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MUDr.Jana Haberlová Ph.D.MUDr.Jana Haberlová Ph.D.

Klinika dětské neurologie Klinika dětské neurologie 

2.LF UK a FN Motol, Praha2.LF UK a FN Motol, Praha

STANDARDY PÉČE                        STANDARDY PÉČE                        
O PACIENTY SE SVALOVOU O PACIENTY SE SVALOVOU 

DYSTROFIÍDYSTROFIÍ

Svalové dystrofieSvalové dystrofie

�� Velmi vzácná onemocnění Velmi vzácná onemocnění ( v ČR cca 2.000 pacientů)( v ČR cca 2.000 pacientů)

20% Dystrofinopatie 20% Dystrofinopatie –– DMD/BMD DMD/BMD (8.5/ 100 000) (8.5/ 100 000) 

28 % Myotonická dystrofie 28 % Myotonická dystrofie ( prevalence 4( prevalence 4-- 10/100 000)10/100 000)

10% Facioskapulohumerální svalová dystrofie 10% Facioskapulohumerální svalová dystrofie ––FSHD FSHD (4/ 100000)(4/ 100000)

6% Pletencové svalové dystrofie 6% Pletencové svalové dystrofie –– LGMD LGMD (2/ 100 000)(2/ 100 000)

<< 3 Kongenitální svalové dystrofie a kongenitální myopatie3 Kongenitální svalové dystrofie a kongenitální myopatie

<< 2 Distální myopatie2 Distální myopatie

25 % etiologicky neuzavřené svalové dystrofie25 % etiologicky neuzavřené svalové dystrofie

• Onemocnění projevující 

se progredující svalovou  

slabostí.

1861 1861 ––Guillaume Benjamin Amand DuchenneGuillaume Benjamin Amand Duchenne

1.popis nemoci DMD  1.popis nemoci DMD  

19551955-- Peter Emil BeckerPeter Emil Becker 1.popis nemoci BMD 1.popis nemoci BMD 

1987 1987 –– gen dystrophin (Monaco; Koenig ; Kunkel)gen dystrophin (Monaco; Koenig ; Kunkel)

LéčbaLéčba

Kromě glykogenozy typ II. Kromě glykogenozy typ II. --Pompeho nemoci  Pompeho nemoci  

kauzálně neléčitelná onemocněníkauzálně neléčitelná onemocnění.  .  

Léčba symptomatická a léčba zmírňující progresi Léčba symptomatická a léčba zmírňující progresi 

nemocinemoci. . 

Symptomatická léčbaSymptomatická léčba

�� Rehabilitace, korekce kontraktur, skoliosyRehabilitace, korekce kontraktur, skoliosy

�� Léčba kardiologickáLéčba kardiologická

�� Léčba poruch dýcháníLéčba poruch dýchání

�� Nutriční péčeNutriční péče

�� Péče psychologa, sociální podpora,…Péče psychologa, sociální podpora,…

Zdravotní péče je multioborová.Zdravotní péče je multioborová.

Psycholog
Neurolog, 

genetik

Pediatr

Pacient

Sociální 

pracovník
Pneumolog

Ortoped

rehabilitační 

lékař, fyzio

Nutriční 

poradce
Kardiolog



12.9.2011

2

Svalové dystrofieSvalové dystrofie

�� Heterogenní skupina onemocnění Heterogenní skupina onemocnění 

-- variabilita tíže svalové slabostivariabilita tíže svalové slabosti

-- variabilita kardiologického postiženívariabilita kardiologického postižení

-- variabilita postižení dechových funkcí  variabilita postižení dechových funkcí  

-- variabilita postižení ostatních systémů variabilita postižení ostatních systémů –– kognitivní kognitivní 
poruchy, endokrinologické obtíže, postižení visu, ….poruchy, endokrinologické obtíže, postižení visu, ….

-- variabilita progrese a prognosy variabilita progrese a prognosy 

-- variabilita genetických rizikvariabilita genetických rizik

Neurologická péče u svalových Neurologická péče u svalových 

dystrofiídystrofií

��Stanovení diagnosyStanovení diagnosy

��Sledování průběhu nemoci Sledování průběhu nemoci 

�� Farmakologická symptomatická léčba a léčba Farmakologická symptomatická léčba a léčba 

zmírňující progresizmírňující progresi

Stanovení diagnosyStanovení diagnosy

��klinický obraz + hladina svalových enzymů  v klinický obraz + hladina svalových enzymů  v 
krvi (AST, ALT, LD,CK,myoglobin) krvi (AST, ALT, LD,CK,myoglobin) 

��genetické vyšetření  genetické vyšetření  

event. EMG a svalová biopsie, …zobrazení event. EMG a svalová biopsie, …zobrazení 
CNSCNS
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Sledování průběhu nemociSledování průběhu nemoci

��Kontroly neurologem dle typu onemocnění                   Kontroly neurologem dle typu onemocnění                   
(á 3, 6, 12 měsíců)(á 3, 6, 12 měsíců)

Hodnocení  Hodnocení  -- motorických funkcímotorických funkcí

(max vzdálenost, pády, soběstačnost,..)(max vzdálenost, pády, soběstačnost,..)

-- měření svalové síly (MRC)měření svalové síly (MRC)

-- měření kontraktur (goniometr)měření kontraktur (goniometr)

-- hodnocení běžných denních aktivithodnocení běžných denních aktivit

Farmakologická symptomatická Farmakologická symptomatická 

léčba a léčba zmírňující progresi léčba a léčba zmírňující progresi 

nemocinemoci

�� –– dystrofinopatie th kortikoidydystrofinopatie th kortikoidy

-- kongenitální svalové dystrofiekongenitální svalové dystrofie –– th epilepsie,..th epilepsie,..

-- myotonie  myotonie  -- th mexiletin th mexiletin (Mexiletine is an (Mexiletine is an 

effective antimyotonia treatment in myotonic dystrophy effective antimyotonia treatment in myotonic dystrophy 

E.L. type 1; Logigian et.al.; Neurology May 4, 2010 74:1441E.L. type 1; Logigian et.al.; Neurology May 4, 2010 74:1441--

1448)1448) ; ; th karbamazepinem, fenytoinemth karbamazepinem, fenytoinem

Léčba svalových dystrofinopatiíLéčba svalových dystrofinopatií
��KortikosteroidyKortikosteroidy

0.75 mg/kg/den  0.75 mg/kg/den  PrednisonPrednison tbl (max dávka 30 mg/den)tbl (max dávka 30 mg/den)

(bez efektu (bez efektu -- ↑ 1.5 mg/kg/den; ↓ 0.3 mg/kg/den)↑ 1.5 mg/kg/den; ↓ 0.3 mg/kg/den)

Režim užíváníRežim užívání

denní používání lepší efekt než ob denní ; ale ↑ NUdenní používání lepší efekt než ob denní ; ale ↑ NU

�� alternativa alternativa DefalzacortDefalzacort 0.9 mg/kg/den (obezita, psych. obtíže)0.9 mg/kg/den (obezita, psych. obtíže)

EfektEfekt

–– zlepšení svalové síly a prodloužení schopnosti samostatné zlepšení svalové síly a prodloužení schopnosti samostatné 

chůze chůze 

-- prevence skoliosy a stabilizace dýchacích fcí prevence skoliosy a stabilizace dýchacích fcí 

-- prevence kardiologického postiženíprevence kardiologického postižení

Kdy nasadit kortikoidy ?Kdy nasadit kortikoidy ?

��U DMD v tzv. fázi plateau (4U DMD v tzv. fázi plateau (4--8 rokem). 8 rokem). 

Před nasazením je nutné dokončit očkování Před nasazením je nutné dokončit očkování 

(včetně varicely) .(včetně varicely) .

Sledování vybraných NU při th kortikoidySledování vybraných NU při th kortikoidy

��Pravidelné vážení Pravidelné vážení 

��Pravidelné kontroly TKPravidelné kontroly TK

��á 6 měsíců vyšetření M+S (Gly)á 6 měsíců vyšetření M+S (Gly)

��Roční kontroly denzitometrie (DEXA scan) a hladiny Roční kontroly denzitometrie (DEXA scan) a hladiny 

vit D vit D 

��Roční oční kontroly Roční oční kontroly –– kataraktakatarakta

Při NU režimová opatření→ změna dávky (↓ o 30% až Při NU režimová opatření→ změna dávky (↓ o 30% až 

na 0.3 mg/kg),  léčba NU → změna režimu (ob den, na 0.3 mg/kg),  léčba NU → změna režimu (ob den, 

10/10, 10/20) → vysazení léčby .10/10, 10/20) → vysazení léčby .

�� Ztráta samostatné chůze není hlavním Ztráta samostatné chůze není hlavním 

důvodem k vysazení th kortikoidy důvodem k vysazení th kortikoidy –– literární literární 

údaje o následném efektu kortikoidů na údaje o následném efektu kortikoidů na 

stabilizaci dýchacích fcí, skoliosy a stabilizaci dýchacích fcí, skoliosy a 

kardiologických funkcí však chybí.kardiologických funkcí však chybí.
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Potravinové doplňkyPotravinové doplňky

��Kreatin, koenzym Q10, karnitin, antiKreatin, koenzym Q10, karnitin, anti--oxidant (vit oxidant (vit 

E, rybí olej, výtažky zeleného čaje,..), bylinné E, rybí olej, výtažky zeleného čaje,..), bylinné 

extrakty,…extrakty,…

Neexistuje studie prokazující účinek těchto látek. Neexistuje studie prokazující účinek těchto látek. 

na nemoc DMD/BMD. na nemoc DMD/BMD. 

Zdravotní péče je multioborová.Zdravotní péče je multioborová.
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Neuromuskulární centra v ČR

The multidisciplinary management of Duchenne muscular dystrophy; K. 
Bushby et.al.;Current Paediatrics (2005) 15, 292–300

Organizace, občanská sdružení a nadace Organizace, občanská sdružení a nadace 
podporující pacienty s nervosvalovými podporující pacienty s nervosvalovými 

nemocemi v ČR.nemocemi v ČR.

Děkuji za pozornost.Děkuji za pozornost.Děkuji spolupracovníkům:Děkuji spolupracovníkům:

��Klinika dětské neurologie Klinika dětské neurologie 
MUDr.JosefMUDr.Josef Kraus CSc.Kraus CSc.

��Pediatrická klinikaPediatrická klinika
pneumologiepneumologie

Prof.MUDrProf.MUDr. Pohunek Petr. Pohunek Petr
MUDr.SvobodováMUDr.Svobodová Tamara CSc.Tamara CSc.

kardiologiekardiologie
MUDr. Stará VeronikaMUDr. Stará Veronika

MUDr. MUDr. RücklováRücklová Kristina Kristina Ph.DPh.D..

��Oddělení klinické psychologieOddělení klinické psychologie
Mgr.ŽáčkováMgr.Žáčková JitkaJitka

��Dietní sestra Dietní sestra –– p.Tomáškováp.Tomášková

��Klinika rehabilitaceKlinika rehabilitace
MUDr.DemuthováMUDr.Demuthová Zorka Zorka 
BclBcl. Švábová Yvet. Švábová Yvet

��Oddělení Oddělení spondylochirurgiespondylochirurgie
Prof. Prof. MUDr.ŠtulíkMUDr.Štulík Jan CSc.Jan CSc.
MUDr. MUDr. BarnaBarna MichalMichal

• Ústav biologie a lékařské genetiky 
Doc. MUDr. Maříková Táňa  CSc.
RNDr.Hedvičáková Petra


