrakcemi, pacienti na voziku jsou ohrozeni
skoliézou a osteopordzou. Zajisténi kompen-
zacnich pomUcek - ortézy, dlahy, pfipadné i pra-
covni pomucky — zlepsuje zZivotni podminky
pacienta. Ortopedické operacni vykony jsou
vyjimecné, mozné by byly vykony zmirfujici za-
vazné skolivzy — zvlaste provazené intenzivnimi
bolestmi nebo zhorsujici se dusnost (rozhodo-
vani je vsak prisné individudlni - jak ze strany
pacienta, tak ortopedického pracoviste).

Mentdini funkce: snizenf intelektu patif mezi
Casté priznaky, jako prdmérnd hodnota IQ je
uvadéna 80, mezi jednotlivci jsou viak znac-
né rozdily (Smith, 1999). U chlapct s DMD byl
nedostatek dystrofinu prokdzan kromeé svald
i v mozku; nemocnym détem je vsak potrebné
umoznit pristup ke vzdélant.

Hmotnostni opatreni: hmotnost nutno
sledovat zvlasté pfi ztraté schopnosti chize.
Nadmérnd hmotnost snizuje dalsi pohybovou
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aktivitu a urychluje oslabenf svall, ztéZuje oset-
fovéania péci napt. pfi pfenaseni na invalidni vo-
zik a podobneé. V pozdéjsich fazich onemocnéni
mohou byt potize s polykdnim a podvyzivou.

Psychologické hodnoceni, poradenstvi
apodpora jsou nezbytné pro nemocné i jejich
rodiny (u rodiny vhodnym zpdsobem volena
pfiprava na konec zivota nemocného). Nutné
poskytnuti i informaci a doporuceni o mozné
socialni pomoci.

Rehabilitace: od okamziku stanoveni dia-
gndzy musi byt pravidelné hodnocen funkéni
stav; vypracovat plan, jak optimalné podporovat
fyzické i intelektudlnf schopnosti véetné pifpravy
postupu pfi dalsim vyvoji onemocnéni; umoz-
néni v¢asného poskytnuti invalidnich vozikg,
zvIasté elektrickych ke zlepseni mobility a ne-
zavislosti nemocného.

Péce o dutinu ustni musi byt zalozena
na preventivnich opatfenich s cilem udrzovat
ustnf i dentdlni hygienu.

Rozhodujici pro délku zivota nemocnych
s DMD je hodnoceni respiracnich funkci a za-
jisténi respiracni péce (Ambrosino, Carpené
a Gherardi, 2009). Progrese nemoci je zpUsobe-
na predevsim postupnou ztratou sily dychacich
svald, projevuje se poklesem forsirované vitaini
kapacity (negativnim predikdtorem s nutnostf
UPV je pokles pod 1 litr), nedc¢innym kaslem
(Simonds, 2006), no¢ni dechovou insuficienci,
kterych si sami nemocnf nemusi byt védomi
(ptiznaky mohou byt zvlasté z pocatku span-
kové poruchy, ranni bolesti hlavy) (Ambrosino,

Carpené a Gherardi, 2009). Prvni volbou ven-
tilacni podpory je neinvazivni BiPAP (Bilevel
Positive Airway Pressure) pro no¢ni ventilaci,
kterd mze byt dle potfeby rozsitena na cely
den (24 hod.). Pokud i nadéle progreduje re-
spira¢ni insuficience, je se souhlasem pacien-
ta (nejlépe advance directives) ve spolupraci
s anesteziologem mozno zavést umélou plicni
ventilaci (intubaci nebo tracheotomii). Podminky
pro ziskani servoventildtoru k doméaci UPV jsou
uvedeny v ¢lanku hlavniho tématu o paliativni
péciv termindlnich stavech chorob motorického
neuronu (Ridzor, Mazanec). Hodnocenf krevnich
plynd ma vyznam pfi hodnocenf chronickych
dechovych potiZi (Finder et al,, 2004), pfi hodno-
cenfakutniho stavu ¢asové zaostava za snizenim
plicnich funkci, které jsou tak rozhodujici pro
hodnoceni rizika respira¢nich komplikacia smrti
(Ambrosino, Carpené a Gherardi, 2009).

V obdobi akutni dechové krize je klicové
rozhodnuti o pouziti neinvazivni ventila¢ni
podpory nebo invazivni umeélé plicnf ventilace.
Lékal' md pravnii mordIni povinnost informovat
nemocného ijeho rodinu o moznostech, na-
ro¢nosti a Ucinnosti asistované ventilace (Hilton
et al,, 1993). V nasich pravnich podminkéch
v situaci akutniho ohroZeni Zivota je rozhoduijici
postoj Iékafl ve snaze o zlepseni bezprostredni
situace provedenim intubace nebo urgentnf
tracheotomie a zaveden{ UPV po pfijeti do ne-
mocnice. V Ceské republice zatim nejsou legis-
lativni poklady, které by urcovaly néleZitosti
JZivotni vile (living will)".
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