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SEZNAM POUZITYCH ZKRATEK:
ADL — Activities of daily living

BMD — Beckerova svalovéa dystrofie
BMI — Body mass index

CMC - Karpometakarpalni

CO; — Oxid uhlicity

DK — Dolni kon¢etina

DKK — Dolni kon¢etiny

DMD — Duchennova svalovéa dystrofie
DRP — Dlouhodoby rehabilitaéni plan
HK — Horni koncetina

HKK — Horni koncetiny

HLK — Hlezenni kloub

IP — Interfalangealni

KOK — Kolenni kloub

KRP — Kratkodoby rehabilitacni plan
KYK — Ky¢elni kloub

LOK — Loketni kloub

LTV — Lécebna télesna vychova

m. — Musculus

mm. — Musculi



MCPH — Metakarpofalangealni
MTPH — Metatarzofalangealni
PC - PocitaCovy

RAK — Ramenni kloub

REM - Rapid eye movement
RTG - Rentgen

UPV — Umg¢la plicni ventilace

VKP — Vitalni kapacita plic
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1 UVOD

Duchennova svalova dystrofie je recesivni dédi¢éné onemocnéni, vazané na chromozom X,
které postihuje pouze chlapce a byva diagnostikovano v raném détstvi. Typické je ubyvani
svalové sily, které se manifestuje hlavné v proximalnich svalovych skupinach koncetin
a preména svalové tkan¢ ve vazivo. Na pohled byva ziejma hypertrofie lytkovych svala,

kolébava chiize a zvySena bederni lordoza.

Respiracni insuficience a kardiomyopatie jsou zavaznymi komplikacemi této choroby,
nasledkem kterych vétSina chlapcii, postizenych DMD, umira ve tfeti dekadé Zivota.
Dité€ okolo 5. roku pohybové zaostava za svymi vrstevniky, nejvétsi problém mu déla chiize
do schodut a poskoky. Pozdé¢;ji je pacient v dusledku svalové slabosti a neschopnosti lokomoce
upoutan na invalidni vozik, coz byva asi ve 13 letech. Ve fazi, kdy je jiz dité¢ neschopno

samostatné chiize, se mize rozvijet skolidza.
Takto postizené dit€é musi piijmout fadu omezeni, vyplyvajicich zjeho choroby.
Multidisciplinarni tym odbornikl, slozeny z neurologa, pediatra, fyzioterapeuta, ortopeda

amnoha dalsich by mél pacientovi zajistit maximalni moznou pé¢i, aby mohl prozit co

vvvvvv
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2  CIL PRACE

Tato bakalarska prace si klade za cil vyhledat a shrnout informace o svalové dystrofii
Duchennova typu, popsat ptiznaky, typické pro toto onemocnéni a 1é¢bu, ktera ma zpomalit
jeho progresi. Je nutné, aby byly poznatky ziskavany z nejnovéjsich zdroji, aby spliiovaly
pozadavky aktualnosti této problematiky. Nejvhodné€jsimi jsou proto odborné ¢lanky a studie,

zabyvajici se timto tématem.

Dalsim ukolem je vySetfit pacienta, trpiciho touto chorobou a vytvofit mu rehabilita¢ni pléan,

ktery by mél byt zaméten na jeho nejvétsi obtize.
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3  OBECNA CAST

3.1 Klasifikace svalovych dystrofii

Svalové dystrofie se vyznacuji svalovou slabosti a atrofii, ktera postupné progreduje. Jejich
spoleCnym rysem je nekrotizace svalovych vlaken, pficemz dochéazi k postupné preméné
svalt na fibrozni a tukovou tkan (Emery, 2008). VSechna tato onemocnéni jsou geneticky
podminéna. Defekty genil jsou pfitomny na riznych chromozomech a bilkoviny, které koduyi,

se nachazeji uvnitt ¢i vné svalové buiky (Bednatik, 2001).

Obrazek 1. Distribuce svalového oslabeni u svalovych dystrofii (Emery, 1998, 688)
(a) Duchennova a Beckerova svalova dystrofie; (b) Emery — Dreifussova svalova
dystrofie; (c) Pletencovda myopatie; (d) Facioskapulohumeralni svalovéa dystrofie; (e)

Distalni myopatie; (f) Oculopharyngealni svalova dystrofie
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3.1.1 Dystrofinopatie

3.1.1.1 Duchennova svalova dystrofie

Duchennova svalova dystrofie byla poprvé popsana anglickym lékafem Edwardem
(in Matikova et al., 2004). DMD je specificka tim, ze v organismu chybi dystrofin (Bednafik,
2004). (Viz dale ve specialni kapitole)

3.1.1.2 Beckerova svalova dystrofie
Beckerova svalova dystrofie se 1i8i od DMD tim, ze se V téle pacienta nachdzi ¢astecné
funkéni dystrofin. Od zcela funkéniho dystrofinu se lisi pouze jeho snizenym mnozstvim,

nebo molekularni vahou. Asi 85 % vsech mutaci u BMD jsou delece a 5% duplikace.

Prvni obtiZe, spojené s BMD, se mohou objevit v priméru okolo 12. roku, kdy stejné jako
uDMD dochdzi k atrofii pletencového svalstva koncetin a hypertrofii lytkovych svali.
Narozdil od Duchennovy dystrofie ztraci pacienti s BMD schopnost samostatné chtize

pozdéji, vétsinou kolem 12. — 40. roku.

Mentalni retardace se ve vétSin€é ptipadl neobjevuje. Postizeni srdce se objevuje u vSech
pacienti s BMD a to dokonce nékdy pfed zjevnymi znamkami postiZzeni kosternich svali.
Nad 30 let jsou ale znamky srde¢niho postiZzeni patrny u vSech pacientll. NejcastéjSim
kardidlnim problémem je dilatatni kardiomyopatie. Srdecni selhani zapfiCinuje Umrti
u vétsiny pacientt, protoze naroky na myokard jsou vétsi po delsi dobu, vzhledem k tomu, ze
pacient s BMD ztraci schopnost samostatné chiize pozdgji, nez pacient S DMD. Muzi, ktefi
trpi BMD, mohou mit déti, pficemZ jejich synové jsou zdravi, otec jim poskytne funkéni

chromozom Y a dcery jsou pienaSeckami (Bednaiik, 2004).

3.1.2 Pletencové myopatie

Pletencovd myopatie je onemocnéni, které postihuje pletencové svaly koncetin. Prvni
pfiznaky onemocnéni se objevuji bud’ v pletenci panevni ¢i ramennim, pfi¢emZ oboji se
vyskytuje stejné Casto.

Jsou formy, podobajici se Duchennové svalové dystrofii, které rychle progreduji. Ptitomna

muze byt i hypertrofie lytkovych svalli a dilataéni kardiomyopatie. Jsou i formy, které
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nezkracuji zivot, a pacient nema pohybové omezeni. Inicialni pfiznaky choroby se mohou

objevit mezi druhou a Sestou dekadou Zzivota. Nejcastéjsi jsou recesivni formy onemocnéni

(Bednaiik, 2004).

3.1.3 Facioskapulohumeralni dystrofie
Facioskapulohumeralni dystrofie je onemocnéni, postihujici mimické svaly, ramenni
pletenec a nejpozdéji je postizeno abdominalni svalstvo a dolni koncetiny. Tato choroba je

charakteristicka po¢atkem do 20. roku véku a pomalou progresi, ktera nezkracuje délku Zivota

(Bednaiik, 2004).

Podle Bednatika et al. (2001) a Feldmana, Grisolda, Russela a Zifka (in Bednatik, 2004) se
u tohoto onemocnéni neobjevuje kardiomyopatie, ovSem jsou pFitomny poruchy sluchu,

retinopatie a mohou byt i poruchy intelektu.

Je typické, ze postizeni byva asymetrické, primarné se objevuje na dominantni konceting.
Pacientovi odstavaji lopatky a ma obtize selevaci horni koncetiny, pfiCemZz nejvice
oslabenymi svaly byvaji biceps a triceps. Slabost nepostihuje svaly bulbarni ani extraokulérni
a také svaly pfedlokti a respiracni svaly, narozdil od Duchennovy dystrofie, kdy je postiZeni

dychacich svalt ¢astym dlivodem umrti pacienta.

Pacient neni schopen zapojit ur€ité mimické svaly, velkym problémem je pro n¢j piskani
a dovirani o¢ni $térbiny. Nektefi pacienti pro toto omezeni musi spat s nedovienymi o¢nimi
Stérbinami. Existuje 1 skapuloperoneélni forma, kdy ma pacient tzv. ,.kohouti chizi* z divodu
postizeni peronedlnich svali. Kromé toho mohou byt zasazeny i pletencové svaly dolnich

koncetin. U této choroby nejsou ptitomny svalové kontraktury (Bednatik, 2004).

3.1.4 Distalni myopatie
Jedna se o vzacné onemocnéni, které se projevuje slabosti distalnich sval hornich a dolnich

koncetin. Neni zde pfitomna slabost mimickych svalti (Bednatik, 2004).
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3.1.5 Emeryho — Dreifussova svalova dystrofie
Rovnéz vzacna je Emeryho — Dreifussova svalova dystrofie, kterd je charakteristicka
slabosti svalti v oblasti peronealni a humeralni. Mohou se objevit kardiomyopatie a poruchy

srde¢niho rytmu a Casté jsou svalové kontraktury (Bednatik, 2004).

Bednafik et al. (2001) a Feldman, Grisold, Russel a Zifko (in Bednatik, 2004) podotykaji,
Ze postizeni srdce se miize objevit diive nez postizeni kosternich svala. Nejtypictéjsi je pro

toto onemocnéni atrioventrikularni blokada a permanentni sifiova paralyza.

3.1.6 Okulofaryngealni svalova dystrofie

Tato choroba patii k méné Castym svalovym onemocnénim. Objevuje se aZ po 50. roce
Zivota a ma za nasledek postizeni svalii okolo o¢i a faryngalni svalstvo. Diky tomu se
objevuje ptdza, poruchy visu a dysfagie, ktera mize vést k malnutrici a dysartrie. Slabost se
muze objevit také u pletencovych sval hornich a dolnich koncetin, mimickych, laryngalnich

svall a svalt jazyka (Bednatik, 2004).

3.2  Duchennova svalova dystrofie

3.2.1 Geneticky podklad

Dystrofin je protein, ktery je kodovan genem X»i, ktery je velmi nachylny k mutacim.
Vzhledem ke své velikosti (2,4 MB) je nejvétSim znamym genem. Tento gen se nachdzi na
kratkém raménku chromozomu X. Existuji rizné typy mutaci. V disledku mutace genu, ktery
je zodpoveédny za syntézu dystrofinu, mize dochdzet ke vzniku nefunkéniho dystrofinu

(Bednatik, 2001 & Karpati, Hilton-Jones & Griggs, 2001).

Podle Bednatika (2004) u DMD ptevazuji delece (65%) a na druhém misté jsou duplikace
(5%). Funkci dystrofinu je pravdépodobné stabilizovat sarkolemu pifi svalové kontrakci

a relaxaci a spojovat ji s intracelularnim cytoskeletem.

Dystrofin je potiebny, protoZe vaze aktin k membrané a vytvaii dystroglykanovy komplex

v hladké, srde¢ni a pti¢né pruhované svaloviné (Moxley et al., 2005).
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Podle Siegela a Weisse (in Bushby et al., 2010); Vignose Jr. (in Bushby et al., 2010)
a Vignose, Wagnera, Karlinchaka a Katirjiho (1996) nékteré formy mutaci dystrofinu zpisobi

tteba jen izolované postizeni srdce, ¢i snizeni kognitivnich schopnosti.

Toto se miize objevit u divek, u kterych plna forma nemoci nikdy nepropukne, jelikoz maji
ve své chromozomové vybavé 2 chromozomy X. U nékterych mize dojit k zdvaznému
postizeni srdce, ale to jen velmi vzacné. Tyto zeny se nazyvaji ,,pienasecky®, protoze existuje

urcita pravdépodobnost, ze chorobu pfenesou na své syny, u nichz plné¢ propukne.

Podle VVogela a Motulskyho (in Maiikova et al., 2004) ma na vznik mutaci u dcer vliv vyssi

vk jejich otcti v dobé poceti.

3.2.2 Klinické priznaky
U DMD dochézi k pfestavbé svali na vazivovou a tukovou tkan. To je zplisobeno

kombinaci nekrozy a nedostate¢nou regeneraci svalovych vldken (Zeman, Peng, Danon et al.,
2000).

Sutherland, Olshen, Cooper et al. (in Bushby, 2010) zastavaji nazor, Ze DMD se vyskytuje
ul z3600 — 6000 narozenych chlapcii. Casty je mirné opozdény motoricky vyvoj, oproti

stejné starym détem.

Nemoc se pIn¢ projevi obvykle kolem 3 - 5 let, kdy jsou ziejmé obtize ditéte pfi vstavani ze
zem¢ a pii behu. Objevuje se i chlize po Spickach (Yiu & Kornberg, 2008). Podle Matikové et
al. (2008) je chlize po Spickach zplsobena zkracenim Achillovy Slachy.

Moxley et al. (2005) upozoriiuji také na opozdény nastup chlze oproti vrstevnikiim, Casté
pady a problémy s chlizi do schodl. Typicka je u téchto déti pseudohypertrofie lytkovych

svaltl a Gowersovo znameni.

e - /
Obrazek 2. Pseudohypertrofie lytkovych svali (Yiu & Kornberg, 2008, 239).
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Gowersovo znameni, nebo také Gowersiv manévr je zpisob, kterym se dité, postizené
DMD, dostava do stoje. Dité pomoci rukou jakoby ,,Splhd*“ po svych nohou a tim si pomaha

dostat se do vzptfimeného stoje (Moxley et al., 2005).

Gowers Sign
—
~ uF
/ \v /
o \
.;J | R
'J/ ,\" ) " (,/ \‘l b \)\\44‘
—~d | \
% >y -
P N Q/

7\'6

e - & / \(.\‘

Using hands . 7§( \ \

L ’~

to push on legs
to stand

b/ -

Obrazek 3. Gowersiiv manévr (Punnoose, 2011, 2526).

Pouze v nékterych ptipadech muize byt prvotnim pfiznakem onemocnéni maligni

hypertermie, zpisobend halotanovou nark6zou (Matikova et al., 2004).

Pro déti s DMD je také pfiznacna kolébava chlize a zvySend bederni lordoza, ktera je
patrnéjsi vsede. Nejdiive se objevuje slabost proximalnich svalovych skupin dolnich koncetin,
poté nasleduje slabost i hornich koncetin a neni vyjimkou ani manifestace slabosti na
distalnich svalovych skupiniach koncetin. Slabost vétSinou postihuje i flexory krku, na coz

poukazuje Jones, De Vivo a Darras (in Yiu & Kornberg, 2008).

Zvysena bederni lordéza je kompenza¢ni mechanismus, ktery je nasledkem oslabeni

extenzorl kyéelniho kloubu, kdy antagonistické ﬂexory KYK pfeklépéji panev dopfedu

vt v

zvySenim lordozy.
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Figure 1

Obrazek 4. Stoj pacienta s DMD. ZvySena bederni lordéza (Leitao, Duro & Penque, 1995,
996).

Pacienti, ktefi jeSté neztratili schopnost chlize, maji méné Casto skolidzu. Je to ztoho
uzamkne. Pii tom jsou facetové klouby v extenzi ve stabilnim postaveni a nedochdzi

K lateralnim vychylkam patete (Cornu, Goubel & Fardeau in Vacek, 2005).

Mira oslabeni svalstva v zavislosti na véku je individudlni. OvSem Sutherland et al.
(in Bushby, 2010) poukazuje na to, ze kolem 13 let véku je vétsina déti, postizenych DMD, uz
upoutdna na invalidni vozik. Nejvice obtéZujici jsou pro tyto déti respiracni, kardialni

a ortopedické obtize. Bez 1écby se doZivaji maximalné 19 let.

3.2.3 Vyvojové faze

Bushby et al. (2010) rozliSuje 5 fazi vyvoje DMD podle toho, jestli je pacient schopen
chiize. 1. je stddium presymptomatické, ve kterém muiize byt diagnoza DMD diagnostikovana
na zaklad¢ pozitivni rodinné anamnézy ¢i zvySené hladiny kreatinkindzy. V tomto stadiu

muze mit dit¢ opozdény vyvoj oproti vrstevnikiim, ale bez poruchy chiize.

Ve 2. stadiu, které byva oznacovano jako casnd chodici faze, se u pacientli vyskytuje
Gowersiiv manévr, kolébava chlize a mize se objevit i chiize po Spickach. V této fazi je dité

schopno chtize do schodt.
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3. stadiem je pozdni chodici faze, kterd je charakteristickd tim, ze dité ztraci schopnost

chiize do schodii a d€la mu problém vstavani ze zemée a jeho chiize je naméhava a tézkopadna.

Ve 4. stadiu, ¢asn¢ nechodici fazi, je pacient schopen udrzet t€lo a mize byt schopny po

n¢jaky Cas samostatné stat. Mize zde dochézet ke skolioze.

5. stadium je pozdné nechodici faze. V tomto stadiu je omezeno drzeni téla pacienta

a funkce hornich kongetin.

3.2.4 Diagnostika

Rodina mize mit podezieni na DMD v disledku opozdéni v psychomotorickém vyvoji
ditéte, kdy se miize objevit zpozdény nastup chtize, nebo také vyvoj feci. Zdravé dité¢ by mélo
byt schopno samostatné chlize do 18 mésict véku. Dité mize vykazovat abnormalni
pohybové projevy, jako napiiklad cCasté pady a obtize pii chiizi do schodu. Indikaci
k vySetieni na DMD by mélo byt také zvySené mnozstvi kreatinkinazy v séru ¢i transaminaz,

Zjisténé na zaklade¢ testu z jiné indikace (Eagle, Bourke, Bullock et al., 2007).

Brooke et al.(in Yiu & Kornberg, 2008); Rosalki (in Yiu & Kornberg, 2008) a Zatz (in Yiu
& Kornberg, 2008) zastavaji nazor, ze se u déti s timto onemocnénim zvySuje kreatinkinaza
10 — 20 x (nebo az 50 — 200 x). Dtive nez jiné symptomy se objevuje zvySeni kreatinkinazy

U novorozencu.

Déle jsou u téchto déti také zvySeny alanin transamindza a asparat transaminaza, coz
podotykaji Fowler (in Yiu & Kornberg, 2008); Morse a Rosman (in Yiu & Kornberg, 2008);
Munsat, Baloh, Pearson (in Yiu & Kornberg) a Tay, Ong a Low (in Yiu & Kornberg, 2008).

Podle Fowlera (in Bushby et al., 2010) je pfi podezfeni na tuto chorobu na misté provést
geneticke testy. Pfi negativité t€chto testli se miize provést svalova biopsie, na prikaz absence
exprese dystrofinového proteinu. Pokud bude prvnim vySetifenim na DMD svalova biopsie, je
potieba také udé¢lat genetické testy, které ur¢i typ mutace a dal§i potfebné informace

0 nemaoci.

3.2.4.1 Svalova biopsie
Podle Lacomise, 2000 (in Bushby et al., 2010) a Lacomise, 2004 (in Bushby et al., 2010) je

jednou z moznosti testovani Oteviena biopsie, ktera se provadi, pokud neni jasné, o kterou
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svalovou dystrofii se jednd a je tfeba provést diferencialni diagnostiku. Jehlova biopsie je

vhodna u pacienttii, u kterych je diagn6za DMD potvrzena. Musi byt provadéna zkusenym

P
pracovnikem.
- 3 - ~— . -
L7 7 (‘ 0
:-’:- - ] “‘4 : .
s = By <
P e ’-"?_?r &
r Ay ; g y - ®% u
L & 2"
) A ~ . % -
£ A 5 o
o /.f-j:- i < \
o s > A <
T T | e R
IRV NG iy B e D
AN Xy
;gg' . - -'} ~—
[ s Py %
s B = ': F t »r
L - Wi Sy SN
5 > ‘.I- n s LR " T v
s . .4‘;_ L P 1 A
A R o \
AV L ‘n.“; & ..‘. =‘°
w W % ) o
‘ f 7Y £ A

Obrazek 5. Svalova biopsie svali postizenych DMD v pokrocilém stadiu (Levison et al.,

2003)

V ramci svalové biopsie se dle Johnsona, Fowlera Jr a Liebermana (in Bushby et al., 2010);
Hsu a Furumasu (in Bushby et al., 2010) a McDonalda, Abresche, Cartera et al. (in Bushby et

al., 2010) provadi imunocytochemie a imunoblotting na dystrofin.

Dorph, Nennesmo a Lundberg (in Bushby et al., 2010) a Henriksson (in Bushby et al., 2010)
zdlraziiuji, ze je u téchto pacientd vyhodna konchotomie, protoze je mozné ziskat vétsi

mnozstvi materidlu a nemusi dojit k chirurgickému zakroku.

Podle Jonese (in Bushby et al.,, 2010) jsou degenerujici nekroticka svalova vlakna

pozorovana pomoci svételného mikroskopu.

Bell a Conen (in Yiu & Kornberg, 2008) podotykaji, ze se zde muize nachazet velka
variabilita svalovych vlaken. Jako prvni jsou pozorovdna vldkna nadmérné velikosti a jak
nemoc postupné progreduje, tak je mozné vidét vldkna mensi velikosti, neZ by méla byt

u zdravého ¢lovéka.

Bulman, Murphy, Zubrzycka-Gaarn, Worton a Ray (1991); Nicholson, Johnson, Gardner-
Medwin, Bhattacharya a Harris (in Yiu & Kornberg, 2008) a Voit, Stuettgen, Cremer

a Goebel (in Yiu & Kornberg, 2010) jsou toho nazoru, ze zde pievazuje jeden typ svalovych
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vlaken, pfiCemz nékterd jsou nadmérné kontrahovana. V pozdé¢jSim obdobi mulzeme

pozorovat pieménu svalovych vlaken na tuk a vazivo.

3.2.4.2 Genetické testovani

Genetické testy se provadéji na prukaz mutace genu a je K nim potieba ziskat vzorek krve
pacienta. Diky vysledkiim testd se poté muze dojit k zavérim o typu genové mutace, 1é¢bé
a genetickém poradenstvi. Existuji genetické testy, které se uzivaji k identifikaci dystrofinu
(Muntoni, Torelli & Ferlini, 2003).

3.2.4.3 Méné casté metody testovini

Mercuri et al. (in Yiu & Kornberg, 2008) zastavaji nazor, Ze se pro potvrzeni diagnozy
Duchennovy dystrofie pouziva magneticka rezonance jen velmi ziidka. Progrese onemocnéni
se monitoruje pomoci magnetické rezonance svali. Zmény ve svalové tkani jsou patrny
v m. gluteus maximus, m. adductor longus, m. quadriceps femoris, m. biceps femoris,

m. rectus femoris a mm. gastrocnemii.

3.2.2 Charakteristické rysy onemocnéni

3.2.2.1 Respiracni insuficience

Podle Bacha a Saporita (1996); Bianchi a Baiardi (in Bushby et al., 2010); Daftary, Crisanti,
Kalr, Wong a Amin (2007), Dohna-Schwake, Ragette, Teschler, Voit a Mellies (in Bushby et
al., 2010); Domenech-Clar, Lopez-Andreu, Compte-Torrero et al. (in Bushby et al, 2010);
Gauld a Boynton (in Bushby et al., 2010); Kang a Bach (in Bushby et al., 2010); Suarez,
Pessolano, Monteiro, et al. (2002) a Szeinberg, Tabachnik, Rashed, et al. (1988) se respira¢ni
obtize vyskytuji postupné u vSech pacientli s DMD, V souvislosti s jejich zhorSujicim se

zdravotnim stavem. Divodem je ztrata sily dychacich svalli. Objevuje se i neefektivni kasel.

32211 Ocista dychacich cest
King, Brock a Lundell (in Finder et al., 2004) se shoduji na tom, ze se efektivita kasle
zjistuje pomoci vrcholové hodnoty proudu vzduchu, vydechovaném pii kasli, métenim tlaku

pfi maximalnim nédechu a vydechu a pomoci VKP. M¢teni vrcholové hodnoty proudu
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vzduchu, vydechovaném pii kasli pfimo souvisi se schopnosti ocisty dychacich cest. Podle
Bacha a Saporita (1996) znamena vrcholova hodnota proudu vzduchu mensi nez 160 I/min

neefektivni o€istu dychacich cest.

Schopnost vydechovat optimalni proud vzduchu pro efektivni kasel souvisi s tlakem pii
maximalnim vydechu, ktery by mél byt nad 60 cm vodniho sloupce. Pfi 45 cm vodniho

sloupce a méné je kasel neefektivni (Szeinberg, 1988).

Pro monitorovani efektivity oCisty dychacich cest béhem onemocnéni respira¢niho Ustroji
a ke zjisténi, jestli pacient potiebuje hospitalizaci, se uziva domaci pulzni oximetrie (Bach,

Ishikawa & Kim, 1997).

3.22.1.2 Nejcastéjsi choroby dychaciho ustroji

Baydur, Gilgoff, Prentice, Carlson a Fischer (1990); Inkley, Oldenburg a Vignos Jr. (in Yiu
& Kornberg, 2008); Phillips, Quinlivan, Edwards a Calverley (2001) a Rideau, Jankowski
a Grellet (in Yiu & Kornberg, 2008) jsou toho nazoru, ze pro DMD je charakteristicka

restrikce plicni tkané.

Podle Khana a Heckmana (1994) a Takasugi et al. (in Hukins & Hillman, 2000) trpi pacienti
restrikci plicni tkang, avSak hypoventilace miize mit i sloZzku obstrukéni, kterd se objevuje

z diivodu slabosti svall hornich cest dychacich.

Smrt pacienta miize zapriCinit atelektdza, pneumonie, zadrzeny sekret v dychacich cestach,
unava dychacich svalt, ¢i respiracni selhani (Baydur, Gilgoff, Prentice, Carlson & Fischer,
1990).

Barbe, Quera-Salva, McCann, et al. (1994); Culebras (in Bushby et al., 2010); Hukins
a Hillman (2000); Khan a Heckmatt (1994); Phillips, Smith, Carroll, Edwards a Calverley
(1999); Ragette, Mellies, Schwake, Voit a Teschler (2002); Smith, Calverley a Edwards (in
Bushby et al., 2010); Toussaint, Steens a Soudon (2007) a Uliel, Tauman, Greenfeld a Sivan
(2004) zdlraznuji, ze se nejcastéji objevuje nocni hypoventilace, nepravidelné noc¢ni dychani,

a muze se vyskytnout i respiraéni selhani v bézné denni dobg.

Poprvé se hypoventilace objevuje ve spanku a je zpiisobena snizenim tonu interkostalnich
svalti. Pokud se no¢ni hypoventilace neléci, mize prejit az k hypoventilaci v denni dobé
a v konecné fazi az ke cor pulmonale (Vianello, Bevilacqua, Salvador, Cardaioli & Vincenti,
1994).
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Spankova apnoe je podle Sureshe, Walese, Dakina, Harrise, a Coopera (in Yiu & Kornberg)

prvnim piiznakem respiracnich potizi. Vyskytuje se u tietiny pacientt ve 2. dekadé zivota.

Podle Carrolla (in Phillips, Smith, Carroll, Edwards & Calverley, 1999) apnoické pauzy
doprovazi nedostate¢na saturace krve kyslikem, coZz je spojeno s poruchami srde¢niho rytmu.

Toto muze byt pficinou pfed¢asného umrti pacienta.

Pacient muze trpét respiracnimi infekty, které se stale vraceji, mit obtize pfi feci, trpét
unavou, vycerpanim, poklesem koncentrace, spavosti béhem dne, tzkosti a tiesem (Maiikova

etal., 2004.)

Podle Oya, Ogawa a Kawai (in Finsterer, 2006) mize byt dechova insuficience zhorSena
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muze zpusobit oslabeni dychacich svalt.

Infekei, stejné jako zhorSeni respiracnich funkci, je mozné feSit respiracni fyzioterapii,
antibiotiky, nebo také ventilacni podporou. O situacich, které by mohly nastat, by méla rodina
pacienta védét doptedu, aby na né byla pfipravend a uméla v piipadé potieby pacientovi

pomoci (Finder et al., 2004).

V pokrocilejSich stadiich DMD se u pacientl, sedicich vzpifimené na invalidnim voziku,
chranénych pasem proti spadnuti, mize objevit ,row-a-boat” fenomén, coz je spontanni

pohyb horni poloviny téla (Yasuma, Kato, Matsuoka & Konagaya, 2001).

Row-a-boat fenomén je jev, kdy mizeme spatiit domnély dychaci pohyb, ktery nahrazuje

oslabené respira¢ni svaly (De Bruin, Ueki, Bush et al., 1997).

Kawamura, Ishihara, Gomiet al (in Yasuma, Kato, Matsuoka & Konagaya, 2001) jsou toho
nazoru, ze se row-a-boat fenomén objevuje poté, co je pacient premistén z polohy vleZze na
zédech na posteli do vertikalni polohy vsed¢ na invalidnim voziku. Mechanickd ventilace,
pokud ji pacient pouziva, je doCasné zastavena. Pii posazeni pacient zacne jakoby pohupovat

trupem vpied a vzad ve stale stejném rytmu, ktery je synchronizovany s dychdnim pacienta.

3.2.2.13 Vitalni kapacita plic

Béhem progrese onemocnéni klesa vitalni kapacita plic pacienta a roste parcialni tlak CO,
Vv krvi, pti¢emz vznika chronicka hypoxie organismu (Matikova et al., 2004). Podle Baydura,
Gilgoffa, Prentice, Carlsona a Fischera (1990); Inkleyho, Oldenburga a Vignose Jr. (in Yiu &

Kornberg, 2008); Phillipse, Quinlivana, Edwardse a Calverleyho (2001) a Rideau, Jankowski
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a Grelleta (in Yiu & Kornberg, 2008) muze rust hodnota VKP az zhruba do 10 let. Nasleduje
pokles 0 8 - 12% za rok.

Diilezit¢ je hodnoceni VKP, kdy pii jejim poklesu je nutnd denni a no¢ni asistovana
ventilace. Indikace pro UPV je pokles VKP pod 1 litr (Simonds, 2006). Phillips, Quinlivan,
Edwards & Calverley (2001) jsou toho nézoru, ze pokles VKP pod 1 litr znamena velké riziko

umrti pacienta v 1 ¢i 2 letech.

Podle Gozala (in EKkici et al., 2011) vitalni kapacita tzce souvisi s vékem. Bylo prokazano,
ze po 7. roce pacienta klesa VKP. K poklesu dochazi také podle Kurze, Mubaraka, Schultze,
Parka a Leache (in Ekici et al., 2011) v dobg¢, kdy pacient ztraci schopnost chuize.

Finder, Birnkrant, Carl et al. (in Finsterer, 2006) a Phillips, Smith, Carroll, Edwards
a Calverey (1998) zduraziuji, ze hodnota vitalni kapacity zavisi na sile dychacich svald.
Dochazi k neefektivnimu kasli a poklesu ventila¢nich parametrti. To mize mit za nasledek

pneumonii, atelektazu, alveolarni hypoventilaci a hyperkapnii.

3.2214 Faze hyperkapnie

Hukins a Hillman (2000); Simonds, Muntoni, Heather a Fielding (1998); Suresh, Wales,
Dakine, Harris a Cooper (2005); Ragette, Mellies, Schwake, Voit a Teschler (2002)
a Toussaint, Chatwin a Soudon (in Yiu & Kornberg, 2008) zduraziuji, ze je u pacienti
s DMD casta hyperkapnie, kterou mtiizeme rozdelit do 4 fazi podle toho, za jakych podminek

se objevuje.

V 1. fazi se objevuji pouze spankové poruchy bez hyperkapnie. Ve 2. fazi se vyskytuji
spankové poruchy s hyperkapnii pouze béhem REM faze spanku. Ve 3. fazi jsou pfitomny
spankové poruchy s hyperkapnii béhem REM i non — REM faze spanku a ve 4. fazi se
objevuje hyperkapnie i za dne.

Pokud pacient trpi hyperkapnii 1 za dne, je pravdépodobné pieziti bez dychacich pfistroji

mén¢ nez 1 rok (Vianello, Bevilacqua, Salvador, Cardaioli a Vincenti, 1994).
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3.2.2.15 VySetieni a vakcinace
Zékladni respiracni funkce by se mély zacit monitorovat okolo 8. ¢i 9. roku. M¢lo by to byt
jeste predtim, nez pacient ztrati schopnost chlize. Pacient je vySetien jedenkrat ro¢né, pokud

je jiz upoutan na vozik, je vhodné jej vySetiit dvakrat za rok (Finder et al., 2004).

Podle Bushby et al. (2010) je velmi dilezitd péce o respiracni systém hlavné v dobé, kdy
pacient ztrati schopnost chlize. Stabilizace patete u déti s DMD se skoliézou nezamezi

respira¢nimu poklesu (Kennedy et al., 1995).

Vysettovat by se méla spirometrie a hladina CO, ¢asné rano, nebo béhem dne. Pro zjisténi,
jestli pacient netrpi poruchami dychani béhem spanku nebo no¢ni hypoventilaci je vhodné
vySetfeni jednou ro¢né polysomnografii, a to u pacienttl, ktefi jsou jiz upoutani na invalidni
vozik. Je povinné, aby byli pacienti o¢kovani proti pneumokokové infekci a kazdoro¢né proti

chiipce (Finder et al., 2004).

Pneumokokové vakcina se podava détem starSim dvou let a vakcina proti chfipce se podava
od 6 mésict véku. Ob¢ vakciny mohou byt podavany i pacientim, kteti uzivaji kortikoidy,
protoze nejsou zivé. MiiZze byt ovSem snizena odezva imunitniho systému (Bushby et al.,

2010).

3.2.2.1.6 Dychaci podpora

Jednou z moznosti podpory dychani je neinvazivni ventilacni podpora (NVP) Bilevel
Positive Airway Pressure (BIPAP). BIPAP slouzi se jako no¢ni ventila¢ni podpora a v ptipadé
nutnosti mizZe byt uzivana i po cely den. Pacient dychd sam s pomoci kontinualniho tlaku,
ktery je ptendSen do plic. Tlak je vySsi pii nddechu a niz8i pti vydechu. Maska se uziva
nazalni ¢1 nazooralni. BIPAP je metoda prvni volby neinvazivni ventilacni podpory (Finder et

al., 2004).

Pokud pacient trpi hyperkapnii v noci, je vhodné zacit s neinvazivni pozitivni tlakovou
ventilaci (NIPPV — nocturnal noninvasive intermittent positive pressure ventilation), ktera se
jevi jako efektivni a je vhodné s ni zacit dfive, nez se hyperkapnie rozvine 1 béhem dne.

Nazory, kdy zacit s touto terapii, se ale u odbornikti 1isi.

Nekteti povazuji za spravné zacit s NIPPV, pokud se objevi klinické ptiznaky, jini zastavaji
nazor, ze NIPPV by se méla zalit uzivat, pokud je PaCO,> 45 mm Hg. NIPPV by m¢éla

pacientovi zkvalitnit Zivot, mély by se snizit klinické ptiznaky, hyperkapnie béhem dne by
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méla nastoupit pozdé€ji a méla by se prodlouzit oekavana délka zivota az na 25 ¢i 30 let
(Finder et al., 2004; Konagaya et al. in Yiu & Kornberg, 2008; Toussaint, Chatwin & Soudon
in Bushby et al., 2010 & Ward, Chatwin, Heather & Simonds, 2005).

Pokud ale nadéle dochazi k progresi respiracni insuficience, je vhodné za souhlasu pacienta

zavést umeélou plicni ventilaci, ve spolupraci s anesteziologem (Finder et al., 2004).

Mechanicky insufflator — exsufflator je podle Bacha (in Finder et al., 2004) a Segala,
Salomona a Herschfuse (1954) zafizeni, které simuluje kasel. UZiva se u pacientt, ktefi trpi
neefektivnim kaslem (Miske, Hickey, Kolb, Weiner a Panitch, 2004) Tento pfistroj se dle
Bacha (in Finder et al., 2004) a Segala, Salomona a Herschfuse (1954) uplatiuje v prevenci
hospitalizace a potieby tracheostomie hlavné u pacientd, ktefi maji vrcholovou hodnotu

proudu vzduchu, vydechovaném pii kasli, kolem 160 I/min.

Bach (in Finder et al., 2004) upozoriiuje, Ze mechanicky inssuflator — exsufflator je vhodny
I pro pacienty s tracheostomii. Mimo jiné¢ se uziva také ke klasickému odsavani sekretu

a ocist¢ perifernich dychacich cest.

Obrazek 6. Dité, uzivajici mechanicky exsufflator (Segal, Salomon & Herschfus, 1954, 642).
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3.2.2.2 Kardiomyopatie
I pfes to, ze nejcastéjSimi pri¢inami umrti pacientli jsou respiracni obtize, 10% pacientd
umira na kardiomyopatii, kterda mize byt zhorSena chronickou hyperkapnii ¢i hypoxémii

(Khan & Heckmatt, 1994).

3.2221 Nejcastéjsi choroby srdce
Podle Chenarda, Becane, Tertraina, de Kermadeca a Weisse (in Yiu & Kornberg, 2008)

mohou pacienty postihnout také sifiové a komorové arytmie.

Corrado, Lissoni, Beretta et al. (2002); Lanza, Dello Russo, Giglio et al. (2001); Yotsukura,
Fujii, Katayama et al. (in Bushby et al., 2010) a Yotsukura et al. (1995) upozornuji, ze pokud
se objevi priznaky arytmie, mély by byt vySetfeny co nejdiive Holter pfistrojem, nebo

kratkodobou monitoraci a mély by byt pieléceny.

Moriuchi, Kagawa, Mukoyama a Hizawa (in Bushby et al., 2010) se shoduji, Zze v srde¢nim

svalu jsou za téchto podminek pfitomny znamky hypertrofie myocyti, atrofie a fibrozy.

Chenard, Becane, Tertrain, de Kermadec a Weiss (in Yiu & Kornberg, 2008); Nigro, Comi,
Politano a Bain (in Yiu & Kornberg, 2008) a Perloff (in Yiu & Kornberg, 2008) piedestiraji,
Ze se u pacienti s DMD objevuje i fibroza srdce, poruchy vedeni vzruchu a dilata¢ni

kardiomyopatie.

Podle Jefferiese (2005) a McNallyho a MacLeoda (in Yiu & Kornberg, 2008) se pacientim
s dilatani kardiomyopatii podavaji ACE inhibitory a betablokatory jako casnd 1écba
dysfunkce levé komory.

Krom¢ ACE inhibitort a betablokatorti 1ze uzit i diuretika (Shaddy, Tani, Gidding et al,
1999).

U pacientli s DMD je také bézna sinusova tachykardie a systolickd dysfunkce. Pokud se
objevi sinusova tachykardie bez zjevnych pfi¢in, mélo by se hned provést dalsi vysetieni,

vcetné vySetfeni funkce levé komory (Bushby et al., 2010).

3.2.2.2.2 Vysetieni
Giglio, Pasceri, Messano et al (in Bushby et al., 2010); Nigro, Comi, Politano a Nigro
(in Bushby et al., 2010); Sasaki, Sakata, Kachi, Hirata, Ishihara a Ishikawa (1998) a Takenaka
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et al. (in Bushby et al., 2010) se shoduji na tom, Ze onemocnéni myokardu vznika u pacienta

mnohem dfive, nez se objevi klinické priznaky.

Nigro, Comi, Politano a Bain (in Yiu & Kornberg, 2008) jsou toho nazoru, ze
kardiomyopatie mohou pacienta postihnout pted 10. rokem Zivota, pfi¢emz u tietiny pacientl
se objevuje kolem 14. roku. Ve vétSing piipadi byva kardiomyopatie pfitomna u vSech
pacientti nad 18 let. U 25 % pacienttl, kterym je méné nez 6 let se mohou objevit n¢které

znamky postizeni srdce, naptiklad stala tachykardie.

Doporucuje se pravidelné monitorovat ¢innost srdce od 5 ¢i 6 let véku, pfiCemz Zivot
pacienta mize byt prodlouzen az o pét let (Heckmatt, 1987 & Parker, Maddock & Stern,
1999).

Pokud ovSem navstivi pacient specializovaného kardiologa az v pozdni fazi nemoci poté, co
se u n¢j projevi klinické zndmky dysfunkce, vysledky 1é€by byvaji vétSinou slabé (Bushby et
al., 2010).

Pacient by mél dochazet na pravidelné prohlidky ke kardiologovi kazdého pul roku, ¢i
jednou za rok. Vysetieni zahrnuje elektrokardiogram a transtorakalni echokardiogram. Pokud

pacient trpi arytmiemi, je duleZité ho pravideln€ monitorovat (Yiu & Kornberg, 2008).

Kardiovaskuldrni syst¢tm by se mél sledovat zeyména u pacientl, uzivajicich

glukokortikoidy, kvuli hypertenzi (Bushby et al., 2010).

Kvili obtizim pacienta s pohybovou soustavou nejsou Casto klinické ptriznaky srde¢niho
selhdni, jako je nespavost, Uinava, vdhovy ubytek, bolesti bficha, zvraceni a neschopnost

vykonavat denni aktivity, odhaleny v¢as (Bushby et al., 2010).

Stav pacienti s DMD se obecné lepsi, proto bude mozné do budoucna uvazovat

o transplantaci srdce (Bushby et al., 2010).

3.2.2.3 Ortopedické probléemy

Chlapci, postizeni DMD mohou mit kostni deformity v disledku nerovnovahy tahu svali.
Pacienti, upoutani na vozik, byvaji postizeni osteoporézou v diisledku nezatézovani dolnich
koncetin a také skoliozou, kterd vyzaduje ve vyssich stupnich ortopedické operace, které musi
byt peclivé zvazeny. Indikaci k ortopedické operaci jsou skoliozy, v disledku kterych je

pacient dusny nebo ma velké bolesti (Hromada, 2010).
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Obrazek 7. Sed pacienta s DMD se skoliozou patete (Elke & Roland, 2000, 233).

Podle Smithe, Koresky a Moseleyho (in Yiu & Kornberg, 2008) ovliviiuje skolidza vitalni

kapacitu plic pacienta.

Nektefi pacienti preferuji 1écbu kortikoidy. Smith, Koreska a Moseley (in Bushby, 2010)
a Sussman (in Bushby et al., 2010) upozoriuji, ze se pii jejich uzivani prokazateln¢ snizuje

progrese skolidzy.

Pro zpomaleni néstupu skoliézy ¢i sniZeni jeji zavaznosti se podle Kinaliho et al. (in Yiu
& Kornberg, 2008); Kinga et al. (in Yiu & Kornberg, 2008) a Rodilla, Fernandez-Bermeja,
Heckmatta a Dubowitze (in Yiu & Kornberg, 2008) ukazalo jako u¢inné prodlouzeni doby

samostatné chuze.

Sussman (in Bushby et al.,, 2010) a Velasco, Colin, Zurakowski, Darras a Shapiro

(in Bushby et al., 2010) zastavaji ndzor, Ze monitorovani skolidozy je dilezité hlavné

V nechodici fazi DMD.
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Obrazek 8. Dvojita skoliotickd ktivka (pravostrannd hrudni a levostranna bederni) na

pfedozadnim RTG snimku (Repko, 2010, 219)

Rentgenové sledovani skolidzy by mélo byt podle Velasca, Colina, Zurakowskiho, Darrase

a Shapira (in Yiu & Kornberg, 2008) provadéno kazdoro¢né od 9. roku ditéte.

Sussman (in Bushby et al., 2010) a Velasco, Colin, Zurakowski, Darras a Shapiro
(in Bushby et al., 2010) uvad¢ji, ze rentgenové vysetieni je nutné provadét, pokud je pacient
upoutan k invalidnimu voziku. Vyuziva se piedozadni a bocni projekce patete. Predozadni
rentgen patetre se provadi jednou ro¢né, pokud ma pacient vyboceni patete méné nez 15 — 20°.
Pokud je to vice, je nutné jej monitorovat jedenkrat za pul roku az do véku, kdy je jeho

kosterni systém zraly.

Bachrach (in Yiu & Kornberg, 2008); Biggar et al. (in Yiu & Kornberg, 2008) a Quinlivan
et al. (2005) se shoduji na tom, ze kvili prevenci fraktur je dalezité¢ udrzovat dostatecnou
hustotu kosti, zvlast pokud pacient uziva kortikosteroidy. U vSech pacienti by se m¢la
monitorovat hladina vitaminu D a vSem pacientim by se mély podavat dopliky stravy, stejné

tak vitamin D.
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U nekterych déti se Casto objevuji zlomeniny dlouhych kosti. Larson a Henderson (in Yiu
& Kornberg, 2008) a McDonald, Kinali et al. (in Yiu & Kornberg, 2008) zdaraziuji, ze

Zlomeniny dlouhych kosti jdou ruku v ruce s ¢astymi pady a postihuji 21 — 44% chlapct.

3.2.24 Alimentdarni problémy
Chrakteristické pro déti s DMD je zpozdény rust, mensi vzrast, bytek svalti a piibyvani

na vaze (Davidson & Truby, 2009).

32241 Obezita
K nadvaze mlze dochazet v disledku snizovani mobility pacienta, kterd stézuje oSetfovani

nemocného a urychluje oslabeni svalti (Hromada, 2010).

Cim vyssi je télesnd hmotnost pacienta a ¢im méné je schopen cvicit, tim se zvySuje riziko

kardiovaskularnich problému a urychluje se oslabeni svala (Davidson & Truby, 2009).

Obezita také ztézuje ADL a je jednim z faktord, které zvySuji handicap. Muze byt
dusledkem zhor$eni psychosocialniho vyvoje (Griffiths & Edwards, 1988 & Hankard et al.,
1996).

Podle Davidsona a Trubyho (2009) miize byt obezita také jednim z nezadoucich ucinka

uzivani kortikosteroidu.

Neni ziejmé, jestli sniZeni energetického vydeje a s tim souvisejici obezitu zplisobuje

snizeni aktivity, ¢i zména v metabolismu energie (Davidson & Truby, 2009).

Je vhodné sledovat energeticky pfijem a vydej, aby k obezit¢ nedochézelo. Pacient by mél
také piijimat dostatek Zivin, potiebnych pro spravny vyvoj. Vyska a vaha by se méla zjistovat
6x za mésic. Pokud se pacient nachazi v pokrocilém stadiu onemocnéni, je mozné méfit misto
télesné vysky délku pazi a bérct.

Skala BMI je pro pacienty nevhodna a nepouziva se. Vzhledem k pozdgjsimu ubytku
svalové hmoty a ndrustu tukové tkdn¢ a vaziva by neméla vypovidajici hodnotu.

Ke zjistovani mnozstvi a rozloZzeni télesnych komponent se uzivd magnetickd rezonance

(Davidson & Truby, 2009).
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Pravidlo ,,mén¢ jist, vice se pohybovat, nemize byt u déti s DMD aplikovano. Vyuziva se
energetickd rovnovéha a snizeni pfijmu energie, pfiCemz se zvysi aktivita a tim celkovy

energeticky vydej (Truby et al., 2006).

Pokud je narusena vymeéna plynii a druhotné i sniZzena svalova sila dychacich sval, mize

byt ovlivnén klidovy energeticky vydej (Bodamer et al., 1997).

Okada., Manabe, Sakamoto, Ohnaka a Niiyama (in Davidson & Truby, 2009) jsou toho
nazoru, ze se bazalni metabolismus s vékem zvySuje a pacienti s DMD maji vyssi bazalni

metabolismus nez zdravi jedinci.

3.2242 Dopliiky vyZivy
V pozd¢jsich stadiich onemocnéni muze naopak hrozit podvyziva v disledku poruchy
polykéni (Hromada, 2010). Pacienti také mohou trpét nedostatkem proteinti, vitamind,

minerall a tekutin (Bushby et al., 2010).

Malnutrice mize byt zndmkou blizicitho se termindlniho stadia onemocnéni. Dilezita je
V tomto obdobi zména stravovani a doplitkova vyziva. Podavat by se m&l mimo jiné pii 1é€be
kortikoidy vitamin D a vapnik. Pokud dojde k vyraznému tbytku svali, dochazi také k ubytku
hmotnosti. (Davidson a Truby, 2009).

Podle Strobera (in Davidson & Truby, 2009) rodiny, které pecuji o dit¢ s Duchennovou
dystrofii, vétSinou hledaji pfirodni a alternativni dopliky vyZivy. Kromé vitaminu D
a vapniku se muze také podavat kreatin monohydrat. Kreatin je aminokyselina, ktera se
obycejné nachazive svalech. Jeji funkci je uchovavani energie pro okamzité pouziti ve formé

fosfokreatinu.

Bushby et al. (2010) doporucuje, aby strava pacienta s DMD obsahovala dostatek energie,
proteintl, tekutin, kalcia, vitaminu D a dalSich zivin. Kazdy pacient by mél denné dostavat

multivitamin, jehoZ souc¢asti je vitamin D a mineraly.

3.2.2.4.3 ObtiZe v piijmu potravy
U pacienti mize dochazet k obtizim v pfijmu potravy. lannaccone, Owens, Scott & Teitell
(in Davidson & Truby, 2009) poukazuji na to, Ze ke snizeni piijmu potravy mohou vést obtize

pii jidle, tfeba po chirurgickych zakrocich, kdy pacient ztraci schopnost se samostatné najist.
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Pfi¢inou muze byt neschopnost posunu sousta z dutiny Ustni do krku, coz muze byt
zpusobeno 1ézi v oblasti kontroly pfijmu potravy (Pane et al., 2006). Dle Bushby et al. (2010)
vede slabost v oblasti hltanu v pozdnim stadiu nemoci k dysfagii.

Dalsimi pfi¢inami snizeni pfijmu potravy muze byt snizeni kognitivnich funkci pacienta ¢i
nedostatek péce. Pacientim s DMD muze délat problémy otevieni ust, rozzvykani sousta

a nasledn¢ pomalej$i posun sousta do hltanu a opakované duseni pii polykani (Pane et al.,

2006).

Willig, Paulus, Lacau Saint Guily, Beon & Navarro (in Davidson & Truby, 2009) poukazuji

na to, ze je u n¢kterych pacienti nejvétsim problémem dopraveni sousta do ust.

Protoze se u nékterych pacientti mohou objevit potize s polykanim, je dilezita uprava jidla,
pomoci které se dostava potrava do travici trubice snadnéji. Pro pacienty s DMD je

jednodussi polykat stravu nakrdjenou na mensi a jemnéjsi kousky (Pane et al., 2006).

Jaffe, McDonald, Ingman a Haas (in Bushby et al., 2010) upozoriiuji, Ze pokud se u pacienta
objevi ubytek na vaze o vice nez 10%, nebo neptibyva na vaze tak, jak to odpovida jeho veku,
je indikovano klinické vySetfeni polykani. Nutné je také v pfipad¢, Ze se u pacienta prodluzuje
doba, stravend jidlem (vice jak 30 minut), nebo jej jidlo vyCerpavd, nadmérné rozléva
tekutiny, slintd, ¢i se mu hromadi jidlo v Gstech. Dal$imi pfiznaky dysfagie jsou tiporny kaSel,

zvraceni, duseni a vlhké vokalni fenomény béhem jidla €1 piti.

Podle Shinonagy, Fukudy, Suzuki, et al. (in Bushby et al., 2010) se dysfagie miize
projevovat pozvolna, pficemZz symptomy oralni a faryngalni dysfagie nemusi pacient viibec

zaznamenat.

VySetteni vyzaduji aspiracni pneumonie, horecky a nevysvétlitelny pokles funkce plic,
protoZze to mohou byt pfiznaky problémil s polykdnim. Pokud pacient vykazuje zndmky
aspirace ¢i dysmotility hltanu, je nutné videofluoroskopické vysetteni polykaciho aktu, znamé

jako polykani baria (Bushby et al., 2010).

3.2244 Gastrointestindlni problémy
Castym problémem, souvisejicim se ztratou pohyblivosti je zacpa. Pacient by se proto mél
stravovat pravidelné a vyZiva by méla obsahovat dostatek vlakniny. V ptfipadé€ potieby lze uZzit

laxativa (Yiu & Kornberg, 2008).
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Podle Bushby et al. (2010) jsou vhodnymi laxativy magnesium hydroxide, laktuloza,
polyetylene glykol a uzivaji se, pokud problémy se zacpou pietrvavaji. Obc¢as je nutné pouzit

klystyr. Pokud je zacpa trvala, doporucuje se zvysit ptijem tekutin.

Postupné se u jedinch s DMD mohou vyvinout dalsi komplikace, jako tieba
gastrointestinalni dilatace. Toto onemocnéni souvisi s polykanim vzduchu a mize se objevit
U pacientil, ktefi uzivaji ventilator. Nékteré pacienty muze trapit opozdéné vyprazdiiovani

zaludku, nebo nepriichodnost stfev.

Muze se objevit gastroezofagedlni reflux, ktery je feSen uzivdnim inhibitor protonové

pumpy ¢i antagonistil Hp receptort.

S pribyvajicim vékem je potieba zajistit spolupraci s nutricnim specialistou ¢i dietologem
a déle sterapeutem pro oblast jazyka, feci, polykani a gastroenterologem (Bushby et al.,

2010).

Problémy vyzivy a stravovani déti s DMD by mél fesit multidisciplinarni tym odbornik.
Pokud je tfeba, mél by pomoci feSit otazky, tykajici se rozhodnuti o parenteralni vyzivé

pacienta (Davidson & Truby, 2009).

Toto je podle Zicklera, Barbagiovanniho a Swana (in Bushby et al., 2010) indikovano,
pokud neni mozné nadale udrzovat vdhu a hydrataci pacienta oraln€. Jeho rodina by méla byt
dostatecné informovana o vyhodach i rizicich zalude¢ni sondy. Gastrostomii je mozné zavést

endoskopicky ¢i chirurgicky.

3.2.25 Psychosocidalni problémy

Kubytku dystrofinu dochazi kromé svali i v mozku (Hromada, 2010). Podle Smithe
(in Hromada, 2010) je ¢asté snizeni intelektovych schopnosti, kdy primérna hodnota 1Q ¢ini
80.

Anderson, Head, Rae a Morley (2002); Cotton, Voudouris a Greenwood (2001) a Leibowitz
a Dubowitz (in Yiu & Kornberg, 2008) jsou toho nazoru, ze pokles intelektu postihuje 30%
chlapci, trpicich DMD.

Podle Allena a Rodgina (in Yiu & Kornberg, 2008); Karagana (in Yiu & Kornberg, 2008)
a Leibowitze a Dubowitze (in Yiu & Kornberg, 2008) pokles intelektu nezavisi na zavaznosti

postiZeni.
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Problémy v psychosocidlni oblasti mohou byt zpiisobeny kromé snizené inteligence
a kognitivnich schopnosti socidlni izolaci a stranénim se spole¢nosti v disledku onemocnéni
(Cotton, Voudouris & Greenwood, 2005; Cyrulnik, Fee, De Vivo, Goldstein & Hinton, 2007;
Hendriksen & Vles, 2006 & Hinton, De Vivo, Nereo, Goldstein & Stern, 2001).

Nékteré déti s DMD vyzaduji specialni vzdélavani, vzhledem k jejich psychickému c¢i
zaméstnani. OvSem mnoho chlapci specidlni Skoly navstévovat nemusi a miize byt zarazeno
do normalnich Skol. Né&ktefi jsou schopni dokonCit stiedni, ¢i dokonce vysokoskolské

vzdélani (Yiu & Kornberg, 2008).

Je vhodné provadét vysetfeni duSevniho zdravi specializovanym pracovnikem. U déti
s DMD muze dochédzet k opozdénému vyvoji fei a jazyka, ¢i zhorSeni schopnosti
komunikace v dusledku nemoci v pozdé&jsich stadiich (Cotton, Voudouris & Greenwood,
2005; Cyrulnik, Fee, De Vivo, Goldstein & Hinton, 2007; Hendriksen & Vles, 2006 &
Hinton, De Vivo, Nereo, Goldstein & Stern, 2001).

Pokud je zjiSténo, ze pacient trpi problémem se zvladanim jazyka, Gstnim vyjadiovanim, ¢i

chdpanim feci, je namisté vySetieni a 1éCba specialistou na fec a jazyk (Bushby et al., 2010).

V porovnani se sourozenci jsou verbalni dovednosti 80% déti s DMD snizeny (Hinton, De

Vivo, Nereo et al, 2000).

Nekteré déti trpi poruchou autistického spektra, kdy maji tendenci opakovat par svych
naucenych vzorcli, nebo maji také opozdéni vyvoje feci. Dale mohou také trpét
hyperaktivnimi poruchami Spojenymi s nedostatkem pozornosti a obsedantné-kompulzivnimi
poruchami (Hendriksen & Vles, 2008).

Podle Simona, Resende, Simon, Zanoteliho a Reed (2011) jsou pacienti schopni odolavat
uzkosti vzhledem ke své nemoci, aktivné se podileji na kulturnim Zivoté a maji dobré socialni
kontakty se svymi piateli a ptibuznymi. VétSina vede navzdory svému onemocnéni spokojeny
Zivot.

Simon, Resende, Simon, Zanoteli a Reed (2011) a Ruta, Garratt, Abdalla, Buckingham
a Russell (1993) zjistili, Ze pacienti kladou vétsi diraz na ziskani vétsi mobility

prostfednictvim invalidnich vozikil, nez pomoci podporované chiize.
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Pacienti mohou trpét depresemi (Poysky, 2007). V nékterych piipadech je tfeba vyhledat
pomoc psychologa ¢i psychiatra, protoze deprese nemusi byt uplné ziejmé a obcas byvaji

diagnostikovany pozd¢ (Yiu & Kornberg, 2008).

Abi Daoud, Dooley a Gordon (in Bushby et al., 2010) jsou toho nazoru, Ze psychosocialni
pomoc by meéla byt kromé pacienta cilena i na jeho rodinu, protoze spousta rodicu, které
vychovavaji dit€, postizené DMD, mohou mit stejné jako jejich déti problémy s depresivnimi

naladami.

4 Specialni ¢ast
4.1 Lécha

4.1.1 Medikamentozni terapie

Bothwell et al. (in Bushby et al., 2010); Talim, Malaguti, Gnudi, Politano a Merlini
(in Bushby et al., 2010) a Yilmaz, Karaduman a Topaloglu (2004) se shoduji na tom, ze zasah
do pribéhu onemocnéni pomoci farmakologické 1é€by méa zpomalit a zlepSit pribch

onemocnéni.

4.1.1.1 Glukokortikoidy

Asi nejbéznéjsimi medikamenty, které uzivaji déti s DMD, jsou glukokortikoidy. Podle
Johnsona a Kennedyho (in Bushby et al., 2010) a McDonalda (in Bushby et al., 2010) jsou
glukokortikoidy 1é¢iva, ktera zpomaluji ztratu svalové sily a funkénich schopnosti, uzivaji se

také k prodlouzeni doby schopnosti chiize.

Specifické ucinky glukokortikoidd na zvySeni svalové sily nejsou znamy, ale existuje
nékolik teorii. Jednou z nich je mozné zvySeni reparacnich myogennich mechanismd, ¢i
zpomaleni stupn¢ muskuloskeletarniho padku (Muntoni, Fisher, Morgan & Abraham, 2002
& Rifai, Welle, Moxley, Lorenson & Griggs in Yiu & Kornberg, 2008).

Pozitivni efekt glukokortikoidl také spociva v tom, Ze se u pacientd vyskytuji méné casto
dilata¢ni kardiomyopatie a dochazi ke snadnéjSimu vykaslavani. Diky této terapii mize byt

mimo jiné snizena zavaznost skolidzy a oddalena operace patete (Biggar, Harris, Eliasoph &
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Alman, 2006; King et al., 2007 in Yiu & Kornberg, 2008 & Mendell et al. in Yiu & Kornberg,
2008).

V soucasnosti jsou to jediné medikamenty, které toto umoznuji. NejpouzivanéjSimi
glukokortikoidy jsou prednisolon, znamy také jako prednizon a deflazacort (Johnson &
Kennedy in Bushby et al., 2010 & McDonald in Bushby et al., 2010).

4

U prednisolonu se doporucuje denni davkovani, pficemz bylo zjisténo, Ze nejpiiznivéejsi
davkovani vzhledem ke zvySeni sily svalt je 0,75 mg/kg denné. Vyssi davky prednisolonu.
byly net¢inné a niz§i méné prospésné (Eagle et al., 2002 & Phillips, Quinlivan, Edwards
& Calverley, 2001).

Jako uc¢inné se ukazalo i prerusované davkovani, kdy pacienti uzivaji prednizon jen dvakrat
tydné po 5 mg/kg, ¢i jeho uzivani 10 dni nepierusovang, s ptestavkou 10 nebo 20 dni. Pokud
uz dit¢ déle neni schopno chiize, mélo by dojit k zastaveni 1é¢by (Connolly, Schierbecker,
Renna & Florence, 2002; Dubowitz, 1991 in Yiu & Kornberg, 2008 & Kinali, Mercuri, Main,
Muntoni & Dubowitz in Yiu & Kornberg, 2008).

Biggar, Politano, Harris et al. (2004) a Mesa, Dubrovsky, Corderi, Marco a Flores (in
Bushby et al., 2010) se shoduji na tom, ze deflazacort ma podobné ¢inky jako prednisolon

a jeho nejvyssi ucinnost je prokazana pii davce pii davee 0,9 mg/kg denné.

Biggar, Harris, Eliasoph a Alman (2007); King, Ruttencutter , Nagaraja et al. (in Bushby et
al., 2010) a Markham, Kinnett, Wong, Woodrow Benson a Cripe (2008) jsou toho nazoru, ze
uzivani prednisolonu a deflazacortu méa kromé& prodlouZeni doby samostatné chiize vliv
na snizeni rizika skoliézy, stabilizaci plicnich funkci a pomalejsi progresi srdecni dysfunkce.

-----

a imunosupresivni uc¢inky (Kissel, Burrow, Rammohan et al. in Yilmaz, Karaduman
& Topaglu, 2004; Mesa, Dubrowsky, Corderi et al. in Yilmaz, Karaduman & Topaloglu, 2004
& Zatz, Pavanello, Vainzof et al. in Yilmaz, Karaduman & Topaloglu, 2004).

Brooke, Fenichel, Griggs et al. (in Bushby et al., 2010) tvrdi, ze rozhodnuti o zapoceti 1é¢by
glukokortikoidy vychazi ze zkuSenosti odbornikti a ze tfi fazi motorické funkcnosti — faze
»progress®, kdy se pacient pohybové zlepSuje, faze ,plateau, kdy dochazi ke stagnaci
pohybovych dovednosti a faze poklesu ,decline”. NedoporuCuje se zahajovat terapii

glukokortikoidy v dob¢, kdy jesté dité déla motorické pokroky a rozviji své motorické
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schopnosti. U déti s DMD to byva zhruba asi do 4 — 6 let véku, avSak dosahuji pohybovych

dovednosti pomaleji, nez jejich zdravi vrstevnici.

Podle Biggara, Harrise, Eliasoph a Almana (2006) a Kinga, Ruttencuttera, Nagaraja, et al.
(in Bushby et al.,, 2010) se doporucuje zahdjit 1é¢bu glukokortikoidy ve fazi ,,plateau‘
(vétsinou 4 — 8 let), kdy uz u déti nedochazi k ziskavani pohybovych dovednosti. Zjistuje se

to pozorovanim ditéte a na zdklad¢ Casovych testa.

Zacatek 1écby pomoci glukokortikoidii je u kazdého ditéte s DMD individudlni, zalezi
na dobé dosazeni faze ,,plateau” a doporuceni 1¢kait. Po ztraté¢ schopnosti chiize je vyhodné
pokracovat s medikaci glukokortikoidy, aby se zachovala sila hornich koncetin, ¢i zpomalila
progrese ubytku svalové sily, nastup skoliézy a také zpomalila progresivni dysfunkce

dychacich svala a kardiomyopatie.

Angelini (in Bushby et al., 2010); Biggar, Politano, Harris et al. (2004) a Moxley, Ashwal,
Pandya et al (2005) podotykaji, Ze prednizon i deflazacort maji podobné ucinky, ale
deflazacort je méné dostupny a draz$i nez prednizon. Prednizon se v nékterych piipadech

nahrazuje deflazacortem, protozZe je u néj mensi riziko vahového ptirustku.

4.1.1.2 Vedlejsi ucinky glukokortikoidi

Bonifati, Ruzza a Bonometto (in Bushby et al., 2010); Daley-Yates, Richards et al
(in Bushby et al., 2010) a Foster, Shults, Zemel a Leonard (2004) upozornuji na to, ze pied
zapocetim 1écby glukokortikoidy by se mély zvazit jejich vedlejsi uinky, jako je obezita,
Cushingoidni rysy, hirsutismus, riistova retardace, akné, tinea, bradavice a opozdéné puberta,
refluxni choroba jicnu, gluk6zova intolerance, pepticky vied, Sedy zékal, myoglobinurie

a demineralizace kosti, spojena se zvySenym rizikem zlomenin.

Alman, Raza a Biggar (in Bushby et al., 2010) a Yilmaz, Karaduman a Topaloglu (2004)
jsou toho nazoru, Ze u pacientl, uZzivajicich glukokortikoidy, je velké riziko vzniku

vertebralnich fraktur.

Dale se u téchto déti mohou objevit negativni zmény v chovani a suprese imunity, kdy mtze
dojit k zdvazné infekci. Proto by se neodkladné meély feSit 1 malé infekce. Nezadoucim
uc¢inkem muize byt také hypertenze. V tomto pifipadé odbornici doporucuji snizit télesnou
hmotnost a pfijem soli, pfi netfinné 1é€bé se podavaji betablokatory a ACE inhibitory

(Balaban, Matthews, Clayton & Carry, 2005 & Brown & Zacharin, 2005).
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U déti s DMD, které uzivaji glukokortikoidy, se objevuji zlomeniny dlouhych kosti dvakrat
Castéji oproti détem, které je neuzivaji. Dalsim nezddoucim t¢inkem mutize byt také potlaeni
ristu pacienta (Biggar, Harris, Eliasoph & Alman in Yiu & Kornberg, 2008 & King et al.,
2007).

Glukokortikoidy jsou podavany vétSinou rano. Pfi nesnesitelnych ¢i nezvladatelnych
vedlejsich priznacich je vhodné snizit davku 1éku. Vysadit jej se doporucuje, pouze pokud se
pacientovi snizila davka léku na hodnotu, kdy ma jesté terapeuticky efekt a pfesto jsou

vedlejsi u¢inky nezvladatelné (Biggar, Politano, Harris et al., 2004 & Bushby et al., 2010).

Glukokortikoidy by mély byt nabidnuty vSem pacientim s DMD a méli by byt pouceni
0 jejich uzivani, stejné tak jejich rodi¢e (Muntoni, Fisher, Morgan & Abraham, 2002).

Utinky 1é¢iv a dopliiki stravy, jako jsou aminokyseliny glutamin a arginin, koenzym Q10
a antioxidanty (rybi tuk, vitamin E, vytazek ze zeleného ¢aje) nebyly potvrzeny, ale mnozi

prakticti 1ékafi je doporucuji a pacienti uzivaji (Bushby et al., 2010).

4.1.2 Ortopedicka 1écba

4.1.2.1 Operacni i'eSeni skoliozy
V nékterych piipadech je nutné chirurgické feSeni. Tieba v piipadé pokrocilejsiho stadia
skoliozy. Dle nazoru Velasca, Colina, Zurakowskiho, Darrase a Shapira (in Yiu & Kornberg,
2008) se operace skolioz provadi jako prevence hrubych deformit a pro mozné zlepSeni
respiracnich funkci. Primérny vek pro tyto operace je 14 — 15 let. Indikace k operaci je
skolioza vétsi nez 25 stupnii a vitalni kapacita plic nizs$i nez 30 % piedpokladané VKP.
Nebylo prokdzano, Ze by chirurgické feSeni skoliézy prodluzovalo délku Zivota pacienta
(Yiu & Kornberg, 2008).
Sussman (in Bushby et al., 2010) a Velasco, Colin, Zurakowski, Darras a Shapiro
(in Bushby et al., 2010) zdtraznuji, ze se u pacienti s DMD provadi fuze obratli, aby se patef

narovnala a skoli6za dal neprogredovala, aby se zamezilo bolestem, jejichz pfi¢inami jsou

vertebralni fraktury a osteoporoza a aby se zmensSily respiracni obtize.

Podle Hellera, Wirtze, Sieberta a Forsta (in Bushby et al., 2010); Shapira, Sethna, Colana,
Wohla a Spechta (in Bushby et al., 2010) a Sussmana (in Bushby et al., 2010) jsou

k bo¢nim fazim obratld indikovani pacienti, kteti maji vyboceni patefe vice jak 20°, jejich
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kosterni systém je jeSt¢ nevyzraly a neuzivaji kortikoidy. Pfedni fuze obratlli se u pacient

s DMD neprovadi.

Alman a Kim (1999) a Archibald a Vignos (in Bushby et al., 2010) dosli k zavéru, Ze jsou
bocni fuze obratlli taktéz vhodné pro pacienty, ktefi uzivaji kortikoidy a dochazi u nich
K rychlé progresi skolidzy, coz je provazeno vertebralnimi frakturami a bolestmi. Pied

zakrokem pacienti uzivaji preparaty na posileni kosti.

Podle Almana a Kima (1999) a Archibalda a Vignose (in Bushby et al., 2010) se provadi
kostni fize od horni ¢asti hrudni patete po kiizovou oblast, pokud je odchylka panevniho

pletence vétsi nez 15°.

4.1.2.2 Ortotické pomiicky
Ke zlepSeni kvality zivota pacienta se uzivda kompenzacnich pomucek, jako jsou voziky,

dlahy, nebo ortézy (Hromada, 2010).

U pacientll s vaznymi frakturami dolnich koncetin, ktefi chodi, se uziva vnitini fixace pro
zachovani schopnosti chiize a rychejsi rehabilitaci. U nechodicich pacientil se vnitini fixace
indikuje méné Casto. Dlahy a sadra jsou vhodné spiSe pro nechodici pacienty. U pacientl se

zachovanou schopnosti chiize mohou byt pouzity, pokud je pacient schopen chlize béhem

24

al., 2010).

Archibald a Vignos Jr (in Bushby et al., 2010); Bakker, De Groot, De Jong, Van Tol-De
Jager a Lankhorst (in Bushby et al., 2010); Hyde, Floytrup, Glent et al. (in Bushby et al.,
2010); McDonald (in Bushby et al., 2010); Scott, Hyde, Goddard a Dubowitz (in Bushby et
al., 2010) a Siegel (in Bushby et al., 2010) zddraznuji, ze je vhodné pouzivat ortézu na
chodidlo a kotnik (ankle — foot orthosis = AFO), ktera nohu zpevni a zabrani tak jejimu

pozdéjsimu equindznimu postaveni. Tato ortéza se uziva na noc.

Knee — ankle — foot orthosis (KAFO) je podle Bakkera, De Groota, Beckermana, De Jonga
a Lankhorsta (in Bushby et al., 2010) ortéza, udrzujici neutralni postaveni kolene, kotniku

a chodidla.

Archibald a Vignos Jr. (in Bushby et al., 2010) podotykaji, ze se uziva pfi stoji a chizi
U pacientil, ktefi maji s chiizi jiz problém a ke stabilizaci dolnich koncetin. Tato ortéza se na
noc nenechava, protoze byva pacientiim nepiijemna.
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Polohovaci ortézy pro prsty se uzivaji jen u zatuhlého flexoru ukazovaku na noze (Bushby et
al., 2010).

Podle Millera a Dunna (in Bushby, 2010) je vhodné uzivani pomicek pfi stani, hlavné
u pozdné chodicich a casné nechodicich pacientti, pokud je stani umoznéno a nejsou pritomny
kontraktury, které by toto znemoziovaly. Né&kteti odbornici se ptiklanéji k uziti

kompenzacnich pomucek pro pasivni stani az do pozdné nechodici faze pacienta.

Kinali et al. (in Yiu & Kornberg, 2008); King et al. (in Yiu & Kornberg, 2008) a Rodillo,
Fernandez-Bermejo, Heckmatt a Dubowitz (in Yiu & Kornberg, 2008) upozoriuji, Ze je
vraném stadiu DMD dutlezité protahovani Achillovy S$lachy, iliotibidlni skupiny svala
a flexort kycle. Na noc se mohou uzivat dlahy. Je ovS§em mozné, Ze i pies vSechna opatieni se

kontraktury vyvinou. Potom je nutné ptejit k chirurgickému feseni.

4.1.2.3 Chirurgické ieSeni kontraktur

Chirurgické zasahy na odstranéni kontraktur se provadéji nejcastéji v kotniku, méné casto
V kolennim kloubu a v ky€elnim kloubu se téméf neprovadéeji. Je to proto, Ze mize dojit
k jesté vétsimu oslabeni chirurgicky zasazenych flexor kycelniho kloubu. Ky¢elni kloub se
také $patné fixuje. Uprava hybnosti v kotniku &i kolennim kloubu miize mit pozitivni vliv
na hybnost v kloubu kycelnim. Chirurgické zakroky musi byt provadény s ohledem na to,

ve které fazi se pacient nachazi (Bushby et al., 2010).

Forst a Forst (1999) a Rideau et al. (in Bushby, 2010) tvrdi, ze v rané chodici fazi byl jiz
objeven vznik kontraktur u pacientii od 4 do 7 let. Bylo provedeno prodlouZzeni Achillovy
Slachy, flexort kolen a kycle a abduktori kyc¢le. MozZnosti je také provést tyto chirurgické

vykony jesté pred samotnym vznikem kontraktur.

Podle Rideau (in Bushby et al., 2010) je to kvuli zachovani rovnovahy svalového systému,

dokud je svalova sila jest¢ v pofadku. V dnesni dobé¢ se ale tyto vykony neprovadi moc ¢asto.

4.1.2.4 Chirurgické zasahy na dolnich koncetindch

Forst a Forst (1999); Miller, Hsu, Hoffer a Rentfro. (in Bushby et al., 2010); Rideau et al.
(in Bushby et al., 2010); Scher a Mubarak (in Busby et al., 2010); Siegel, Miller a Ray (1968);
Smith, Green, Cole, Robison a Fenichel (in Bushby et al., 2010) a Vignos, Wagner,

Karlinchak a Katirji (1996) jsou toho nazoru, ze se chirurgické zakroky na dolnich
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koncetinach ve stfedni chodici fazi provadéji za ucelem prodlouzeni doby samostatné chize.
Prodlouzit dobu samostatné chlize se diky opera¢nim zakroklim dafi o 1 — 3 roky. Dulezita je

ovSem stavajici sila dolnich koncetin.

Forst a Forst, 1999; Jones, De Vivo a Darras (in Bushby et al., 2010); Miller, Hsu, Hoffer
a Rentfro (in Bushby et al., 2010); Rideau et al. (in Busby et al., 2010); Scher a Mubarak
(in Bushby et al., 2010); Siegel, Miller a Ray (1968); Smith, Green, Cole, Robison a Fenichel
(in Bushby et al., 2010); Sussman (in Bushby et al., 2010) a Vignos, Wagner, Karlinchak a
Katirji (1996) podotykaji, Zze se schopnost chiize dafi také udrzet pomoci glukokortikoidi.
Pacient neztraci schopnost samostatné chtize néahle, ale postupné, obvykle v obdobi kolem 1 —

2 let.

Nejcastéji se provadéji zakroky vicetroviiové symetrické (kycel — koleno — kotnik, nebo jen
koleno — kotnik), oboustranné jednouroviiové (kotnik), vzacné jednotroviiové na jedné

koncetin€, pro zachovani symetrie.

Jones, De Vivo a Darras (in Bushby et al., 2010); Miller, Hsu, Hoffer a Rentfro (in Bushby
et al., 2010); Scher a Mubarak (in Bushby et al., 2010); Sussman (in Bushby et al., 2010)
a Vignos, Wagner, Karlinchak a Katirji (1996) uvadéji, ze jsou Casté operace Achillovy
Slachy (tenotomie, transfer, prodluZzovani), dale uvolnéni fibrotickych kloubnich struktur
kolene a iliotibidlni fascie. Deformity pes equinus a varus se mohou napravit prodlouzenim
Achillovy §lachy, nebo také transferem musculus tibialis posterior na dorsolateralni ¢ast nohy,

kde by mél provadét everzi a dorzalni flexi.

Miller, Hsu, Hoffer a Rentfro (in Bushby et al., 2010); Siegel, Miller a Ray (1968) a Smith,
Green, Cole, Robison a Fenichel (in Bushby et al., 2010) zduraznuji, ze pokud ma pacient
flek¢ni kontrakturu kolenniho kloubu vétsi nez 15°, vyzaduje se operacni prodlouzeni Slachy
Vv zadni casti kolene. Nékdy je nutné po operaci pouzit fixaéni pomucky, jako jsou dlahy

a ortézy. Toto je nutné vzdy po tenotomii.

Pokud bylo cilem opera¢niho feSeni zachovani chlize, je nutné, aby byl pacient mobilizovan
hned 1, ¢i 2. den po operaci, kvili moZzné atrofizaci dolnich koncetin. Nacvik chlze je
potitebny po celou dobu imobilizace koncetiny a musi pokracovat i po sundani sadry. Pacienti

mohou pouzit berle ¢i choditko.

Podle Schera a Mubaraka (in Bushby et al., 2010) a Sussmana (in Bushby et al., 2010) jsou

chirurgické operace v pozdné chodici fazi pacienta méné ucinné, nez u predchozich fazi.
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V pozdni nechodici fazi se chirurgicky fesi pes equinus, pokud je vétsi nez 30° a pes varus.

Pacientovi se tim ulevi od bolesti a tlaku a dopomtize ke spravnému polohovani nohou.

4.1.3 Rehabilitace

U déti s DMD dochazi ke zvySeni svalového tonu a ke vzniku kontraktur v disledku
nerovnovahy svald, klidové pozici ve flexi a ztraty moznosti aktivnich pohyba v kloubu ve
vSech smérech. Dochazi u nich také k fibrotizaci svali. Prevence kontraktur je ulohou
fyzioterapeuta. Pokud se pfece jen vyskytnou, tak jejich pozdé¢jsi Upravy provadi ortoped
(Brooke, Fenichel, Griggs et al. in Bushby et al., 2010; McDonald, Abresch, Carter et al.

in Bushby et al., 2010 & Vignos, Wagner, Karlinchak & Katirji, 1996).

Pokud je pacient schopen chiize, je vhodné jej diive, nez zaéneme s rehabilitaci, otestovat
casovymi testy. Jsou to standardizované funkéni testy s méfenim casu, za ktery pacient
zvladne provést urcity ukon. Testy obsahuji zméfeni casu chiize na 10m, Gowersova
manévru, zm&feni Casu k vystoupani 4 schodd, vstavani ze zidle a 6 — minutovy test chize.
V pozdéjsich fazich, kdy uz pacient tyto ukony nezvladne, miZze byt vhodnym testem méteni
Casu, za ktery si pacient oblékne kosili (Florence, Pandya, King et al., 1984 & Siegel, 1972
in Bushby et al., 2010).

,»,Svalové oslabeni souvisi mimo snizeni objemu kontraktilni tkané zakladnim procesem i

s utlumem pfisluSného svalu na nejriznéjsich etazich CNS* (Vacek, 2005, 302).

Podle Mendella et al. (in Yiu & Kornberg, 2008) jde zvyseni svalové sily ruku v ruce se
zlepSenim vysledkti ve funk¢nich testech.

Diilezité je zalit cvicit co nejdiive po zjiSténi diagnodzy, protoZze existuje stale jesté velky
pocet trénovatelnych svalovych vlaken. Pacient musi byt ke cviceni motivovan a potencidlni
zlepSeni ¢i udrZzeni svalové sily zdvisi na pocatecni svalové sile, vytrvalosti, intenzité,

frekvenci a povaze cviceni.

4.1.3.1 Fyzioterapeutické metody

41311 Lécebna télesna vychova a fyzikalni terapie
Fyzioterapeut se muze v pohybové lécbé déti s DMD rozhodnout mezi analytickymi

a syntetickymi metodami. Z analytickych metod mizeme vyuzit napiiklad metodu sestry
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Kenny, ¢i cviceni podle svalového testu, kdy se cilené aktivuji jednotlivé svaly a je snaha

0 minimalizaci substituce ostatnich svalu.

Ze syntetickych metod se v Ceské republice nejvice pouziva senzomotoricka stimulace
areflexni lokomoce. V téchto technikach se vyuziva komplexnich pohybovych vzorci, kdy
jsou svaly funkcéné spojené v jeden fetézec a navzdjem se facilituji. Syntetické metody se
oproti analytickym ukézaly jako efektivnéj$i, protoZze pomoci nich bylo mozno facilitovat

I extrémn¢ oslabené svaly, které nebyl pacient schopen volni kontrakci aktivovat (Topin et al.,

2005).

Pacienti by méli byt pii cviceni opatrni, protoze svalova vldkna, u kterych chybi dystrofin,
jsou mnohem nachylnéjsi ke zranéni nez zdrava a maji nizsi schopnost regenerace (Ansved,

2001).

Proto by se mél pfed cvicenim pofadné zahtat a pted i po cvi€eni protdhnout. Dllezity je
vytrvalostni trénink. Aerobni trénink by se mél provadét 3 — 5x tydné s maximem 50 — 80%
tepové frekvence po dobu nejméné¢ 20 min. Aerobni aktivity, které déti s DMD nejvice

vyhledavaji, jsou plavani, veslovani a cyklistika (La Fontaine & Toedebusch, 2005).

Jako prospésné se pro tyto pacienty ve vSech fazich jevi rekreacni plavani, které miize zvysit
aerobni kapacitu pacienta (Fowler in Bushby et al., 2010 & Garrood, Eagle, Jardine, Bushby
& Straub in Bushby et al., 2010).

CviCeni v bazénu je pro pacienty s DMD také velmi vyhodné. Podle Vacka (2005, 302)
,»snizeni narokd na silu pfi provadéni pohybti vede k mnohem komplexnéjsi volni aktivité,
zvySeni rozsahu pohybu, zlepseni kloubni pohyblivosti a v neposledni fadé jde o aerobni

trénink zlepSujici kardiorespiracni parametry*.

Jako prevence kontraktur by se mélo provadét aktivni, aktivné — asistované a pasivni
protahovani svalll, stejné tak polohovani v ur€itych pozicich a je vhodné uzivat dlahy
a ortézy. Je doporuceno protahovani 4x — 6x tydné doma, ve skole nebo na klinice (Dubowitz
in Bushby et al., 2010; Fowler in Bushby et al., 2010 & McDonald, Abresch, Carter et al.
in Bushby et al., 2010).

S vyhodou se u téchto pacientll vyuziva termoterapie pro snizeni tuhosti vaziva. Pouzivaji se
nafukovaci dlahy, které zabrafuji poceni a vedou k velmi pomalému prohiivani, nebo také

Kenny zabaly (Vacek, 2005).
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Jak u chodicich, tak u nechodicich pacientii by se nemélo zapominat na protazeni kycle,
kotniku i1 kolena, pfi¢emz u nechodicich by méla byt pozornost zamétfena také na klouby
a svaly hornich koncetin, na ramenni kloub, loket, zapé&sti a flexor ukazovaku. Nejlepsi terapii
pii zménach kvality stoje a chlize je stoj samotny (Dubowitz in Bushby et al., 2010; Fowler
in Bushby et al., 2010 & McDonald, Abresch, Carter et al. in Bushby et al., 2010).

U pacienti s DMD se uziva stavéci stil. Je vhodny pro chodici i nechodici pacienty. Jeho
sklon je 10 — 15° od vertikaly. Pod plosky se umistuje polohovaci klin, ktery napomaha
dorziflexi chodidla. Fixace by mé¢la byt umisténa nad a pod koleny, ve vysi hornich ptednich
spin a ve vysi prsou. Aby byla panev tlacena do retroverze, doporucuje se podlozit sedaci

hrboly (Vacek, 2005).

Pro pacienty s DMD je vhodna mirna aerobni aktivita. Velky silovy trénink a excentricka

cvic¢eni jsou po cely Zivot pro pacienta nevhodnd, v disledku mozného vzniku kontraktur

a pretizeni svalu. Toto se projevuje velkou bolesti ve svalu 24 hodin po zatézi a myoglobinurii
(Fowler in Bushby et al., 2010 & Garrood, Eagle, Jardine, Bushby & Straub in Bushby et al.,
2010).

Obrazek 9. Dit¢ s DMD procvicuje pomoci pfistroje horni a dolni koncetiny (Jansen, de

Groot, Alfen & Geurts, 2010, 5)

V aktivitaich béznych dennich ¢innosti excentrickd kontrakce ptevazuje, proto by méli byt
pacienti upozornéni na spravné provedeni urcitych Cinnosti. Naptiklad pokud si pacient seda,

mél by si pomoci 1 hornimi koncetinami a pfenést do nich c¢ast vahy téla, aby se snizila
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excentrickd zat€z m. quadriceps femoris. Neni vhodné, aby pacienti s DMD setrvavali déle

v predklonu, kvili excentrické zatézi paravertebralnich erektort.

Pti 1é¢be skolidzy se vyuziva protahovani zkracenych a facilitace oslabenych svali. Kromé
toho také komplexni techniky, naptiklad metodika Klappa, Schrottové a prvky reflexni
lokomoce.

K terapii je mozné zatadit také dlohodobou nizkofrekvencni elektrostimulaci, kdy dochézi

ke zvyseni svalové sily oslabenych svall, odolnost proti unavée ale zlistava stale stejna.

Pacienti by méli pravidelné kazdy rok absolvovat lazenisky pobyt, kde mohou vyuzit
vodolécbu, LTV v bazénu, termoterapeutické procedury, dlouhodoba protahovaci cviceni
a cvicebni programy pro zvyseni fyzické kondice. Lazenské procedury spolu s klimatoterapii
maji velky vliv na zlepSeni hybnosti pacienta. Na muskularni dystrofiky se specializuji 1dzné

Vraz, Klimkovice, Velké Losiny a Janské 1azn¢ (Vacek, 2005).

4.13.1.2 Respiracni fyzioterapie
Pro prevenci pneumonie a plicni atelektazy je dulezita efektivni ocCista dychacich cest.
Pokud se nedba o pravidelné ¢isténi dychacich cest, miize u pacienta dojit k urychleni nastupu

respira¢niho selhani a nasledného timrti (Bach, Ishikawa & Kim, 1997).

Pacient by m¢l byt poucen o tom, jak zvadnout techniky k o€isté¢ dychacich cest a jak je

efektivné a v€as vyuZivat.

K ocisté dychacich cest se vyuziva asistované vykaslavani. Je vhodné u pacientd, ktefi bud’
méli, nebo maji potize s oCistou dychacich cest, nebo u téch, u kterych je vrcholova hodnota
proudu vzduchu, vydechovanému pii kasli, mensi nez 270 I/min, nebo tam, kde je maximalni

tlak pii vydechu mensi nez 60 cm vodniho sloupce (Bach, Ishikawa & Kim, 1997).

Podle Kanga a Bacha (in Finder et al., 2004) se pii asistovaném vykaslavani vyuziva
asistovany nadech, nésledovany prodlouzenym vydechem. Pro zvyseni kapacity naddechu je
mozno pouzit hromadéni vzduchu, kdy se pacient nadechne né¢kolikrat za sebou bez vydechu

mezi nadechy.

Bach (in Finder et al., 2004) a Segal, Salomon a Herschfus (1954) se shoduji na tom, ze
prodlouzen¢ho vydechu se dosahne tlakem na horni bficho ¢i hrudni sténu, coz ma byt

spojeno s pacientovym usilim vykaslavat.
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Jednou z moznosti odstranéni nadmérné sekrece z dychacich cest je autogenni drenaz, ktera
se muze provadét v jakékoli poloze. Pacient se pomalu nadechne nosem, nésleduje inspiracni
pauza 3 -4 sekundy a plynuly co nejdelsi vydech pies volnou glottis s otevienymi sty na 2 —
3 cm (Ost’adal, Burianova & Zdatilova, 2008).

Bushby et al. (2005) uvadéji, Ze je pii neefektivnim kasli mozné pouzit i posturalni
(polohovou) drendz. Ost'adal, Burianova a Zdatilova (2008) upozoriiuji na to, ze pokud ma
pacient nckteré kontraindikace uziti polohové drenaze, jako je naptiklad osteoporoza,
kardiovaskularni problémy a pourazové a pooperacni stavy, tak by u tohoto pacienta méely byt

vyuzity jiné techniky ocisty dychacich cest. To samé plati i u poklepu (perkuse).

DiMarco et al. (in Finder et al., 2004); Martin, Stern, Yeates, Lepp a Little (in Finder et al.,
2004) a Wanke et al. (1994) jsou toho nazoru, ze je trénink dychacich svali uzivan
u nekterych pacientli s DMD ke zvyseni svalové sily téchto svali, pfi¢emz se predpoklada, ze

vyssi svalova sila dychacich svalii miize pomoci zachovat lepsi funkci plic po delsi dobu.

Uginky tréninku dychacich svaltl se oviem u jednotlivych jedinct lisi. U nékterych dochazi
K podstatnému zvySeni svalové sily a vytrvalosti dychacich svali, u jinych nedochazi
Kk vyraznéjsim zménam. Smith, Calverley, Edwards, Evans a Campbell (in Ansved, 2001)

v

zastavaji nazor, ze nejucinnéjsi je trénink respiracnich svalli proti malému odporu.

U mladych chlapcti s DMD, kteti trpi hypotonii, se doporucuji oralni motoricka cvi€eni
a artikulacni terapie, stejné tak u starSich pacientd, kteti jsou limitovani ubytkem sily Ustnich
svalli, nebo zhorSenim srozumitelnosti fe€i. Pokud je u star§ich pacientd zhorSena
srozumitelnost feci v disledku problémi s respiracni podporou, je vhodné do rehabilitace

zapojit hlasova cviceni a aplikovat zesilovace feci. (Bushby et al., 2010).
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5 KAZUISTIKA

Anamnéza:

Jméno pacienta: J. M.

Pohlavi: Muz

Vék: 21 let

Lateralita: Pravak

Dg: Progresivni svalova dystrofie Duchennova typu.

OA: Operace Achillovy Slachy vroce 2001 kvuli equinéznimu postaveni nohy. Operace
patefe pro skolidzu typu S vroce 2009, kiivka nebyla srovnana Gplné (podrobnosti nejsou

v I¢kaiské zprave uvedeny). Po operaci se nezhorSuje.

vvvvvv

onemocnéni.

SA: Pacient bydli s rodi¢i v byt¢ v panelovém domé v 6. patfe s vytahem a najezdovou
plochou do domu. Byt je bezbariérovy. Jeho zalibou je cestovani po svété, z néhoz pomaha

otci zpracovavat knihy, filmy a pfednasky.
FA: Idebenone, koenzym Q10, protandim, vitamin E. Pacient neuziva zadné glukokortikoidy.
AA: Neguje.

NO: Dité z 1. fyziologické gravidity, porod probéhl bez problémd, v terminu zdhlavim. Ve 3
mésicich dokéazal vytvofit oporu na btiSe o lokty s rozevienymi dlanémi, hlavicka se pohybuje
voln¢ na ob¢ strany (model 3. mésice na bfise), zacal se posazovat v 8 mésicich a chodit v 16
mésicich. Diagné6za DMD byla stanovena zhruba ve 2 letech pomoci svalové biopsie
a genetického testovani, pacientovi délala problém chlize do schodi, Casto padal a byl u ngj
pozitivni Gowersuv piiznak. V prubéhu ¢asu progredovala slabost hornich i dolnich koncetin,
pti¢emz postupovala proximodistalné od kotenovych kloubtt HKK a DKK. V 10 letech ztratil
pacient schopnost samostatné chtize a pohybuje se na invalidnim voziku. Nepotiebuje Zadnou

ventila¢ni podporu.
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Pacient je normostenicky, nadvahu nikdy nemél. Zvladne ovladat elektricky vozik a pocita¢
mysi a televizi ovlada¢em pravou rukou, presnéji prsty pravé ruky. V elektrickém voziku sedi
rovné za pomoci opé€radla pro celé t¢lo 1 hlavu. Bez opéradla neni schopen rovného sedu.
Silngj8i stisk ma na levé ruce. Neni u néj patrna pseudohypertrofie lytek. Nema problémy
s feci, artikuluje zietelné. Jeho 1Q je v normalu, navstévoval zakladni Skolu, stfedni kvili
svému onemocnéni ani nezacal, nyni cestuje s Otcem po svété. Na rehabilitaci dochazel od 3
do 10 let, od 10 let jezdi pravideln¢ kazdy rok do lazni Velké Losiny na 4 tydny. Rehabilitaci
nyni nenavstévuje, cvi¢i doma s rodici — protahovani zkracenych svalta, dechovou gymnastiku

a cvi¢i na motomedu.

VySetieni:
1) Svalovy test podle Jandy et al. (2004)

Svalovy test byl provadén v polohach, které byl pacient schopen provést, polohy, které,

nebylo mozno provést, nejsou zaznamenany.

Tabulka 1. Hodnoty svalového testu — krk a trup

Nazev Svalova sila (ve stupnich)

Flexe krku 2

Extenze krku | Nebylo mozno zjistit z divodu nulového rozsahu pohybu do extenze

Flexe trupu 1

Extenze trupu |0

Elevace panve |0
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Tabulka 2. Hodnoty svalového testu — horni koncetiny

Nazev Prava koncetina | Leva koncetina
Flexe v RAK 1 1
Extenze v RAK 1 1
Abdukce v RAK 1 1
Horizontalni abdukce 2 2
Extenze v abdukci 1 1
Zevni rotace v RAK 1 1
Vnitini rotace v RAK 1 0
Flexe v LOK 2 2
Extenze v LOK 2 2
Pronace piedlokti 1 1
Supinace ptredlokti 1 1
Palmarni flexe v zapésti s abdukei 3 4
Palmarni flexe v zapésti s addukeci 3 4
Dorzélni flexe v zapésti s abdukci 3 3
Dorzélni flexe v zapésti s addukci 3 3
Flexe v MCPH kloubech I. — V. prstu 3 3
Extenze v MCPH kloubech I. — V. prstu 1 1
Abdukce v MCPH kloubech I. — V. prstu 1 1
Abdukce v MCPH kloubech I. — V. prstu 1 1
Flexe v proximalnim IP kloubu II. — V. prstu ruky 3 3
Flexe v distalnim IP kloubu II. — V. prstu ruky 3 3
Addukce v CMC kloubu palce ruky 3 3
Abdukce v CMC kloubu palce ruky 3 3
Opozice palce a maliku 3 3
Flexe v MCPH kloubu palce ruky 3 3
Extenze v MCPH kloubu palce ruky 3 3
Flexe v IP kloubu palce ruky 3 3
Extenze v IP kloubu palce ruky 3 3
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Tabulka 3. Hodnoty svalového testu — dolni koncetiny

Nazev Svalova sila (ve stupnich)
Prava konc¢etina | Leva konc¢etina
Flexe v KYK 1 1
Extenze v KYK 1 1
Abdukce v KYK 1 1
Addukce v KYK 1 1
Zevni rotace v KYK 1 1
Vnitini rotace v KYK 1 1
Flexe v KOK 2 2
Extenze v KOK 1 1
Plantarni flexe v HLK 3 3
Dorzalni flexe v HLK 3 3
Flexe v MTPH kloubech Il. — V. prstu 4 4
Flexe v MTPH kloubech palce 4 4
Extenze v MTPH kloubech Il. — V. prstu 3 3
Extenze v MTPH kloubu palce 4 4
Addukce prsti nohy 3 3
Abdukce prsti nohy 2 2
Flexe v proximalnim IP kloubech II. — V. prstu nohy |3 3
Flexe v distalnim IP kloubech II. — V. prstu nohy 2 2
Flexe IP kloubu palce nohy 3 3
Extenze v IP kloubu palce nohy 3 3
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2) Svalovy test oblic¢eje podle Jandy et al. (2004)

Tabulka 4. Hodnoty svalového testu obliceje

Nazev

Svalova sila (ve stupnich)

Prava strana

Leva strana

. frontalis

. orbicularis oculi

. corrugator supercilii

. procerus

. hasalis

. orbicularis oris

. Zygomaticus major

. risorius

. levator anguli oris

. depressor labii inferioris

. depressor anguli oris

. mentalis

3 3| 3| 3| 3| 3| 3| 3| 3| 3| 3| 3|3

. buccinator

platysma

m.

masseter

m.

temporalis

m.

pterygoideus lateralis

m.

pterygoideus medialis

Bl W BB NN W O P O O P W PN

Al W BB NN W O R O O P W RN
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3) Goniometrické vySetieni podle Jandy & Pavli (1993)
Me¢fteni rozsahi pohybl v kloubech bylo provadéno v polohach, které byl pacient schopen

provést, rozsahy, které, nebylo mozno zjistit, nejsou zaznamenany.

Tabulka 5. Naméfené hodnoty goniometrického vysetfeni — kréni a hrudni patet

Nazev Rozsah pohybu (ve stupnich)

Flexe kréni pateie 10

Extenze krcni patete 0

Lateroflexe kréni patefe Vpravo Vlevo
30 25

Rotace kréni patefe Vpravo Vlevo
20 20

Lateroflexe hrudni a bederni patefe | Vpravo Vlevo
10 10
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Tabulka 6. Namétené hodnoty goniometrického vyseteni — horni koncetiny

Nazev Rozsah pohybu (ve stupnich)
Prava Leva
koncetina koncetina

Flexe v RAK 160 150

Extenze v RAK 10 10

Abdukce v RAK 120 130

Horizontalni addukce 120 120

Extenze v abdukci 10 10

Zevni rotace v RAK 30 30

Vnitini rotace v RAK 30 30

Flexe v LOK 125 135

Extenze v LOK -70 -70

Pronace predlokti 20 30

Supinace predlokti 10 10

Palmarni flexe v zapésti 80 80

Dorzalni flexe v zapésti 0 0

Radialni dukce v zapésti 0 0

Ulnarni dukce v zapésti 10 10

Flexe v MCPH kloubech I1. — V. prstu 70 80

Extenze v MCPH kloubech I1. — V. prstu 10 10

Flexe v MCPH kloubech V. prstu 80 90

Extenze v MCPH kloubech V. prstu 10 20

Abdukce v MCPH kloubech II. — V. prstu 20 20

Abdukce v MCPH kloubu V. prstu 30 30

Addukce v MCPH kloubech 11. — V. prstu 10 10

Flexe v proximalnich IP kloubech II. — IV. prstu ruky 80 80

Flexe v proximalnim IP kloubu V. prstu ruky 80 90

Extenze v proximalnich IP kloubech II. — V. prstu ruky |0 0

Flexe v distalnich IP kloubech II. — V. prstu ruky 30 30

Extenze v distalnich IP kloubech II. — V. prstu ruky 0 0

Flexe v CMC kloubu palce ruky 20 20
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Extenze v CMC kloubu palce ruky 10 10
Abdukce v CMC kloubu palce ruky 50 60
Addukce v CMC kloubu palce ruky 30 30
Opozice palce 8cm 7cm
Flexe v MCPH kloubu palce 20 20
Extenze v MCPH kloubu palce 10 10
Flexe v IP kloubu palce ruky 80 80
Extenze v IP kloubu palce ruky 10 10
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Tabulka 7. Namétené hodnoty goniometrického vyseteni — dolni koncetiny

Nazev Rozsah pohybu (ve stupnich)
Leva
Prava koncetina
koncetina
Flexe v KYK 135 130
Extenze v KYK 10 10
Abdukce v KYK 30 30
Addukce v KYK 20 10
Zevni rotace v KYK 40 40
Vnitini rotace v KYK 30 30
Flexe v KOK 90 100
Extenze v KOK -90 -90
Plantarni flexe v HLK 30 30
Dorzélni flexe v HLK 10 0
Flexe v MTPH kloubech I. — V. prstu 30 30
Extenze v MTPH kloubech I. — V. prstu 20 20
Addukce prsti nohy 0 0
Abdukce prsti nohy 10 10
Flexe v proximalnich IP kloubech II. — V. prstu nohy |10 10
Extenze v proximalnich IP kloubech II. — V. prstu 0 0
nohy
Flexe v distalnich IP kloubech II. — V. prstu 10 10
Extenze v distalnich IP kloubech Il. — V. prstu 0 0
Flexe IP kloubu palce nohy 30 30
Extenze v IP kloubu palce nohy 10 10
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4) Antropometrické vySetieni:

Me¢feni, kterd nebylo mozno provést, nejsou zaznamenana.

Tabulka 8. Naméfené hodnoty antropometrického vySetieni — horni koncetiny

Nazev Délka/obvod (v cm)
Prava kon¢etina Leva koncetina

Délka HK Nezjisténo z divodu kontraktury loketniho kloubu
Délka paze 34 34

Délka predlokti 24 24

Délka ruky 19 19

Obvod paze 32 33

Obvod ptes LOK 25 25

Obvod predlokti 17 17

Obvod nad zapéstim 14 14

Obvod ptes hlavicky metakarpi 17 18
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Tabulka 9. Namétené hodnoty antropometrického vysetfeni — dolni koncetiny

Nazev

Délka/obvod (v ¢cm)

Prava koncéetina Leva konéetina

Délka DK — funkéni

Nezjisténo z divodu kontraktury kolenniho kloubu

Délka DK — anatomicka

Nezjisténo z diivodu kontraktury kolenniho kloubu

Délka DK — umbilikomaleolarni

Nezjisténo z diivodu kontraktury kolenniho kloubu

Délka stehna 44 44
Délka bérce: od stérbiny KOK 35 37
Délka nohy 37 37
Obvod stehna 10 cm nad pattelou 39 35
Obvod stehna tésn¢ nad KOK 34 34
Obvod pies KOK 35 35
Obvod pfes tuberositas tibiae 32 36
Obvod lytka 31 32
Obvod nad kotniky 21 22
Obvod ptes kotniky 23 24
Obvod ptes hlavicky metatarsii 22 21
Obvod pfes patu a nart 33 34

Tabulka 10. Namétené hodnoty antropometrického vysetteni — Hlava, ramena a hrudnik

Nazev Délka/obvod (v cm)
Sitka ramen 35
Obvod hlavy 59
Obvod hrudniku pfi maximalnim nadechu 86
Obvod hrudniku pfi maximéalnim vydechu 84
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5) Neurologické vySetieni podle Opavského (2003)

Tabulka 11. Vysetteni reflext

Normoreflexie(1)/Hyporeflexie(0)/
Reflex Hyperreflexie(3)/Vybavitelny

jen s Jendrassikovym manévrem(2)

Vpravo Vlevo
Bicipitovy 1 1
Tricipitovy 2 2
Pronacni 1 1
Styloradialni 0 0
Achillovy slachy 1 1
Patellarni 0 0
Flexort prstt 0 0

Paretické jevy na hornich i dolnich koncetinach byly pozitivni — pacient nebyl schopen
udrzet koncetiny proti gravitaci. Pacient dokazal aktivn€ pohybovat prsty na hornich 1 dolnich
koncetinach, aktivni hybnost byla zachovéna také v kloubu hlezennim a zapésti. Pfi nastaveni
kolennich kloubu do flexe pacient par sekund toto postaveni udrzel. Byla patrna kontraktura
Vv loketnich a kolennich kloubech. Deformity se u n¢j neobjevovaly. Spastické jevy byly na
hornich i dolnich konéetinach negativni. Pacient mél dobrou kvalitu povrchového i hlubokého

¢iti. Hluboké ¢iti bylo mozno vysetfit na hornich i dolnich koncetinach zkouskou kinestézie.
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6) Hodnotici $kala podle Gutha
Obrazek 10. Hodnoceni nemocnych se svalovou dystrofii (Guth et al. in Opavsky, 2003)

Tab. 20 Hodnocent nemocnych se svalovou dystrofii

Mobilita v lehu

@ - pacient se v lehu nepohybuje

1 — pacient se oto¢i na bok (za 2 az 30 sekund)

~ pacient se otodi z lehu na zddech na bficho a zpét (za 3 az 45 sekund)

— vleZe na briSe nadzdvihne horni ¢ast trupu od podlozky

— vleZe na zddech s pokréenymi koleny nadzdvihne panev od podlozky (DKK m4 opieny a kotniky
fixovdny)

5 - vleze na zadech pfi nataZenych dolnich konéetinach nadzdvihne pénev od podlozky

= W

Drzeni a pohyb hlavy
() - pacient vleZe nepohybuje hlavou
— vleZe hlavou otadi, vsedé ji neudrzi
2 - hlavu vsedé udrzi, ale nepohybuje ji
3 - wvsedé hlavu predklani, zaklani a otaci ji
4 — zlehu zdvihne hlavu (vydrZ az 2 minuty)
5 - priviech pohybech trupu jsou pfitomny souhyby hlavy

Sed a pohyb vsedé (s chodidly opfenymi o podlozku)

- pacient sedi jen s oporou (v ndlezu uréit druh opory)
1 - pacient sedi s oporou pouze o HKK (v nalezu ur¢it ¢as, jak dlouho)
2 - sedibez opory (v ndlezu ur¢it ¢as, jak dlouho)

3 — schopnost zménit polohu vsedé

4 - vsed€ predklon bez opory a zpétny pohyb do vzpiimeného sedu nidhradnim stereotypem (za 2 az
30 sekund)

5 - vsedé€ spravné provedeny predklon a zpétny pohyb (za 2 az 15 sekund)

Sed z lehu na zddech

(@ - pacient se neposadi

posadi se s dopomoci

posadi se ndhradnim stereotypem (v ndlezu urcit za jak dlouho)
posadi se s pomoci obou HKK (za 2 az 20 sekund)

posadi se s pomoci jedné HK (za 2 az 15 sekund)

posadi se rychle a bez opory (za 2 az 4 sekundy)

N A W=
|

ek

pacient neni schopen si kleknout

klek se sedem na patach

klek na vSech ¢tyfech, s oporou o dlané (na 2 az 30 sekund)

klek bez opirdni se HKK o podlozku s dopomoci

schopnost provést zménu polohy z kleku vsedé na patach do kleku bez opory HKK (v nalezu
popsat provedeny pohyb)

schopnost udrzovat rovnovahu pfi kleku bez opory HKK

| [ 5l

W
|
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Stoj

Auw.—@
|

S

pacient neni schopen stoje

pacient stoji s oporou (v ndlezu uvést ¢as, jak dlouho)

pacient stoji bez opory (v nélezu uvést ¢as, jak dlouho)

vztyk ze zidle ndhradnim stereotypem (v ndlezu popsat pohybovy stereotyp, ¢as 3 az 45 sekund)
predklon ze stoje a zpét do vzpfimeného stoje (ndhradnim stereotypem, popsat ho, ¢as 3 az
30 sekund)

spriavné provedeny piedklon a zpét do vzpfimeného stoje (za 3 az 15 sekund)

Vztyk z lehu na zddech

@..
A

LI SR TR R oS )

»)
.§

maww-—-@
|

pacient nevstane z lehu

vstane s dopomoci

vstane sam ndhradnim stereotypem (za 5 az 90 sekund, popsat pohyb)

vstane pouze Splhanim (za 5 aZ 30 sekund) (Pozndmka. Jedna se o tzv. Gowersiiv priznak.)
vstane s oporou horni konéetiny nebo otoenim se na bok, ale bez $plhani (za 4 az 15 sekund)
vstane spravnym pohybovym stereotypem (za 4 az 7 sekund)

pacient neni schopen provést diep

maly podfep s oporou

drep na Spickach a vztyk s oporou (za 4 az 15 sekund)

podiep se stazenim bricha pod sebe a zpét do stoje

drep na Spickach a vztyk bez opory (za 4 az 10 sekund)

dfep na celych chodidlech a vztyk bez opory (za 4 aZ 5 sekund)

Orientacénf hodnoceni lokomoce

[§) 4

o

W Ww
V.

lezici nemocny, neni schopen chiize

pohybuje se na voziku s oporou

schopen chiize (v ndlezu uvést rychlost a na jakou vzdélenost), nevstane ze Zidle a neni schopen
chiize po schodech

schopen chiize i vstat ze Zidle, neni schopen chiize po schodech
schopen chiize po schodech s dopomoci a nihradnim stereotypem
schopen chiize i po schodech bez dopomoci a nédhradniho stereotypu
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KRP:

Polohovani proti dekubitiim a kontrakturdm

Pasivni protahovani zkracenych svalti a mékkych tkani jako prevence kontraktur
Analyticka cviceni — vyuziti prvku protahovani a facilitace svali z metody sestry Kenny
Vyuziti prvki z PNF — pasivni provedeni ¢asti I. a II. diagonaly flek¢niho i extencniho
vzorce na HKK 1 DKK, kladeni dirazu na aktivni pohyby aker s dopomoci, facilitace
svalu, které se na pohybech podili.

M¢kké techniky, jemnd masaz, specialné mickovani, pro navozeni celkové relaxace
pacienta — prevence srde¢niho onemocnéni

Techniky respiracni fyzioterapie pro prevenci dychacich potizi

Aplikace pozitivni termoterapie za uc¢elem prokrveni svalové tkané

DRP:

Lazenska lécba
Ortotické pomiicky
Hipoterapie
Canisterapie

Specialn¢ upravené PC programy pro rozvoj dusevnich schopnosti a zaméstnani pacienta
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6 DISKUSE

Problematika 1é¢by Duchennovy svalové dystrofie je znacné slozitd. DMD patii mezi
myopatie, jejichz ptfiznaky se projevi uz v raném véku a choroba postupuje velmi rychle. Neni
znama efektivni terapie, ktera by zabranila progresi onemocnéni a tim zamezila umrtnosti

téchto pacientli v mladém veku.

V soucasné dob¢ jsou nejrozsitenéjsi 1écbou u pacientd s DMD kortikoidy, které maji sice
spoustu nezadoucich ucinkd, ale pomahaji v boji proti nékterym nepfiznivym piiznakiim
nemoci. V oblasti 1éEby Duchennovy dystrofie existuje jen velmi malo vyzkumu, které by
byly prukazné. Je to z toho diivodu, ze pro tyto vyzkumy je potieba dlouhé ¢asové obdobi, po
které jsou pacienti sledovani, coz je vzhledem k postupujici nemoci, ¢asné ztrat¢ schopnosti

chiize a predCasnému umrti pacientd velmi obtizné.

Rehabilitace hraje v 1¢¢bé DMD nezastupitelnou roli. Siroce prozkoumana je oblast
diagnostiky komplikaci, doprovazejicich toto onemocnéni, jako je respira¢ni insuficience, ¢i
kardiomyopatie, rehabilitace je ovSem spiSe zatlacovana do pozadi. Této oblasti by se podle

mého nazoru mélo vénovat vice pozornosti.

Rehabilitacni 1écba by méla byt zahdjena bezprostiedné po diagnostice tohoto onemocnéni.
Utinek preventivnich opatieni se objevi aZ pozdé&ji, ale miize mit velké vyhody do budoucna,

wevr

jako napftiklad pozdé&jsi nastup respiracnich a kardiovaskularnich potizi.

Jednou z moznosti rehabilitacni 1é¢by je 1écba lazenska. Kromé pravidelného individualniho
cviCeni, pfed kterym by mély byt svaly pfedehiivany, se ditéti nabizi moZnost cviceni
Vv bazénu, aktivity, zvySujici jeho kondici, pobyt v pfirodé a v neposledni fadé kontakt
s vrstevniky, ktery dit€é motivuje Klep$§im vykonim a miZze na néj mit pozitivni

psychologicky efekt (Vacek, 2005).

Nejvétsim omylem lékate Ci fyzioterapeuta je, kdyz dostane takto casn€ diagnostikovaného
muskularniho dystrofika, nevi si s nim rady a rodi¢um tohoto pacienta oznami, ze jejich dité
trpi nevylécCitelnou chorobou a neda se s tim uz nic délat. Zanedbanim rehabilitacni péce,
zejména nedostatecné protahovani meékkych tkani, vznikaji kontraktury, kvili kterym pacient

nezvladne ¢innosti, které by mu jeho dosavadni svalova sila jesté dovolovala.

K tplnému uzdraveni sice s nejveétsi pravdépodobnosti nedojde, ale diky technice, kterd jde
stale kuptedu, novym metodam a zatizenim, muze prozit pacient s DMD sviij zivot kvalitnéji.

Neni pravidlem, Ze se se zvysSujicim vékem kvalita zivota pacientd s DMD snizuje. Pokud je

64



ditéti poskytnuto dostateéné mnozstvi podnétli a moznosti k seberealizaci, rozvoji mentalnich
schopnosti a adekvatnim pohybovym aktivitam, mtze byt jeho Zivot plnohodnotny, stejné

jako u jeho zdravych vrstevnik.

Absence dystrofinu mtize mit disledky nejen ve svalové a srde¢ni tkani, ale také v mozku.
Nékteré¢ déti s DMD maji snizené rozumové schopnosti, nebo trpi soucasné¢ poruchou
autistického spektra. Takovymto pacientim je vhodné zajistit individualni pfistup, v zavislosti

na jeho osobnich potiebach.

Existuji pacienti, ktefi dosahnou vzdélani na stfednich, nebo dokonce vysokych Skolach.
Déti uz vétsinou kolem 10. — 13. roku nejsou schopni pohybu bez invalidniho voziku, coz pro
n¢ znamend zménu dosavadniho zivotniho stylu a nutnost adaptace na nové vzniklé podminky
(Eagle et al, 2007 & Kanagawa & Toda in Jansen, de Groot, Alfen & Geurts, 2010).
Nezastupitelnou roli zde hraje okoli, které na pacienta plisobi bud’ ve smyslu pozitivnim ¢i

negativnim.

Myslim si, ze je dulezité, aby byl pacient obklopen rodinou a prateli, ktefi jej budou
motivovat a podporovat v Cinnostech, které ho napliuji a obohacuji a pomahat mu
uskuteciiovat dillezita rozhodnuti. Jednim z nich je zahajeni umélé plicni ventilace, coz miize
byt pro pacienta i jeho rodinu stresujici zalezitosti, ale podstatné je, ze diky ni na urcitou dobu

dochazi ke stabilizaci respiracnich funkci pacienta.

U psi, predevsim u zlatych retrieverd, se objevuje onemocnéni s podobnymi piiznaky, jako
ma DMD. Toto onemocnéni se nazyva Golden Retriever Muscular Dystrophy (GRMD)
a nejcastéji se vyskytuje u Cistokrevnych plemen pst. Stejné jako u DMD je pfi¢inou tvorba
nefunkéniho dystrofinu. Pfiznaky tohoto onemocnéni, jako je svalova slabost, problémy
s chlizi, Spatna postura, nadmérné slinéni a polykaci a dychaci obtize, se u téchto pst objevuji

kolem 8. tydne Zivota.

Psi s GRMD ptezivaji bez 1écby jen par dnii, nékteti i nekolik let. Kauzalni 1écba stejné jako
u DMD neexistuje, ovSem zmirnéni pfiznakli onemocnéni se muze dosdhnout injekénim
vpravenim darovanych, ¢&i geneticky modifikovanych kmenovych bunék, nebo
antimediatorovych molekul, které umozni tvorbu funkéniho dystrofinu. Toto se ukazalo jako
uspésné u 26% testovanych pst. Védci doufaji, ze by pacientim s DMD mohla pomoci
podobna terapie, jaka funguje u psut s GRMD (Coile, 2009).
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V ramci kazuistiky jsem vySetfovala jednadvacetiletého pacienta, kterému byla potvrzena
diagnéza progresivni svalova dystrofie Duchennova typu. Tato choroba se v jeho rodiné

nikdy nevyskytovala, jde zfejmé o nahodnou mutaci.

Vyvoj pacienta probihal v norm¢, podle jeho matky zaostaval v psychomotorickém vyvoji
za svymi vrstevniky jen nepatrné. Chodit zacal v 16 mésicich, coz moho byt jednou z prvnich

znamek probihajiciho svalového onemocnéni.

Pacient jiz neni schopen chtize, velkou ¢ast dne travi na invalidnim voziku, coz mize byt
divodem flek¢ni kontraktury kolenniho kloubu na obou DKK. Flek¢ni kontraktura loketniho
kloubu na obou HKK je podle mého nézoru zpisobena dlouhodobym drzenim HKK ve flexi,

napiiklad pfi ovladani elektrického voziku, nebo pfi psani na pocitaci.

Na pocitaci trdvi pacient nyni spoustu casu. Pomoci specidlniho programu upravuje
fotografie a pomahd otci se zpracovdnim knih a videi a spolecné potradaji prednéasky
0 mistech, které navstivili. Pacient procestoval jako jediny vozickaf s otcem vSechny

svétadily.

Diky témto aktivitim mulZe pacient rehabilitovat na pfistroji MOTOmed, ktery Kamps
& Schiile (2005) doporucuji proto, ze se pacient mize sam aktivné podilet na svém
rehabilitacnim procesu. MOTOmed umozituje pohyb pacientim, ktefi maji pohybové
problémy a také t€m, jez jsou dlouhodobé€ upoutani na lizko. Jeho vyhoda je, ze umoziuje jak
aktivni a asistované, tak také pasivni cvieni a u DMD udrzuje pohyblivost v kloubech

a mobilizuje zbytkovou silu svald.
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Abb. 1: Patient mit MOTOmed®-Bewegungstherapiegeriit

Obrazek 11. Pacient cvici za pomoci systému MOTOmed (Kamps & Schile, 2005, s5).

Pacient zatim nepotiebuje zddnou ventila¢ni podporu, nema dechové potiZe, ani u n¢j nebyla
zjiSténa kardiomyopatie. Myslim, Ze je to diky jeho pozitivnimu pohledu na svét a roding,

ktera se snazi, aby prozil svlij zivot co nejlépe, a ve vSem mu vychazi vstiic.

Kazdy pacient s DMD je individualita, proto jsou i pfiznaky onemocnéni rozdilné. Ve
srovnani s pacienty, ktefi se ucastnili riznorodych studii, je pacient, kterého jsem si vybrala,
na velmi dobré zdravotni Grrovni 1 pfes to, Ze neuziva zZadné kortikoidy. Jsou mu podavany
pouze dopliky stravy na ochranu a obnovu bun¢k a proti volnym radikaliim. Ptipravek
Protandim by mél pisobit i na zlep$eni svalové vykonnosti a mentalnich schopnosti, ale jeho

ucinky na organismus déti s DMD se stale zkoumaji.

Choroba u tohoto pacienta zasahla nejdiive svaly kotenovych kloubti HKK a DKK
a postupuje dale proximodistalnim smérem. Svalova sila svalti zapésti, ruky, hlezennich
kloubli a nohy je téméf vyrovnand, pacient zvladne udé€lat pohyb v téchto kloubech proti
gravitaci, proti odporu vsak jen v n¢kterych z mala ptipadi. Svalova sila svali proximaln¢ od
zapésti a hlezennich kloubt, véetn¢ hlavy a trupu, je na stupni 1 ¢i 2. U vSech svalt, u kterych

je svalova sila 1, se objevuje zetelny zaSkub.

Pomoci Hodnotici skéaly podle Gutha et al. (in Opavsky, 2003), kterd je urena piimo pro

pacienty se svalovou dystrofii, jsem testovala jeho funk¢ni schopnosti. Podle mého nazoru je
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Skala zamétena spiSe na dovednosti pacienta, ktery je jesté schopen stoje a chiize a cilen¢ se
nezaméiuje napiiklad na funkéni pohyby hornich koncetin a rukou a nezjist'uje tteba to, jestli
se pacient sam ucese a naji. Myslim, Ze toto by mélo u vybrané¢ho pacienta vétsi vypovidajici

hodnotu.

Vzhledem k tomu, ze u tohoto pacienta je$té nenastoupily zadné znamky kardiomyopatie ani
respiracni insuficience a pacient ma snahu se svou nemoci bojovat, si myslim, ze by se mohl

dozit vyssiho veéku, nez se u progresivnich dystrofii typu Duchenne prognosticky piedpovida.
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7 ZAVER

Duchennova dystrofie je onemocnéni, které postihuje pouze muzskou ¢ast populace. Matky
takto postizenych chlapcu jsou pienaSeckami, nebo se choroba mize vyskytnout v dasledku
nahodné mutace gend. Ve svalech chybi dystrofinovy protein, piicemz dochazi k ubyvani

svalové sily a pfeméné svalové tkan€ ve vazivovou.

Ptiznaky choroby, jako Casté pady, problémy s chlizi do schodii a Gowersiiv manévr, se
u téchto deti objevuji velmi casné. Nékdy lze urcit diagnozu jiz ze zpomaleného motorického
vyvoje.

Vétsinou se u chlapct objevuje vyrazna bederni lordéza, anteverze panve, kolébava chiize
a pseudohypertrofie 1ytek. Nejdiive choroba postihuje kofenové svalstvo koncetin a postupuje
proximodistalng. V pozdé&jsich stadiich nemoci se miize objevit skoliéza patefe. Doba, kdy je
pacient neschopen samostatné chlize a je upoutan na invalidni vozik, je u kazdého pacienta

individudlni. Vé&tSinou k tomu dochazi kolem 10. — 13. roku véku ditéte.

Pacienti by méli pravidelné rehabilitovat, zvlasté dualezité je protahovani mékkych tkani,
kvtli prevenci kontraktur. U déti s DMD je vhodné zvolit analytickou ¢i syntetickou metodu
rehabilitace, pfi¢emz syntetické metody se jevi jako U€inngjsi. Je velmi vhodné, aby tyto déti
pravidelné podstupovaly lazetiskou 1écbu.

Komplikacemi tohoto onemocnéni jsou kardiomyopatie a respiracni insufience, které se
objevuji v prubéhu zivota. Na tyto komplikace vétSina pacientd umira ve véku 20. -25. let,
pfiCemz diky technice, ktera jde stale kuptedu, se délka Zivota pacienti s DMD stale

prodluzuje.
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8 SOUHRN

Bakalarska prace se zabyva problematikou Duchennovy svalové dystrofie a 1é¢bou jejich
ptiznakl. Prvni ¢ast popisuje nejcastéji se vyskytujicimi typy svalovych dystrofii a specifika
progresivni  dystrofie typu Duchenne. Daéle se zaméfuje na diagnostiku DMD
a charakteristickd doprovodnd onemocnéni a obtize, které se u této choroby objevuji.
Progredujici skolidza, problémy s vyzivou a psychosocialni problémy mohou byt pro pacienta
obtéZzujicim faktorem, ktery miiZze sniZzovat jeho kvalitu Zivota. Specidlni ¢ast prace zamétuje
pozornost na terapii této choroby, jak medikament6zni a ortopedickou, tak i rehabilitacni,
ktera ma Siroké uplatnéni vcelém pribéhu onemocnéni. Kazustika popisuje
jednadvacetiletého pacienta s Duchennovou svalovou dystrofii, jeho vySetfeni a rehabilitaéni

plan.
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9 SUMMARY

The bachelor thesis deals with the issue od Duchenne muscular dystrophy and treating its
symptoms. The firts part describes the most common types of muscular dystrophy and the
specifics of progressive Duchenne type dystrophy. Then it focuses on the diagnosis of DMD
and characteristic accompanying diseases and problems that occur in this illness. Like the
most serious disease of DMD is cosidered respiratory insufficiency and cardiomyopathy.
Progressive scoliosis, problems with nutrition and psychosocial problems can be annoying
factor for patient that may decline the patient’s quality of life. A special part of the thesis
focuses attention on the treatment of this disease, medical, orthopedic and rehabilitation,
which is widely used throughout the course of the disease. Case report describes 21-year-old

patient with Duchenne muscular dystrophy, his investigation and the plan of rehabilitation.
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