S zenami prenaseckami si lékari zatim nevedi rady

Ve Svétovy den povédomi o Duchenneove svalové dystrofii
se chceme podilet na zvyseni povédomi nejen o této nemoci,
ale vzhledem k tomu, Ze letoéni téma zni Zeny a Duchenne,
je snahou upozornit zejména na zeny prenasecky a zeny
pecujici o chlapce se svalovou dystrofii, protoZe az dosud se
této problematice pozornost nevénovala,” uvedla v rozhovoru
pro MT odborna konzultantka pacientské organizace

Parent Project MUDr. Karolina Podolska z 1. LF UK a VFN

v Praze. Pro pacientskou organizaci pracuje jiz od roku 2015
a intenzivné spolupracuje také s WDO (Svétova organizace
Duchenneovy svalové dystrofie), PPMD (Americkd pacientska
organizace Parent Project) a fadou dalSich organizaci.

I Co by letosni rok mél svym zamé-
Fenim hlavné zménit?

Zatim toho o zenach pfenaseckach moc
nevime, obcas se objevi mald studie,
napf. nedavno o tom, Ze tyto Zeny maji
poruchu lipidi, nicméné porad nevime,
jak je 1é¢it. Pravé leto$ni téma by mélo
tuto oblast péce posunout. Az 20 procent
téchto Zen jsou tzv. manifestni prenasec-
ky, tudiz maji néjaké projevy onemocné-
ni. Prévé proto, Ze letosni téma je Zeny
a Duchenne, iniciovala svétova organiza-
ce setkani odbornikd, kteti budou sdilet
své zkusenosti a napisi podle nich dopo-
ruceni péce. Doufame, Ze letosnim téma-
tem nejen upozornime na tuto skupinu
zen, ale ze jim také brzy budeme schop-
ni fici, co mohou udélat pro své zdravi.
Krom toho, Ze po sdéleni diagnozy sva-
lové dystrofie u jejich ditéte vétsiné ma-
minek jesté oznamime, Ze jsou prena-
$eckami, nevime, co jim doporucit dal
ohledné péce o sebe.

I Dozvidaji se to tedy aZ poté, kdy jim
je sdélena diagndza jejich ditéte...

Ano. Nejprve zjisti diagnozu svého di-
téte a na zakladé toho se testuje i matka,

zda je, nebo neni prenasecka. Dozvi se
to po dvou az tfech mésicich jako dru-
hou informaci a vétsinou to uplné zapad-
ne, protoze je zavalena starostmi s tim,
ze jeji dité je nemocné. V tu chvili ji to,
ze je prenaSecka genu, az tak uplné ne-
trapi. Avsak 10-20 procent téchto Zen
mé priznaky onemocnéni a je potieba
o né 1ékatsky pecovat. Kvtili nedostatku
dat a studii nevime, co jim mame dopo-
rudit. Vime, ze maji vy$si pravdépodob-
nost rozvoje srde¢niho onemocnéni, ale
kdyz se na magnetické rezonanci srdce
objevi fibrotizace a zeny zatim problémy
neciti, pochybujeme, jestli jim lé¢bu na-
sadit, nebo ne.

I Jaké mozZnosti vibec prichdze-
ji v avahu?

Nemoc sice nelze vylé¢it, ale 1é¢it ji lze,
stejné jako u chlapctl, kde Ize nasadit tie-
ba kortikoidy nebo rtzné druhy terapie,
napt. na posileni dychacich svalt. Dile-
zitd muze byt i fyzioterapie nebo lazen-
ska péce. To vSechno je velmi dtlezita
cast 1écby této nemoci. Pravdépodobné
stejné véci, které doporuc¢ujeme chlap-
cim, mizeme doporucit i pfenaseckam,

ale zatim si nejsme jisti, co u nich fun-
guje a co nikoli. Lazenskd péce napt. né-
které Zeny vycerpa, proto ji radéji plos-
né nedoporucujeme. Stejné tak nevime,
jestli jim podavat kortikoidy, kdyz maji
ptiznaky. U chlapct se odbornici shodu-
ji, Ze benefit 1é¢by prevazuje nad neza-
doucimi ucinky, ale u zen si tim nejsme
jisti, protoze nezadouci ucinky jsou vy-
razné a my nevime, jestli jim tato lécba
pomiize, nebo naopak zhorsi jejich zi-
votni standard. Zatim si s nimi tedy ne-
vime rady...

I Kolik téchto Zen je v soucasné dobé
v CR lé¢eno?

V CR je, pokud je nam znamo, jedna
zena s Duchenneovou svalovou dystrofii
(incidence tohoto onemocnéni u Zen je
1 ptipad na 50 milioni Zivé narozenych
7en). Nicméné prenasecek je v CR odha-
dem 200. Ve sledovani jich mdme nanej-

vys$ nékolik desitek, a to nejde o pravidel-
né kontroly, pouze je mdme evidované
a obcas je nékdo vysetfi. Problém je
v tom, Ze tyto zeny vzhledem k tomu,
ze i védi, Ze si s nimi nikdo nebude tak
uplné védét rady, ani lékatskou pomoc
nevyhledavaji.

I Jsou to ale praveé ony, kdo se o ne-
mocné chlapce staraji, takZze napri-
klad lazeriska péce by znamenala pro-
blém...

Prichdzelo by v ivahu, Ze oba, tedy ma-
minka i se synem, budou lazenskou péci
podstupovat zaroven. Problém ale oprav-
du je, Ze maminky jsou odhadem v 95
procentech hlavni pecujici osoba, coz
znamend, ze za sebe nemaji plnohod-
notny zastup, a tim padem se ani své-
mu zdravi pfili§ vénovat nemohou. To
je samozfejme i problém Zzen, které ne-
jsou prenasecky a o své syny pecuji. I ony
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maji nékdy zdvazna onemocnéni, ale ne-
maji ¢as ani moznost je fedit.

I Doslo voblasti lécby, zejména v ge-
nové terapii, k néjakym posunim?
Jedina genova terapie, kterd je v sou-
¢asné dobé u nds schvalena, je pro
onemocnéni spindlni muskularni atro-
fie (SMA). Pro Duchenneovu svalovou
dystrofii je genova terapie zatim ve vy-
zkumu, aktualné ve IT1. fazi klinické stu-
die. Pravé genova terapie je specificka
tim, ze vzhledem k tomu, Ze dochdzi
k zdsadnimu zasahu do DNA, nemi-
zeme si dovolit ji v klinickych studiich
aplikovat na velkou ¢ast pacientt. Byla
tedy dosud testovana pouze na néko-
lika desitkach déti po celém svéte, coz
znamend, Ze o ni vime opravdu malo.
Znamend to, Ze se i obtizné postupuje
v dal$im vyzkumu a ve studiich, které
potfebujeme, abychom opravdu moh-
li tici, Ze tato 1é¢ba je bezpe¢na a dité
vyléci. Proto trva delsi dobu, nez dojde
ke schvaleni pravé takovéto 1écby. Nic-
méné u Duchenneovy svalové dystro-
fie je nastésti tato lécba jiz ve IIL sta-
diu testovani, takze véfime, Ze vysledky
budou slibné a Ze se pacienti lé¢by do-
¢kaji v blizkém horizontu, napt. péti
az deseti let.

I Ocekavate problémy s ihradou?

Ur¢ité, jelikoz soucasna genova terapie je
nejdraz$im lékem viibec. U Duchenne-
ovy svalové dystrofie bude cena genové
1é¢by jisté také velmi vysokd. Nicméné
dobrou zpravou pro nas je, Ze se thrada
genové terapie SMA zajistila, a my udé-
lame maximum pro to, aby déti se sva-
lovou dystrofii mély tuto moznost 1é¢-
by, az bude schvalena. Mnoho rodin se
k této 1é¢bé pravem upina a znamend pro
né obrovskou nadéji. kol



