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1. Uvod

Muskularni dystrofie patfi co do prubéhu a prognézy k nejtézsim
onemocnénim. I pies rychly vyvoj lékafské védy jsou stale nelécitelna.

Ve své diplomové praci se vénuji zejména Duchenneové (DMD) a
Beckerové formé (BMD) muskularni dystrofie - jeji charakteristice, prubéhu,
prognoze a novinkam ve vyzkumu. Dale se vénuji vyuziti ergoterapie, ktera
se zde zaméfuje hlavné na v&asnou spolupréci s rodinou klienta, poradenstvi,
specifické pfistupy a vyuZiti kompenzaénich pomucek.

Muskularni dystrofie jsou ¢asto oznaovany jako myopatie. VétSinou se
tyto dvé formy DMD a BMD a jejich pfiznaky vyskytuji u chlapci kolem
tietiho aZ patého roku Zivota, kdy dochazi k postupnému ochabovani svald,
coz je zpusobeno nedostatkem nebo nizkou kvalitou bilkoviny zvané
dystrofin, kterd je nezbytnid pro normalni funkci svali. Postupné ochabuje
hlavné kosterni svalstvo, branice a srdce.

Duchenneova forma je smrtelné onemocnéni, kdy ¢lovék umira pii plném
védomi a plné mentalni aktivité kolem 20. az 30. roku Zivota, nejcasté)i
nasledkem selhani srdce ¢i uduSeni. Beckerova forma je o néco mirnéjsi,
prubéh nemoci je pomalej$i a nemocného sice invalidizuje, ale nezkracuje mu
Zivot.

S tématem muskularnich dystrofii jsem se setkala jizZ béhem studia a praxe
ergoterapie a pfemyslela jsem, jak by mohl ergoterapeut v ramci svych
moznosti pomoci témto lidem s tak vaznym onemocnénim. Uvédomila jsem
si, jak dulezité je zalit s pomoci ithned po zjisténi diagndzy a predejit tim
komplikacim zejména u rodi¢d nemocnych. Casto nevédi, kdo jim v tomto
pfipadé miZe pomoci.

A je to pravé ergoterapeut, ktery vi o této nemoci a o tom, jak se bude
vyvijet. MuiZe proto poskytnout rodi¢im nemocného nejen rady, ale i aktivni
pomoc napf. pfi odstrafiovani bariér doma i v okoli, pfi vybéru pomucek, které

bude nemocny potiebovat, pomoc pifi vybéru vzdélani a vhodné koly, ve



volnoasovych aktivitaich a rekreaci. MiZe poskytnout poradenské sluzby a
obsahnout tak v§echny aspekty kazdodenniho Zivota.

Samozieymé je také nezbytné, aby ergoterapeut spolupracoval v ramci
multidisciplinarniho tymu s dal§imi odborniky — lékafem, psychologem,
fyzioterapeutem, socialnim pracovnikem, specialnim pedagogem a dal§imi

odborniky.



2. Charakteristika onemocnéni

Myopatie jsou nemoci, pii kterych jsou chorobnym procesem postizeny
pfimo svaly. K rozvinutému klinickému obrazu patfi svalova slabost, atrofie,
pseudohypertrofie, oslabeni reflexu, hypotonie a nékdy téz kontraktury,
svalové kie€e anebo myotonické reakce.

Etiologicky rozeznavame myopatie dystrofické, zanétlivé, metabolické a
myotonické a rovnéz svalové priznaky systémovych onemocnéni a
nezadoucich u¢inka 1é¢iv, exogennich nox a nadoru.

(Mumenthaler, Mattle 1997)

2.1. Historie muskularnich dystrofu

Duchenneova muskularni dystrofie (DMD) byla prvné popsana
francouzskym neurologem G. B. Amandem Duchennem v $edesatych letech
19. stoleti (1868) a Gowersem (1886).

Beckerova muskularni dystrofie (BMD) je pojmenovana po némeckém
lékati P. Emilu Beckerovi, ktery prvné popsal tuto variantu muskularni
dystrofie v padesatych letech 20. stoleti (1955).

(<http://www.mdausa.org/publications/fa-dmdbmd-what. html>

Biochemicky a geneticky podklad byl poznan prakticky o sto let pozdéji a
byl jednim zprvnich vyraznych Gspéchi, ktery pfedznamenal dobu
molekularni genetiky. (Bednatik a kol., 2001)


http://www.mdausa.org/publications/fa-dmdbmd-what.html

2.2. Pritiny

U svalovych dystrofii jde o skupinu geneticky podminénych chorob
neznamé etiologie, s vrozenou poruchou svalového, hlavné proteinového
metabolismu a progredujicim rozvojem degenerativnich zmén svalovych

vlaken. V dobé& narozeni viak abnormita obvykle neni jesté patrna.
(Ambler, 2002)

Do konce osmdesatych let se védélo o pfi¢iné jakékoliv muskularni
dystrofie jen velmi malo. Vroce 1986, MDA (Americkd Asociace
muskularnich dystrofikil) podporovala vyzkumy identifikujici gen, jehoz
mutace zpisobuji DMD. V roce 1987 protein spojovany s timto genem byl
identifikovan a pojmenovan dystrofin.

(<http://www.mdausa.org/publications/fa-dmdbmd- what.htmI>)

V ptipadé DMD dojde k poruse genu, ktery vyrabi dystrofin. Tento gen se
nachazi na chromozému X. U BMD dojde k rozdilnym mutacim na stejném
genu. Chlapci s BMD dokazi dystrofin vyrobit, ale jen v malém mnozZstvi a
$patné kvalité. V tomto pfipadé je degenerace svali pomalej$i nez u DMD.

Kdyz jeden z proteinti (dystrofin) chybi, vysledkem je DMD. Maly nebo
nekvalitni dystrofin ma za nasledek BMD.

(<http.//www.parentproiect. wm.cz/description/description. htm>)


http://www.mdausa.org/publications/fa-dmdbmd-%20what.html

2.3. Vyskyt

Duchennova forma je jednou z nejéast&jich monogenn& dédi¢nych chorob.
Vyskytuje se s astosti asi 1: 4000 porodi chlapct. (Niessen a kol., 1993)

Incidence Duchenneovy muskularni dystrofie je mezi 20 - 30 na 100 000
narozenych chlapecki s prevalenci kolem 3 na 100 000. Sporadicky vzniké az
30% pfipadd nasledkem novych mutaci. Svalova dystrofie typu Becker je

desetkrat vzacnéj$i. (Mumenthaler, Mattle 1997)

2.5. Klinické projevy

DMD

Onemocnéni se manifestuje klinicky mezi 2. a 5. rokem Zivota nejistou
chazi (kachni chiize), hyperlordozou a postupujici svalovou slabosti, zvlasté
pii chizi do schodid nebo pfi vzty&ovani z podfepu, kdy se dité opira rukama o
horni €ast stehen ,,Gowersiv pfiznak®, viz pfiloha &.1.

Typicky je nalez pseudohypertrofickych lytek. Svalovina je nahrazovana
tukovou a pojivovou tkani pfi jinak tenkych kondetinach. Pozdé&ji postupuje
postiZeni vzhiru na trup, pletence hornich kongetin, §ijové svalstvo a paze.
(Niessen a kol., 1993)

BMD

PostiZzeny jsou stejné svalové skupiny jako u Duchennovy formy, je také
pfitomna pseudohypetrofie lytkového svalstva. Casto se objevuje zkraceni
Achillovy $lachy. Kontraktury se ale objevuji relativné pozdé.

(Mumenthaler, Mattle1997)



Prvni pfiznaky se v 50% ukazuji béhem prvniho desetileti Zivota. Projevuji
se proximalnim zvyraznénim slabosti a atrofie a nékdy téz pseudohypetrofie
lytek. Oproti DMD se schopnost chiize ztraci relativné pozdéji.

Nejlehéi formy Beckerovy dystrofie se postupné projevuji jen jako myalgie
a svalové kfeCe, intolerance zitéze a myoglobinurie anebo lehké oslabeni
panevniho pletence, popfipadé benigni myopatie &tyfhlavého svalu stehna.
Tézké formy, zalinajici v détstvi, jsou k nerozeznani od dystrofie

Duchenneova typu. (Mumenthaler, Mattle1 997)

3. Lékaiské vySetieni — Diagnostika

Svalové enzymy séra
Elektromyografie a neurografie
Svalova biopsie

CT a MR vysetieni svala

vV V V V V

Geneticka analyza

4. Lécba

Zatim neni znama kauzalni terapie primarnich svalovych chorob.
Indikovana je viak 1é¢ba symptomaticka, ktera mize do jisté miry vyznamné
ovlivnit pribéh nemoci 1 miru progrese.

Pfedevsim cilena rehabilitace domaci 1 lazeriska posiluje a podporyje co
nejdelsi udrZeni funk&nich schopnosti jednotlivych svalovych skupin i1 rozsah
kloubnich pohybi. MuzZe podstatné zpomalit tvorbu flekénich kontraktur,

branit rozvoji skolidzy 1 deformit nohou.



Indikovany jsou také vhodné protetické pomiicky (polohovaci dlahy, boty,
korset, elektricky vozik).

V pfipadé€ poklesu vitalni kapacity a znamek chronické hypoxie je nutno
vas zvazit zahajeni domaci podpirné plicni ventilace, u klienti s DMD
zpomaluje progresi, zlepSuje kvalitu i délku Zivota.

Svij vyznam maji také vEasné ortopedické operace skoliosy a kontraktur
Achillovych $lach. V indikovanych pfipadech mohou velmi pfiznivé ovlivnit
dal3i prib&h nemoci. (Havlova, 2002)

4.1. Farmakoterapie

Mezi podpurnou medikament6zni 1é&bu patfi vitaminy skupiny B, E,
vazoaktivni latky (Laevadosin, Tebocan 4%), L-karnitin (pfi jeho nedostatku),
kreatin, koenzym Q 10 a v nékterych pfipadech (indikuje specialista) i
kortikoidy. Jejich podavani vyZaduje pak samoziejmé pravidelné

kardiologické a denzitometrické kontroly. (Havlova, 2002)

Imunosupresivni terapie zpomaluje prib&h choroby. Kortikosteroidy
(prednizon 0,75 mg/kg/ den) pfi podani v zalatku choroby oddali
neschopnost chiize o 3 roky. TaktéZ cyklosporin A (5 mg/ kg/ den) mize
zlepsit svalovou silu (Sharma, 1993).

Pouziti imunosupresivni terapie je vSak tfeba vzdy zvazit s ohledem na
mozna nemald potencialni rizika a vedlej$i ucinky. Podobny efekt jako
kortikoidy mohou mit anabolické steroidy (Fenichel, 1997); rozsahlejsi prace,

které by potvrzovaly tuto terapii, viak chybi. (Bednafik a kol., 2001)



4.2, Rezimovi lé¢ba (cvicenti, dieta)
Ergoterapeut ve spolupraci s fyzioterapeutem poskytuje rady rodi¢im, jak

s d&tmi cviéit jiz od atlého véku. Poskytuji informace o spravnosti, ucelnosti a

frekvenci cvi€eni a o dietnich opatienich.

Cviceni

Je dulezité, aby cvieni dit& bavilo a cviéilo jen do mirné unavy.
Se cvi€enim by se mé&lo zadinat co nejdfive a pfedchazet tim deformitam,
které tato onemocnéni doprovazi. Jsou to pfedev§im kontraktury, oslabené a
zkracené svaly, dechové a srde¢ni obtiZze zpisobené rozvijejici se skolidzou,

ktera vznika nejlastéji po upoutani nemocného na vozik.

Protahovani

Protahovanim zabranime zkracovani Achillovych a podkolennich 3lach a

zkracovani svald ky¢le, které ovliviiuji chizi. Cvi€eni je mozné provadét

aktivné 1 pasivné.

Plavani

Cviceni ve vodé (hydroterapie) je vhodnou cestou, jak udrzet svaly pruzné,
bez pusobeni pfimého tlaku. VznaSeni téla ve vodé pomaha ptedchazet
svalovému napéti (uvolfiuje svaly) a moznému zranéni. Stejné dulezity je
pfinos pro dychaci funkci, posileni krevniho ob&hu, stimulaci imunitniho

systému a podporu psychiky Je dobré provést vySetfeni srdce, nez se zatne s

hydroterapii.



Hvppoterapie

Positivné ovliviiuje psychiku &loveéka a podporuje rozvoj socialniho
kontaktu. Dochazi k zapojeni té&ch svald, které normalné na zemi nejsou
chlapci schopni vyuZivat. Ovliviiuje svalové napéti (sniZeni u spasticity,
zvySeni u hypotonikd), dochazi k protaZeni zkracenych svali a ke stimulaci
vzpfimeného drZeni téla.

(<http://www.parentproject.wm.cz/description/description.htm>)

Dechova cviéeni

VétSina nemocnych s DMD umira na dechovou insuficienci. Cvi€eni dechu je
proto velmi dilezité. Vhodné jsou napf. hry na dechové hudebni nastroje (flétna
nebo foukaci harmonika), foukani slamkou do vody nebo foukani do ping-
pongového micku na stole.

Snadnou a mnohostranné vyuzZitelnou pomickou miZe byt maly Overball s
nafukovacim brékem, ktery pfi spravném pouziti miZeme vyuZit i pro balancovani a
zapojit tak hluboké svaly, zpevnit a zlepS$it drZeni téla a odstranit svalovou

nerovnovahu.

Dietni opatfeni

Ptilisna nadvaha zpusobuje nadmérné zatiZeni svalu. Pro chlapce, ktefi
uZivaji steroidy (Prednisone, Deflazacort) je doporuéovana strava podle 1ékafa
s nizkym obsahem sodiku, uhlohydratd a tukt. Upoutani na vozik nebo lazko
a ochablé bfidni svaly &asto zpusobuji zacpu. Témto problémim by méla

pfedchazet strava bohata na vlakninu s erstvym ovocem a zeleninou.



S. Prognéza

DMD

Duchenneova svalova dystrofie ma rychlou progresi, nejdfive na pletenci
panevnim a pozdéji téZ na paznim. Mezi 8.- 15. rokem Zivota jsou klienti
zpravidla neschopni chize. Umiraji mezi 18.- 25. rokem Zivota pfi postupujici
respiraéni insuficienci nebo na nasledky pfidatné kardiomyopatie.
(Mumenthaler, Mattle, 1997)

Asi u tfetiny chlapct, ktefi trpi DMD, se objevuji problémy s ucenim.
Mnoho lékati je presvédCeno, Ze tyto abnormality zpusobuje nefunk&ni
dystrofinovy gen. Tyto abnormality se projevuji v poruchach chovani a uceni.

Lékafi se domnivaji, Ze nepfitomnost dystrofinu v mozku miize zpisobovat
problémy s poznavanim a reakcemi. Problémy se tykaji tfi oblasti: udrzeni

pozornosti, slovni u€eni a pamét’, emoce.

BMD

Jednotlivi klienti jsou ve 40 - 60 letech je§t& schopni nejen chize, ale
vykonavaji 1 své povolani. Oproti Duchennové formé& maji lidé s Beckerovou -
Kienerovou formou déti. Synové jsou zdravi a nejsou pfenasedi. Zdravé dcery
jsou naproti tomu viechny heterozygoty. Castost typu Becker - Kiener se

odhaduje na pfiblizné 10% Duchennovy formy. (Niessen a kol., 1993)

10



6. Novinky ve vyzkumu DMD a BMD

Vyzkum se zaméfuje na genovou terapii nebo na 1é¢bu farmaky. Genova
terapie spoCiva v tom, Ze kterykoli z exonu neposkozeného genu, tj. DNA
nebo jeji Casti, se vpravi do kazdé svalové buriky, neboli Ze genetickymi
technikami by mélo dojit k napravé poskozeného genu.

Terapie farmaky znamena, Ze podanim nového nebo jiZ znamého léku by
méla byt zastavena nebo alespoil zpomalena svalova degenerace bez pisobeni

na vlastni po§kozeny gen. V obou pfistupech bylo béhem poslednich nékolika

let dosaZeno vyznamného pokroku.

(<http://www.md-cz.org/zprav/200401 vyzkum htm>)

Pomérné novou zalezitosti je také domaci neinvazivni podplrna ventilace
pfistrojem BiPAP - NPPV. Ventilatory BiPAP jsou pfistroje uréené k
neinvazivni 1é€bé nemocnych trpicich ventilaénimi potiZemi — chronickou
respiraéni insuficienci nebo respiraénim selhanim, k 1é¢bé pacientu s
muskularnimi problémy (muskularni dystrofie, kyfoskoli6éza).

Pouzitim pfistroje se mlze piedejit riziku infekce vyplyvajici z intubace
nebo nutnosti tracheostomického zakroku. V pfipadé invazivné ventilovaného
pacienta usnadni odpojovani z ventilaitoru. Zahajeni domaci podpirné

ventilace zpomaluje progresi a zlepSuje kvalitu a délku Zivota.

11
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7. Ergoterapeuticka vySetieni u nemocnych s DMD a BMD
Vysetieni ergoterapeutem je stéZejni hlavné ve zji§tovani bezbariérovosti

doma i v okoli a miry sob&staénosti nemocného. Casto probiha ve spolupraci

s rodiéi, protoZe se jedna o mladé nemocné.

Prostiedky hodnoceni:

» Pozorovani nemocného
» Rozhovor s nemocnym, rodinou

» Domaci navstéva

Zakladni oblasti hodnoceni a co sledujeme u MD

Stoj

Drzeni téla, postura (typicka je u DMD a BMD zvy$ena bederni lordoza,
skolidza).

Lokomoce
Sledujeme chiizi (typicka je kolébava ,kachni chiize“), problémy pfi
vstavani ze diepu, chiize do schodd, b&hani, skakani, pozdéi sledujeme

lokomoci na voziku.
Sobéstaénost

Do jaké miry je sob&staény nebo potiebuje asistenci druhé osoby a

v jakych ¢innostech.

12



Rozsah pohybu

Aktivni 1 pasivni rozsah pohybli miZe byt omezen kontrakturami hornich 1
dolnich koncetin.

Motorika

Sledujeme jemnou a hrubou motoriku, uchopy, svalovou silu a vydrz.

Grafomotorika

Spravny a fixovany Uchop tuzky, koordinace oko — ruka, napodobeni

geometrickych tvar, dominance horni konéetiny, spravné drZeni téla pfi

psani.

Kognitivni funkce

Asi u tietiny chlapch, ktefi trpi DMD se objevuji problémy s u&enim.Casté
je sniZeni intelektu (neprogredujici mentalni retardace). Asi tfetina chlapct
s DMD ma IQ niz$i nez 75. Sledujeme orientaci Casem a mistem. Schopnost
zapamatovani si a pamét’, pozornost, poéitani, poznavani pfedmétu, psani,

prostorovou orientaci (obkreslovani obrazct dle pfedlohy).

Psychosocialni oblast

Bariéry doma a v okoli, postupna izolace (pfevazné u nemocnych s DMD),

zavislost na druhé osobé.
Volny &as — zijmy

Omezeni ve sportu (pohybové aktivity, béh, skakani, dfepy). Omezeni

styku s vrstevniky. Problémy pfi psani a manualnich €innostech.

13



Komunikace

U nemocnych s DMD, ktefi jsou intubovani zvaZovat napf. vyuZziti

augmenativni komunikace.

Ergoterapeuticka vySetieni

Vstupni vySetfeni

Na zakladé ziskani potfebnych informaci hodnotime klienta a
identifikujeme jeho problémové oblasti. Stanovujeme, zda je potiebna

ergoterapeuticka intervence..

Prubézné vysetreni

Poukazujeme na zmény v priibéhu 1é¢by a sledujeme dosaZeni stanoveného

cile 1é¢by.

Zavéreéné vySetreni — zhodnoceni

Pii ukon&eni ergoterapeutické intervence provadime zavére¢né zhodnoceni

klienta, dosazenych vysledkl a doporudeni dal$ich postuptl.

Ergoterapeuticka vy$etfeni volime uvazlivé vzhledem k zavaznosti a
prognodze tohoto onemocnéni a vzhledem k tomu, co chceme s nemocnym
nacvi¢ovat nebo trénovat, popfipadé v éem by mélo spoivat poradenstvi.
Neékteré testy mohou byt pouze orientaéni, proto se doporu¢uje kombinace

vice testd pro co nejlep$i zhodnoceni klientova stavu.

Z ergoterapeutického hlediska miZeme provadét nasledujici vySetieni (dle

véku nemocného je nutné testy prizpusobit).

14



ADL indexy méfi obecnou zavislost, hodnoti klientiv aktualni vykon a

indikuji miru asistence.

>
>

Index Barthelové (index osobni nezavislosti, Barthel Index)
Hodnoceni ADL podle Kennyové (Kenny Self-care Evaluation)

Funké&ni mira nezavislosti (Functional Independance Measure), détska
verze Wee FIM

Orientaéni testovaci sestava posuzuiici svalovou silu a pohybové funkce.

>

Testovaci sestava vytvofena autorkami Skorpilova a Kafkova (Funk&ni

test u myopatie)

Vysetfeni kognitivnich poruch hodnoti pozornost. orientaci. exekutivni

funkce, Groveii rozumovych schopnosti, feSeni problému. nahled.

Standardizovany behavioralni pamét'ovy test (Rivermead — RBMT)
Test mentalni urovné (Mini-Mental State Examination — MMSE, u déti
modifikace)

Standardizovany Lowenstein Occupational Therapy Cognitive

Assessment — LOTCA, u déti modifikace)

Cile ergoterapie

>

Co nejdéle udrzet pohybovou nezavislost, udrzet télo maximalné
pohyblivé a vzpfimené.

Poskytnout rady a podporu nemocnym, rodiné a oetfovatelim.
Vybavit pomuckami, které mohou pomoci v udrZeni nebo zvySeni
nezavislosti (ortézy, mechanicky nebo elektricky vozik aj.).

Cviéit chazi
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» Prevence kontraktur — cvileni zam&fena na rozsah pohybu, pasivni
vytahovani §lach a svali (napf. po pfedchozim pfedehfati horkym
parafinem nebo soluxem a pouZiti ortéz na hornich i dolnich
koncetinach).

Prevence skolidzy — cvideni k udrzeni spravné postury.

Dechova cvi€eni

Kondiéni cvieni — denné cvidit jen do mirné Gnavy.

Prevence padi — cvi€eni na udrZeni rovnovahy.

vV V V V V¥V

Trénink kognitivnich funkci.

8. Kompenza&ni pomucky

Na trhuje k dostani cela fada pomicek, které mohou zlepsit kvalitu Zivota.
Daji se zakoupit v prodejnach ortotiky a protetiky, nebo vyrobit na miru.
Pomiicky pifedepisuje 1ékaf a ortézy nebo voziky by mély byt zhodnoceny
ergoterapeutem nebo fyzioterapeutem.

Neékteré pomucky se daji i zapij¢it v pujéovnach kompenzaénich pomiicek
do doby, nez si je rodina nebo klient zajisti pfes zdravotni pojisfovnu.

Nehradi-li pomiicku zdravotni poji§fovna, ma klient pravo na pfispévek
podle vyhlagky &. 182/1991 Sb.

Typy kompenzaénich pomiicek

» Pomiicky pro lokomoci

Hole, berle (francouzské, kanadské, podpazni, pfedloketni), kozi¢ky, choditka napf.
typu Lojzik (viz pfiloha &.4), ortopedicka obuv, kola, tfikolky, skitry, ortézy.

Mechanické nebo elektrické voziky.
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» Pomucky pro osobni hygienu

Zadovy kartal nebo myci Zinka (houba) s prodlouZenou rukojeti, zesilena
rukojet’ hfebenu, 3tipky na nehty s pevnym tchytem k desce stolu, davkovace

mydla, elektricky zubni kartacek.

» Pomiicky pro vybaveni koupelny a WC

Sedacky do/na vanu, kiesla a Zidle do sprchy, voziky do sprchy, sedacky do sprchy
sklopné, madla, nastavce a sedatky na WC, madla a podpéry na WC, protiskluzové

rohoze, zvedaky do vany a pfislusenstvi.

> Pomiucky a vybaveni pro doméci pé¢i

Stolky k ldZku, jidelni stolky, hrazdy k polohovani nemocného, kliny k polohovani,

»$védské podavace“, §lapadla, zdravotni rotopedy, opéradla pod zada, antidekubitni
program.

» Pomicky pro sebeobsluhu
Jsou to ergoterapeutické pomicky pro ADL aktivity (oblékani, sebesyceni, hygienu
a ostatni ¢innosti).

> Bandize a ortézy
Novinkou pro klienty s DMD a BMD je napt. Ortéza koleno — kotnik — noha,
ortéza kotnik — noha, viz pfiloha €. 2 a dalsi.

» Zvedaky a zavésy
Pojizdné nebo statické zvedaky a zavésy (do vany, k luzku, transportni)

> Pomiicky proti inkontinenci

Sbérné sacky, fixacni kalhotky, pleny, urinalni kondomy.
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» Zabezpedeni bezbariérovosti

Schodolezy, rampy, svislé nebo §ikmé schodi§tové plodiny, architektonické

upravy.

Co hodnoti ergoterapeut pii vybéru ortézy nebo voziku?

Oboji musi klientovi perfektné sedét, aby nevznikaly dekubity, bolesti, poruchy
statiky az pady.

U voziku je nutné dbat na oporu a dobré polstrovani, spravny sed (vyska sedu,
plné opieni zad, prostornost sedaci plochy), nosnost, potfebné dopliiky a
bezpe€nost. Mechanicky vozik doporuéujeme klientim se zachovalou silou hornich
koncCetin, viz priloha &.3. Pti snizené svalové sile hornich konéetin je indikovan
vozik elektricky. Pro jizdu v interiéru je lepsi vozik s velkymi koly vzadu, pro
Jizdu v nerovném venkovnim terénu s vétSimi koly vpfedu. Dulezité je také
vybaveni voziku, napf. antidekubitarni pol§taf, bezpe¢nostni pas, odnimatelné nebo

sklopné postranice, podpéra hlavy, hmotnost voziku, t&Zi§té voziku atd.

Kromé ortéz a vozikli doporutujeme samoziejmé i ;jiné pomicky dle
aktualniho stavu nemocného. Bohuzel vétsina ergoterapeutickych pomucek

neni hrazena poji§tovnami. Je vSak mozZnost zadat o pfispévek OU nebo

nadace.

9. Poradenstvi

Ergoterapeut voli pomucky individualné podle stavu nemocného a jeho

funkénich a mentalnich schopnosti. Pomaha fesit problémy souvisejici s
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bariérovosti bydli§té a okoli. Doporu¢uje kompenza&ni pomicky a zaskoluje
nemocného 1 rodinu v jejich pouZivani. Pomaha pfi vybé&ru vhodné skoly a
vzdélani.

Doporuduje vhodna cviCeni a aktivity vhodné pro nemocného. Poskytuje
zékladni poradenstvi v oblasti socialni a socialné pravni. Podava informace o
sdruzenich zabyvajicich se timto onemocnénim, vtomto pfipadé¢ je to
Asociace muskularnich dystrofiku se sidlem v Praze.

Dalsi je ob&anské sdruZeni Parent Project ve Vrchlabi.

Popfipadé muZe poskytnout kontakty na né&které zahrani€ni organizace, viz
pfiloha &.5.

Né&kolik praktickvch rad z riznvch oblasti kaZdodenniho Zivota

» Na konec zipu miZeme pfipevnit krouZek na kli¢e pro snadngjsi
uchop.

» Zapinani knoflikd usnadnime tim, Ze misto knoflikovych direk
nasijeme elasticka poutka a knofliky pfi$ijeme elastickou niti.

» Tuzku a dal$i psaci nastroje miZeme protahnout mékkym mickem,
houbikou &1 p&novou izolani hmotou pro lepsi uchop.

» Pro lidi s oslabenymi extenzory ky¢le a nebo kolena je alternativou
zidle barova stoli¢ka se §irokou bazi (pro protaZeni extenzorl ky¢le a
kolena).

» Pfi oslabeni dolnich kon¢etin miiZeme na zahradé natahnout tlusté lano
s uzly vzdalenymi od sebe cca.25m a umoznit tim ditéti chizi venku.

» Pro déti nachylné k padim je vhodné pouzit lehkou cyklistickou
helmu.

» Pro snadné polohovani je mozné pouzit saténové nebo nylonové
povleceni nebo pyZzamo. Je viak tfeba opatrnosti pfi sedu na okraji
lazka — lze snadno uklouznout.

» K &isténi zubl je vhodny elektricky zubni kartacek.
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K zabranéni klouzani talife po stole pod n&j mizeme polozit vlhky
papirovy ubrousek nebo protiskluzovou podlozku.

Pii polykacich obtizich mize nemocny cucat kostku ledu, coZ pomuze
tlumit davivy reflex.

KdyzZ se potrava nahromadi vzadu v tstech, polknuti zlep§ime

nakloné&nim brady dolu, nikoli nahoru.

10. Sdruzeni pro lidi s muskularnimi dystrofiemi a jejich &innost

U nas v Ceské Republice existuje Asociace muskuldrnich dystrofiki.

V roce 1976 doglo k rozd&leni byvalého Kolektivu muskulamich dystrofikt na

Ceskou a slovenskou organizaci. Organizace zustavala nadale soulasti

byvalého svazu invalidi. Po roce 1991 se v3ak osamostatnila a vznikla

Asociace muskularnich dystrofikt Ceské republiky.

Aktivity AMD:

>
>
>

vV V V V V

pofadani rehabilitaéné vychovnych kurzi,

tuzemskych 1 zahrani¢nich ozdravnych pobytu

publicisticka ¢&innost (Easopis ZPRAVODAJ AMD, ktery vychazi
Stvrtletnd)

spoluprace s lékafi

socialné pravni a zdravotni poradenstvi

mezinarodni spoluprace

seminafe

$achové turnaje

AMD je od roku 1992 rovnéz ¢lenem EAMDA (Evropské aliance asociaci

nervosvalovych onemocnéni), Sboru zastupcli organizaci pro zdravotné
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postiZzené, Ceské rady humanitarnich organizaci a od roku 2000 také &lenem
NRZP CR (Narodni rada pro zdravotné postizené CR).

Dal3i sdruZeni zabyvajici se problematikou muskularnich dystrofii v CR je
Parent Project, obfanské sdruZeni se sidlem ve Vrchlabi, které ma za cil
vytvofit databazi pacienti s moZnosti zapojeni do klinickych studii v
zahrani¢nich centrech. Ziskava a pfedava informace rodi€im i vefejnosti.

Spolupracuje se zahrani¢nimi organizacemi. Podporuje integraci nemocnych

do pfedskolnich a $kolnich zafizeni.

7. Socidlné pravni hledisko

Muskularni dystrofie Duchenneova a Beckerova typu jsou progresivni

svalova onemocnéni postihujici nemocné jiz v détském véku.

Do véku 18 let nemocny nepobira invalidni diichod, ale pokud je drzitelem
prikazu ZTP (zv1ast téZce postizeny), nebo ZTP/P (zvlast tézce postizeny s
privodcem), plynou pro néj mimofadné vyhody L.-III. stupné, které jsou dany
vyhlaskou &. 182/1991 Sb. a zada se o né na Referatu socialnich véci
Okresniho ufadu (OU). Zadosti o drzeni prikazi ZTP, ZTP/P nebo
invalidniho diichodu jsou postoupena posudkovému lékafi na Okresni spravu
socialniho zabezpeteni (OSSZ).

TaktéZz zadost o pfiznani socialni davky se podava u okresni spravy

socialniho zabezpeeni pfisluiné podle mista trvalého pobytu Zadatele.

Od 18 let ma nemocny pravo na invalidni dichod. Pfesné bodové
ohodnoceni zdravotniho postiZeni pro ziskani ¢asteéného nebo plného
invalidniho diichodu je stanoveno vyhlaskou 284/1995 Sb. Zadost o invalidni

duchod je vhodné podat pil roku pfed dovr§enim 18 let vé&ku.
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Bezmocnost navrhuje obvodni 1ékaf podle zhodnoceni stavu pacienta.
Rozhodnuti se fidi vyhlaskou &. 284/1995 Sb.

8. Vzdélani

Ergoterapeut spolupracuje se viemi ¢leny multidisciplinarniho tymu, jehoz
¢lenem je samoziejmé i specidlni pedagog. Ve spolupraci s nim ergoterapeut

pomaha pfi vybéru adekvatniho $kolniho zafizeni.

Vzdélavani déti s DMD a BMD je zavislé nejen na jejich zdravotnim a

mentalnim stavu, ale pfedev§im také na bariérovosti §kolskych zafizeni.

Existuji dva typy vzdélavani:

» Klasické (Z8, S8) - mezi zdravymi vrstevniky a v normalnim, &asto
bariérovém prostfedi. Refenim bezbariérovosti v tomto pfipadé mize
byt asistent.

> Specialni (ZS, SS) — asto ¥koly internatniho typu, které jsou
pfizpusobeny potfebam déti a které jsou vétSinou bezbariérové a kde
pé&i o déti zaji§t'uje mj. i zdravotnicky personal (napf. Jedlickuv ustav
a $koly — Praha).

22



9. Pracovni schopnost u lidi s DMD a BMD

U nemocnych s muskularni dystrofii Beckerova typu lze uvaZovat
vzhledem k mirn&j§i progresi onemocnéni a delsi délce Zivota i o pracovnim
zatlenéni. Casto je potfeba upravit pracovni podminky (prostiedi, pracovni
dobu). Nékdy je nutna rekvalifikace a zména zamé&stnani, kterou umoziluje
ergodiagnostika a ergoterapie. Snahou je udrzet praceschopnost nemocnych.

Ergoterapeut zji§tuje miru schopnosti a dovednosti vykonavat vhodné
zaméstnani. Pi1 vybéru zaméstnani je dulezité dosazené vzdélani a mozZnost
dalsiho vzdélavani pomoci riznych kurzii.Tato problematika vSak spada do

oblasti ergodiagnostiky, ktera jiZ neni v ramci mé diplomové prace.
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14. Kazuistika chlapce s DMD

Na praxi na neurologii — détském oddé&leni v Katefinské ulici v Praze, jsem
méla moznost setkat se s klientem, kterého popisuji v kazuistice a jeho
matkou (pfijeli pouze na kontrolni vy3etfeni na dva dny). Mile mne piekvapila
jejich vstficnost, otevienost a motivace s touto nemoci bojovat. S ergoterapii
se pfedtim nesetkali a tak jsem je stimto seznamila a vysvétlila, v&em
spodiva napln ergoterapie a jak jim muze pomoci. Oba to uvitali.

Reili jsme socialni situaci, kdy matka uvedla, Ze by chtéla postupem &asu
bud’ zkratit pracovni ivazek, nebo sehnat asistenta, ktery by pomahal ve $kole
1 doma, anebo rozvazat pracovni pomér, protoZe se naroky na péci o syna stale
zvy$uji. Dale jsme fe$ili vybér vhodnych kompenza&nich pomicek a

bariérovost doma 1 v okoli bydli§té.

Jméno: Marek A.

Vék: 11 let

Diagnoza: Progresivni svalova dystrofie typu Duchenne

Pohlavi: muz

Bydlisté: Kralupy nad Vlitavou

Socidlni anamnéza (rozhovor s matkou nemocného): Zije srodidi (oba
pracuji na plny uvazek) a bratrem v panelovém domé, byt 4+1. V domé je
vytah, pfistupova cesta do domu viak ma jeden schod.

Navitévuje Z8 Generala Klapalka a je v paté tfidé. Skola je bariérova.
Rodinna anamnéza: Matka zdrava, jeji tfi sourozenci zemieli na DMD, dalsi
2 jsou zdravi. Rodi¢e matky Ziji a jsou zdravi. Matka ma dva syny, z nichz

jeden ma DMD (11 let) a druhy je zdrav (15 let).
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Pribéh nemoci:

Nemoc diagnostikovali nemocnému v jednom roce. Do 4 let probihal
normalni vyvaj (délal vSechno jako zdravé déti). Po 4 roce zalal lehce
zakopavat, pfestal b&hat a zafal byt hodné unaveny. V 1. tfidé nastaly
problémy s chuzi do schodu, pfestal délat dfepy, pfi vstavani si zaal pomahat
myopatickym §plhem. Byl schopen chiize maximaln& 500m s odpo¢inkem. Na

mechanickém voziku je od bfezna roku 2004,
Ergoterapeutické vstupni hodnoceni klienta

Vysetfeni jsem provedla na zikladé rozhovoru a pozorovani s klientem a
jeho matkou b&hem hospitalizace na neurologii v Katefinské ulici (kde byl
pfijat na kontrolni vy$etfeni).

Ergoterapeutickd intervence spocivala ve zhodnoceni aktudlniho stavu
nemocného a doporudeni tykajici se cvieni, kompenza¢nich pomtcek a

feSeni bariérovosti doma i ve $kole.
Pozorovani

Lokomoce

Marek se pohybuje pomoci mechanického voziku (zn. Tango bez
zvlastnich Gprav a dopliiki), ktery ovlada sam. Je viak velmi brzy unaven.
Ujede bez problémi cca. S0m, poté si potfebuje odpodinout. Bariéry jako jsou
napf. prahy zvlada s obtiZemi ale zvladne je.

Na zemi se pohybuje po &tyfech (lezeni, plazeni) a je schopen se vlastnimi
silami pfemistit na WC, kde ma na zemi pfipravenou sbérnou nadobu na mo¢
a papirové ubrousky na hygienu rukou.

Presuny hlavné vozik — Zidle a zpét, vozik — liZzko a zpét zvladne jen s pomoci

druhé osoby, kdyZ ho matka postavi, je schopen stat a drZet se cca.2-3min.
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Motorika

Horni kondetiny:

Snizena svalova sila v pletenci ramennim na obou hornich koné&etinach.
Akralni sila hornich kongetin je dobra.

Podinajici kontraktury v loktech.

Je schopen zvednout ruce, ale nenatahne je.

Nema problémy s uchopy, sila stisku dobra.

Dolni kon¢etiny:

Lehka spasticita, po&inajici kontraktury (kolena, Achillovy §lachy).
Zkracené flexory kyc&elnich kloubt, oslabeni extenzori kyc¢le a gluteus
maximus na obou dolnich konéetinach.

DKXK se zadinaji vytacet do varozity.

Sobéstacnost

pADL:

Oblékani/svlékani — je schopen obléknout se sam, oblékani a sviékani
provadi nejCasté&ji vieze a vsedé na lazku. Zapojuje aktivné obé& horni
koncetiny. Horni polovina mu nedéla problémy, vétsi problémy ma s dolni
polovinou téla. D€la mu problémy natahnout si kalhoty a obout si boty.
Oblékani mu trva minimalné pll hodiny aZ hodinu. Pfi této ¢innosti se citi

velice slaby a ¢asto mu v tomto pfipadé doma pomaha matka.
Sebesyceni — pouZiva pouze lZici, naji se sam, je vSak tfeba pfipravit

(uvafit a nakrajet) jidlo. Zapojuje ob& horni konletiny, leva horni konletina

funguje jako opora.

26



Osobni hygiena — zvlada bez problémi zakladni hygienu (¢i§téni zubt aj ),
ale celkovou hygienu provadi za pomoci matky ve sprchovém koutu.
Zvlada jednoduché domaci prace, napf. uklidi si po sobé, srovna si véci.
Ve mu trva dlouho, ale hodné véci zvlada sam. Je v8ak tfeba pfipravit mu pro
vykonavani téchto &innosti vie potiebné.

Pti pfesunech je vZdy tfeba asistence druhé osoby.

iADL:
Pouziva a ovlada manipulaci s mobilnim telefonem 1 poc&itatem.

Na nakupy jezdi ob&as s matkou, vi kolik co stoji, zna hodnotu penéz.

Kognitivni funkce

Je orientovany, vyborné spolupracuje.
Bez poruchy feti.

Nema problémy s paméti.

Nema problémy s porozuménim.
Dokaze udrzet pozornost.

Je dysortografik — vynechava nebo zaméfiuje pismena (problémy

v gramatice).

Psychosocialni dovednosti

Snadno navazuje kontakt — nema problémy ani v komunikaci s cizimi lidmi.
Ma dobré vztahy jak s rodinou, tak se spoluzaky ve $kole.

Ve tfidé je jediny postizeny a funguje zde vzajemna spoluprace (déti mu
pomahaji napf. s obédem ve $kolni jidelné, navitévuji ho doma).

Ma nahled na svou nemoc 1 priubéh.
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Zajmy

Vlastivéda (historie)

Cestovani — ma rad pobyty u mofe, kam jezdi nejéast&ji s matkou v ramci
ozdravnych pobytl (je tam zaji§t€na rehabilitace a asistenti)

Pocitatové hry a Cetba beletrie

TV — dokumentarni filmy

Rad by v budoucnu navstévoval §achovy krouzek
Rad kresli

Silné stranky

Nahled na svou nemoc.

Kognitivni funkce a fe¢ neporuseny.
Je orientovany &asem 1 mistem.

Sobéstany v oblékani, sebesyceni a zakladni hygiené.

Slabé stranky

Potiebuje asistenci druhé osoby pfi pfesunech, celkové hygiené, dopravé a
pohybu v exteriéru.

Snadna unavitelnost.

Neschopen chiize.

Potinajici kontraktury na hornich 1 dolnich kon&etinach.

Cile
» Udrzet svalovou silu, pasivni 1 aktivni hybnost HKK.
» Protahovani a prevence po&inajicich kontraktur.
» Doporudeni a poradenstvi tykajici se socialni oblasti, cvileni a
kompenzaénich pomucek.

» Prevence skolidzy.
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Kompenzadcni pomucky

Mechanicky vozik zn. Tango je skladaci bez pevné sedaci podlozky, bez

antidekubitniho pol§tate. Zadova opérka je vyztuZena, neni vySkové

nastavitelnd, pevné postranice.

Ortopedické boty zn. Orco, tfipaskové.

Doporuceni

>

Pravidelné cvi€eni pro zvySeni a udrzeni svalové sily HKK
(terapeuticka hmota, plastelina, keramicka hlina).

Pravidelné postavovani pro zlepSeni krevniho ob&hu a dechovych
funkci.

Dechova cvi€eni. Foukani slamkou do vody, foukani do ping-
pongového micku na stole nebo do Overballu.

Protahovani kontraktur a zkracenych svald, uvolifiovani spasticity.
Doporuceni Gprav mechanického voziku (prkénko pro zpevnéni sedu a
antidekubitni polstar), bylo by vhodné poridit vozik s odnimatelnymi
nebo sklopnymi postranicemi pro snadnéj$i presun napf. z voziku na
zidli nebo lazko.

Polohovaci lizko elektrické pro snadnéjsi pfesun z liZka na vozik a
zpét, pro snadné polohovani.

Do sprchového koutu sklopnou sedacku do sprchy, s nastavitelnou

vySkou, plastovym sedatkem s vyfezem.
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15. Diskuze

V dnesni dobé se stale poukazuje na to, Ze lidé s postizenim by méli byt
integrovani do spole¢nosti, aviak denné se setkdvame s nevédomosti lidi, jak

se k lidem s postizenim chovat a jak byt napomocny.

Problematika tykajici se muskularnich dystrofii, vtomto pfipadé
Duchenneova a Beckerova typu, je z historického hlediska pomérné novou
zalezitosti a diky lékarské védé se stale vyviji vyzkum v této problematice,

zaméfujici se hlavné na oblast molekuléarni biologie a genetiky.

V Ceské Republice je pomém& mala skupina lidi trpicich timto
onemocnénim (zhruba 500 lidi), nelze tak prozatim sestavit reprezentativni
skupinu pro vytvofeni databiaze nemocnych (s moznosti zapojeni do
klinickych studii v zahrani¢nich centrech) a samoziejmé na budouci 1écbu.
Avsak i toto spéje ke zdarnému cili diky sdruZzenim jako je Parent Project a

Asociace muskularnich dystrofika.

Vyvoj jde rychle kupfedu, coz znamena, Ze tuto problematiku musime stale
sledovat a vyuzivat novych poznatku a strategii jak v diagnostice, tak v terapii
téchto onemocnéni. Vyvoj v oblasti genetiky a molekularni biologie vSak s

sebou nese i etické otazky.

A stale jsou zde také otazky a problémy tykajici se socidlni oblasti. Nase
souCasna legislativa a zédkony maji doposud mezery co se tyée zaméstnavani
postizenych osob, Skolstvi, bariérovosti, osobni asistence. Snahou
ergoterapeuti by méla byt medializace, ktera by méla vést k informovanosti

Siroké verejnosti a v optimalnim ptipadé také k diskuzi.
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Velkym krokem kupfedu by mohl byt pfipraveny novy navrh zakona o
socialnich sluzbach, ktery by mél, pokud ho schvali Poslanecka snémovna,
zacit platit od 1.1.2007. Jedna se zejména o individualni finanéni pfispévek
jednotlivym lidem s postizenim podle miry jejich postizeni, aby si napfiklad,
pokud se rozhodnou ziistat v domacim prostfedi, mohli zaplatit PeCovatelskou

sluzbu nebo osobni asistenci. Avsak bude to stadit?
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16. Zavér

Cilem mé diplomové prace bylo seznamit nejen osoby pracujici ve
zdravotnickych nebo pomahajicich profesich, ale i Sir§i vefejnost o
problematice muskularnich dystrofii Duchenneova a Beckerova typu a v {em
spociva ergoterapeuticka intervence.

Zpracovani problematiky muskularnich dystrofii z odborného a =z
ergoterapeutického hlediska bylo pro mne velice zajimavé a piinosné.

Alkoliv zije v Ceské republice kolem péti set lidi trpicich timto
onemocnénim (a diky genetické prevenci se jejich poCet stale snizuje),
neznamena to, Ze by tato onemocnéni méla byt opomijena.

Kazdy ¢lovék ma pravo na plnohodnotny Zivot at’ uz je zdravy, nebo
nemocny.

Proto si myslim, Ze hlavnim cilem ergoterapeuti vtomto pfipadé je
poskytovani sluzeb formou domacich navstév a poradenstvi.

Ze zkuSenosti rodici i lékara vyplyva skuteCnost, Ze potfeba ranné péce a
ergoterapie je nezbytna ihned po zjisténi diagndzy ditéte. Proto by bylo
vhodné, aby lékafi vice spolupracovali s ergoterapeuty a doporucovali
ergoterapii jejich rodiéim.

Béhem své praxe na neurologii jsem se setkala s velmi vstficnym
pfistupem lékati, hlavné€ Doc. Sussové a Doc. Havlové k potiebé ergoterapie.
Problémem vSak je financovani a prostor pro ergoterapii. Vét§ina détskych
klientt s neuromuskularnim onemocnénim je zde nejastéji hospitalizovana
jen na kontrolni vySetfeni a setrvava zde pomérné kratkou dobu, a proto
vidim, Ze je velice dilezita navaznost ergoterapie, nezbytného meziclanku
v multidisciplinarnim tymu.

V dobg, kdy se stava nezbytnou komunika¢ni a informaéni pomickou
internet si myslim, Ze by bylo vhodné, aby vznikla napf. databaze

ergoterapeutii a jejich pracovi§t; zlep§ila by se tim informovanost $ir§i
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vefejnosti i komunika¢ni standard na urovni jednotlivych ergoterapeutickych

pracovist’.
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Prilohy

Priloha ¢.1 Gowersiiv pi'iznak — myopati¢ky §plh

Vyvoi postizeni u déti




Priloha ¢&.2

Kompenzaéni pomucky - ortézy

=




Priloha ¢.3

Mechanické voziky

V zikladnim provedeni je vybaven polstrovanou anatomicky tvarovanou seda¢kou na
pevné oddélené podkladové desce, polstrovanou anatomicky tvarovanou zadovou
opérkou, klasickymi délenymi odnimatelnymi stupackami, odnimatelnymi a
odklopnymi bo¢nicemi s vy§kové nastavitelnymi opérkami, odnimatelnymi zadnimi
koly, vy§kové nastavitelnym madlem pro doprovod a kole¢ky proti piepadnuti s
naslapnymi trubkami.

MEYRA



Variabilni, snadno
manévrovatelny,
skladaci elektricky
vozik

Poutziti: interiér, exteriér
Zikladni Sifka
sedadky: 43 - 46 cm
Nadstandardni $irka
sedacfky: 38 - 42 cm

s doplitkovymi boénimi
polstry

Hmotnost: 74 - 82 kg
Hmotnost bez baterie:
36 kg

Nosnost: 120 kg
Kilometrovy vykon: 15
-25km

Cena zikladniho
provedeni: 120.000,- Ke
PIné hrazeno ZP



Priloha &.4

Choditko universalni détské typ LOJZIK



Phaloha £€.8

Kontakty zaliramnénicls asociaci suskualirnich dystrofikd

| Assasistion
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