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Dospélym pacientum se svalovou
dystrofii chybi odpovidajici péce

Duchenneova muskularni dystrofie (DMD) je nevylécitelné
onemocnéni. Jeho postup mize o desitky let zpomalit
vysoce specializovana komplexni péce. Ta vSak pro dospélé
pacienty v CR neni k dispozici. Chybé&ji specializovani lékaFi
pro dospélé i navazujici odbornosti, které jsou pro kvalitni
péci nezbytné. Pacientska organizace Parent Project se
snazi prosadit vytvoreni téchto komplexnich center. Nez
se to podafi, snazi se svépomoci tuto péci suplovat.

Tim, jak se zlepsila péce o détské pacien-
ty, zvyé$il se i prumeérny vék doziti u to-
hoto onemocnéni a dospélych pacientt
s Duchenneovou svalovou dystrofii pti-
byva. S tim zdroven nartsta potieba kva-
litni multioborové péce. V Ceské repub-
lice je jen nékolik Iékart, ktefi se péci
o0 dospélé pacienty s nervosvalovym one-
mocnénim vénuji, nicméné komplexni
péce zatim chybi uplné.

Proto ¢lenové pacientské organiza-
ce Parent Project prisli s projektem Ko-
ordinace pfechodu z détské do dospélé
péce, ktery rozviji MUDr. Karolina Po-
dolskd z 1. LF UK a VFN v Praze. ,,Jako
problematickou vidime situaci, kdy pa-
cienti v 19 letech opoustéji komplexni
nervosvalovou péci poskytovanou deé-
tem a prechazeji do péce neurologa bez
navaznosti dalsich specializaci, napf.
kardiologa, endokrinologa, ortopeda
a gastroenterologa. Jako koordinator-
ka se tedy vénuji tomu, aby dospély pa-
cient mél zajisténou péci ve véech oblas-
tech, ve kterych ji pottebuje. Postupné

se dafi navazat spolupraci s lékati riz-
nych specializaci, a tvori se tak potteb-
na sit pracovist (i napti¢ nemocnicemi),
kterd o pacienty s nervosvalovym one-
mocnénim pecuji,“ fika s tim, ze rese-
ni, které prinasi pacientska organizace,
je potfeba nahradit standardnim cen-
trem komplexni péce pro dospélé pa-
cienty s nervosvalovym onemocnénim,
které bude schopné zajistit plynulou na-
vaznost a kvalitu péce.

Je nutné zajistit péci vsem

Diilezitost poskytovani komplexni péce
v souladu s nejnovéj$imi poznatky zda-
raziuje i MUDr. Jana Haberlova, Ph.D.,
z Neuromuskularniho centra Kliniky
détské neurologie Fakultni nemocnice
v Motole, kterd se détskym pacientiim
s Duchenneovou svalovou dystrofii dlou-
hodob¢ vénuje. ,Dnesni medicina a vé-
decké poznatky dokazi nabidnout po-

krocilé metody lécby a rehabilitace, diky
kterym se nemoc dafi brzdit i o desitky
let. Jde v8ak o ¢asové velmi ndro¢nou
a kvalifikovanou péci, ktera vyzaduje
znac¢nou specializaci 1ékar, ale zaroven
jejich tymovou spolupraci, uvadi s tim,
ze komplexni péce vyzaduje multidisci-
plinarni tym lékafu, ktef{ tuto vzacnou
diagnézu dobfe znaji, ale opravdovych
specialistt je malo.

V soucasné dobé existuji v Ceské re-
publice dvé neuromuskuldrni centra
vysoce specializované péce, ktera jsou
soucasti evropské sité pro vzacna neuro-
muskularni onemocnéni (ERN-NMD).
Bohuzel, tato centra ve FN v Motole
a FN Brno nestaci svoji kapacitou pokryt
véechny pacienty se vzacnymi svalovymi
dystrofiemi, a je proto potfeba navysit
pocty odbornikd, ale i celkové kapacity
v téchto centrech tak, aby bylo mozné po-
skytovat péci véem détskym pacienttim.
Jesté vétsi ukol vak cekd odborniky i pa-
cientskou organizaci v nastaveni skutec-
né systémové péce pro dospélé pacienty.
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20 let Parent Projectu

Ve Svétovy den Duchenneovy svalo-
vé dystrofie, ktery 7. zati kazdoro¢né
upozoriuje na tézky zivot téchto pa-
cientd a jejich rodin, letos oslavila 20
let od svého vzniku i Ceskd pacientskd
organizace Parent Project, ktera od své-
ho zalozeni poméhd pacientim s Du-
chenneovou svalovou dystrofii a dal$imi
vzacnymi neurosvalovymi onemocné-
nimi. Mezi jeji hlavni cile v dal$im ob-
dobi patfi pravé zajisténi komplex-
ni péée pro dospélé pacienty, zvyseni
kapacit détskych center vysoce spe-
cializované péce a urychleni ptistupu
k novym lékiim pro pacienty s Duche-
nneovou svalovou dystrofii. ,Kdyz jsme
pred 20 lety zacinali, o chlapce s Du-
chenneovou svalovou dystrofii se ni-
kdo systémové nestaral. Za tuto dobu
se, zejména diky pacientské organiza-
ci, spolupracujicim lékattim a v posled-

ni dobé i diky podpote legislativet, po-
litikai a platct, podatilo vybudovat sit
neurosvalovych center, ktera zejména
pro pacienty v détském véku funguji
standardné a poskytuji kvalitni péci,”
uvedla MUDr. Haberlovd s tim, Ze po-
skytovana péce je srovnatelna se svétem.
Navic se podafilo do CR piinést i néko-
lik klinickych studii experimentalni lé¢-
by. Dalsim krokem je pfistup do klinic-
kych hodnoceni s genovou terapii, kterd
zde zatim z fady dtivodd, napt. organi-
za¢nich, nemohou probihat.

»Nase prace je dilezitd. Duchenneova
svalovd dystrofie je silné progresivni one-
mocnéni. Po 10. roce Zivota usedaji pa-
cienti na vozik a pottebuji 24hodinovou
péci. Proto rodiny vitaji spole¢na setka-
vani, kde si mohou predavat vlastni zku-
$enosti a ziskdvat nové poznatky,“ rika
Jitka Reineltova, predsedkyné pacient-
ské organizace PARENT PROJECT, z.s.

Spolek spolupracuje se $pickovymi
lékati a odborniky, nékteré sluzby svym
¢lentim sdm zajistuje. ,,Pro nase pacien-
ty a rodiny je velmi dualezita psycholo-
gicka podpora, kterou poskytuje nase
psycholozka rodindm pfimo dle jejich
potteb. Poskytujeme téz konzultace fy-
zioterapeuta, 1ékare, ergoterapeuta, so-
cidlni pracovnice a dalsi sluzby, které do-
plnuji a navazuji na poskytovanou péci
v centrech. Ta je u détskych pacientt
na dobré urovni, ale zcela chybi u do-
spélych pacientt,“ potvrzuje Jitka Rei-
neltova.

Lé¢ba v dohlednu
V poslednich letech se pozitivné zménil
pristup zdravotnich pojistoven i statnich
instituci k pacientskym organizacim. Pa-
rent Project se dlouhodobé podili na sy-
stémovych zménach, které do budoucna
umozni pacientlim se vzdcnymi one-
mocnénimi jednodussi pristup k léc-
bé i péci. Skrze svou predsedkyni ma
zastoupeni v Pacientské radé ministra
zdravotnictvi a ¢lenové vyboru organi-
zace se i¢astni jednani fady pracovnich
skupin. S nadéji nyni ocekavaji novelu
zdkona ¢. 48/1997 Sb., o vefejném zdra-
votnim pojisténi, kterd je dtlezitym kro-
kem k dal$imu zlep$ovani péce o pacien-
ty se vzacnym onemocnénim.

,1 diky podpote MZ CR a platci, kte-
f{ jsou k inovativnim lékam prichdzeji-
cim na trh vstficni, maji dnes v$ichni
pacienti s moderni dostupnou regis-
trovanou lé¢bou plnou uhradu. Kromé

symptomatické péce, kterd je multiobo-
rové, napt. v Motole je to tym 10-15 lé-
katu, socidlnich pracovniki a psycholo-
g, mame v péci 80 rodin, z nichz tietina
chlapct je na inovativnich lécich. Nékte-
f{ jsou placeni v ramci systému, a jde
o milionové ¢astky, jinym je 1é¢ba hra-
zena pres klinické studie. Oproti dobé
pred 20 lety jde o zdsadni zménu ze si-
tuace, kdy zde neexistovalo nic, do sou-
¢asnosti, kdy mame preventivni progra-
my, dokonce moznost inovativnich 1éka,
a véfime, Ze brzy budeme moci nabizet
itu ve svété nejnovéjsi terapii. Nic z toho
by bez vzajemné spoluprace 1ékai, pa-
cientl a zastupc organizace Parent Pro-
ject nebylo mozné,“ uvadi MUDr. Ha-
berlova s tim, ze v pribéhu nékolika
let se ocekdva schvaleni novych geno-
vych 1é¢ivych pripravka, které zasadné
zméni Zivot pacientlt s Duchenneovou
svalovou dystrofii a vyznamné zbrzdi
progresi tohoto onemocnéni. ,,Je pro-
to nezbytné, aby se pacienti této lécby
dockali v co nejlepsi kondici,“ dodava
MUDr. Haberlova.

Firem, které se na mezindrodnim poli
snazi o rozvoj zejména genové terapie,
v posledni dobé nastésti pribyva. Napt.
v ¢ervnu 2021 firma Sarepta Therapeu-
tics zvefejnila vysledky studie sleduji-
ci vliv podané genové terapie SRP-9001
u 11 chlapct s Duchenneovou svalo-
vou dystrofii. Po 12 tydnech od poda-
ni byla primérné zachycena hodnota
odpovidajici 55 procentim normalni

koncentrace microdystrofi-
nu (koncentrace u zdravych
jedincti). Firma chce s témi-
to vysledky oslovit americky
Utad pro kontrolu potravin
a léCiv a probrat cestu k re-
gistraci léku.

Zapojené pacienty ve své
vlastni studii testujici geno-
vou terapii SGT-001 hlasi
i firma Solid Biosciences.
Celkem byla latka podana
osmi chlapctim. Firma také
upozoriuje, Ze pii srovnani
vysledki tfi mésice po po-
dani léku a rok po podani se
zvyseni koncentrace micro-
dystrofinu bud drzi na stej-
né arovni jako po podani,
nebo se postupné jesté zvy-
$uje. Koncentrace dystrofi-
nu po tfech mésicich lécby
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dosahuje 17,5 procenta normalni kon-
centrace dystrofinu a dystrofin byl za-
chycen az v 70 procentech svalovych
vldken. Védci zaroven vyvinuli prvni
mysi model srde¢niho selhani podob-
ného jako u Duchenneovy svalové dys-
trofie, coz je dulezity krok ke zkoumani
vlivu testované terapie na srde¢ni funk-
ce. Testoval se jiZ napt. vliv microdystro-
finové genové terapie, ktery prokazal, ze
u my$i opravdu dochazi k prevenci sr-
decniho selhani.

V srpnu 2021 ziskala spole¢nost
Edgewise Therapeutics, farmaceutic-
ké firma vyvijejici peroralni terapie pro
vzdcna onemocnéni, pro sviij produkt
EDG-5506 titul Fast-Track-Designati-
on (status rychlého schvalovani). Tento
1ék je urcen pro dystrofinopatie (Duche-
nneovu i Beckerovu svalovou dystrofii)
a pusobi proti tzv. hyperkontrakei (pre-
hnanému stahu svalu), ke které dochd-
zi pti nedostatku dystrofinu. Americky
Utad pro kontrolu potravin a 1é¢iv udélil
status produktu, ktery je testovan pfimo
pro Beckerovu svalovou dystrofii, nicmé-
né tento krok usnadni schvaleni u obou
typt onemocnéni. V leto$nim roce by
méla byt dokoncena I. faze klinické stu-
die, ziskany status pak umozni zrychle-
né posouzeni vysledkd a snadnéjsi po-
stup k fazi II a testovani.

Duchenneova svalova dystrofie je
vzacné, progresivni, nevylécitelné one-
mocnéni, které postihuje jednoho
z 5 000 novorozenych chlapcti (nemoc
postihuje zpravidla chlapce, ve vel-
mi vzacnych pripadech i divky). Prvni
pfiznaky se za¢inaji projevovat kolem
trettho roku, kdy chlapci hiife vstavaji
ze zemé a celkové nestaci svym vrstev-
nikiim. Nemoc postupné oslabuje kos-
terni svalstvo koncetin a trupu a nasled-
né mezi osmym az dvandctym rokem
ztraceji nemocni schopnost chiize. V ra-
ném dospivani mezi tfindctym a devate-
nactym rokem byvaji zasazeny i dycha-
ci a srde¢ni svaly. Ve vétsiné ptipadu je
intelekt plné zachovan a chlapci si svij
zhorsujici se zdravotni stav plné uvédo-
muji. kol



