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organizaci, Narodni rady osob se zdra-
votnim postizenim Ceské republiky a
¢lenem EAMDA - Evropské aliance aso-
ciaci nervosvalovych nemoci.
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Asociace muskularnich dystrofika v CR, ktera sdruzuje postizené muskularni dystrofii
(tzv. myopatii) a dalSimi nervosvalovymi nemocemi, je celonarodni nevladni neziskova
organizace pasobici v Ceské republice. Muskularni dystrofici patfi k nejtize postize-
nym, mnozi jsou odkazani na pouzivani voziku a na pomoc jinych osob se v8emi nega-
tivnimi dusledky, které z této skutecnosti vyplyvaiji.

Asociace muskularnich dystrofiki prosazuje specifické zajmy a potfeby svych ¢lent.
Pofada rehabilitatné vychovné kurzy, rekondicni ozdravné pobyty, seminéafe, Sachové
turnaje atd. Spolupracuje se zdravotnickymi institucemi a se zahrani¢nimi asociacemi
obdobného charakteru, které dnes existuji ve vétSiné zemi svéta jako vyznamna sou-
¢ast v boji proti nervosvalovym chorobam a jejich nasledkim. Poskytuje téZ socialné
pravni poradenstvi a jinou pomoc svym ¢lendm.

Dulezitou soucasti ¢innosti Asociace muskularnich dystrofik(l je vydavani ¢lenského
Casopisu ZPRAVODAJ AMD, ktery vychazi tvrtletné a poskytuje informace ¢leniim jak
z oblasti vlastni ¢innosti AMD, tak i z oblasti Iékafské védy a vyzkumu nervosvalovych
chorob. Casopis pfinasi také novinky ze zahraniéi, jeZ souviseji s nervosvalovymi ne-
mocemi, a je zakladem pro vzajemnou vyménu zkuSenosti a nazoru postizenych.
Cilem AMD v CR je trvale sledovat a pomahat Fesit Sirokou problematiku postizenych
nervosvalovymi nemocemi vCetné déti a mladeze. Tato Cinnost je financné znacné
nakladna a zavisi na podpofe vefejnosti.

VSem darclim a sponzorlim pfedem dékujeme.

NaSe adresa:

Asociace muskularnich dystrofikt v CR
Petyrkova 1953/24, 148 00 Praha 414
tel./ fax: 272 933 777,

webova adresa: www.amd-mda.cz, email: amd@md-cz.org

Kancelar: Petyrkova 1950/18 (suterén), 148 00 Praha 414

Utedni hod.: Po 9:00 — 12:00, Ut, Ct 13:00 — 16:00 hod,
St 10:00 — 13:00 hod, Pa 9:30 — 12:30

V dobé nepfitomnosti volejte na tel.: 722 946 323

Cislo konta: Komeréni banka, Praha 4: 30333041/0100


http://www.amd-mda.cz/
mailto:amd@md-cz.org

UVODNI SLOVO

Asi nemohu zadit jinak nez u socialni reformy, ktera postihla kazdého z nas.
Zmény v socialni oblasti, které zac¢aly platit od zacatku leto$niho roku, plsobi
mnohym nemalé problémy. At uz je to snizeni pfispévku na mobilitu, snizeni
pfispévkll na kompenzacéni pomlcky, vydajd na socialni sluzby, pfevedeni
agendy na ufady prace atd. Zkratka zmény, které tady v takové mife jesté
nebyly.

Pfes v3echny protestni akce, petice a jednani vlada ustoupila jen v malo bo-
dech. Snad podle réeni ,psi Stékaji, ale karavana kraci dal“. Zfejmé si zodpo-
védni cCinitelé neuvédomuiji, Ze uz tak jsou napfiklad pecovatelské sluzby,
ustavy, osobni asistence a dalSi typy sluzeb, které pfimo pecuji o jakkoliv
postizené, na hranici preziti. Jakoby to z téch odpovédnych nikoho nezajima-
lo. MozZna do chvile, nez se to bude nékoho tykat osobné. Tézko si asi dove-
dou predstavit, ze by je rano nemél kdo prfesadit na vozik, pomoct pfi osobni
hygiené, pfipraveé jidla a mnoha dalSich nezbytnych ukonech.

Ostatné &emu se divit, kdyz pan Zarsky z MPSV v &asopisu Mze$ (2/2012)
fekl, cituji: ,Napriklad kdyz zaéneme tzv. kupecky pocitat, zda je efektivnéjsi
domaci nebo tzv. Gstavni péce, kupodivu Zjistite.... (nasleduje vycet vSech
mozZnych nakladi), Ze domaci péce je pékné draha zalezZitost.“ Mozna zZe to
nebyla nahoda, kdyz nedlouho poté mluvéi tiskového odboru MPSV Tana
Svrékova k odebrani ptispévku na mobilitu lidem v Gstavech a tomu, Ze maji
penize jaksi navic, prohlasila, opét cituji: ,Nevim, jak je to v konkrétnich pfipa-
dech, ale predpokladam, zZe spoustu té péce dostavaji pfimo v tom zarizeni,”
(Reportéfi CT 13. 2. 2012). Jinymi slovy, v Ustavu maji vSe a ta tisicikoruna,
ktera zbude témto lidem z dlichodu, jim ma stacit na vSe (hygienické potfeby,
léky, obleceni atd., atd.) a jeSté na dopravu.

Jak dalece jsou takovi lidé odtrzeni od reality, netfeba komentovat.

V porevoluéni dobé se zacalo hodné mluvit o problematice zdravotné postize-
nych, postupné se ménilo jejich spoleCenské postaveni a zacali se vice zacle-
novat do spoleéenského zivota. Dnes mi pfipada, jako bychom se zacali vra-
cet v €ase. Ono je sice vSechno dovoleno, nic se nezakazuje, jen podpora uz
neni takova. Stale vice se musi o vSe bojovat a pfesvédCovat. Nékdy uz se
v tomto sméru dostadvame na hranici ddstojnosti. Ze by nenapadny zplisob,
jak zahnat lidi opét do vymezenych mist ustava? Oblibené réeni jednoho poli-
tika kdysi bylo, Ze slysi travu rdst. Mozna také slySim travu rist, ale na mé to
tak pusobi.

Vazeni ¢tenafi, v dnesSnim Cisle Zpravodaje AMD pfinaSime opét mnoho in-
formaci ze socialni oblasti, vyzkumu a pfipravovanych akci, ¢lanky od naSich
¢lenl a dalSi rubriky.

Hlavné bych pak chtél upozornit na to, Zze jsme zahgjili sbirku pomoci DMS
(darcovska SMS). Vice informaci najdete v ¢asopise.

Zdenék Janga
predseda AMD v CR



DULEZITE KONTAKTY

Socialni poradenstvi vam poskytujeme v kancelafi AMD:

Ufedni hodiny:

pondéli 9:00 —12:00
utery  13:00 — 16:00
stfeda 10:00 — 13:00
¢tvrtek 13:00 — 16:00
patek  9:30—12:30

Tel.: 272 933 777, mimo tyto hodiny pak na tel.: 722 946 323 — Iveta Jelinkova
Se svymi dotazy se muzete obracet i pisemné na adresu kancelare:

AMD v CR, Petyrkova 1953, 148 00 PRAHA 4 - Chodov

E-mailem na: inffo@amd-mda.cz, Webové stranky: www.amd-mda.cz

Bezplatné pravni poradenstvi pro éleny AMD v CR poskytuje:

JUDr. Jan Bébr
Telefon: 257 003 451

E-mail: info@akabas.cz

Moznost zastupovani pfi soudnim fizeni, sepsani odvolani proti riznym roz-
hodnutim a dalSi pravni ukony.

Odborna pracovisté:

PRAHA

MUDr. Radim Mazanec, Ph.D.

Vedouci lékaf neuromuskularni poradny FN Motol

V Uvalu 84, 150 06 Praha 5

Tel.: 224 436 866, E-mail: radim.mazanec@email.cz

Doc. MUDr. MiluSe Havlova, CSc.
Neurologicka klinika 1. LF UK a VFN
Katefinska 30, 120 00 Praha 2

Tel.: 224 965 052

BRNO

MUDr. Stanislav Vohanka, CSc., MBA

Zastupce prednosty Neurologické kliniky pro LPP FN Brno
Jihlavska 20, 625 00 Brno

Tel.: +420 532 232 502, fax: +420 532 232 249

E-mail: svohanka@fnbrno.cz



mailto:info@amd-mda.cz
http://www.amd-mda.cz/
mailto:info@akabas.cz
mailto:radim.mazanec@email.cz
mailto:svohanka@fnbrno.cz

INFORMUJEME

Projekt DMS

Vazeni ¢lenové a pfiznivci, jisté vSichni znate projekt darcovskych SMS zprav.
Jiz del§i dobu jsem uvazoval o tom, zkusit i tuto formu ziskavani finan¢nich
prostfedk(l pro nasi organizaci.

V druhé poloviné bfezna letoSniho roku se projekt DMS podafilo uskutecnit.
Pomze nam realizovat rizné projekty, napf. rekondi¢ni pobyty, dopravu spe-
cialné upravenymi mikrobusy na tyto pobyty a jiné akce, pomoc osobnich asis-
tentu, edi¢ni ¢innost, propagaci, pofadani odbornych prednasek o problemati-
ce svalové dystrofie, pfispivani na rizné kompenzacni pomucky jednotlivym
¢lenim nasi organizace atd.

Proto Vas chci pozadat, abyste tuto informaci Sifili co mozna nejvice a pomoh-
li tak oslovit potencialni darce.

Za AMD prfedseda Zdenék Janda

Jednorazové heslo: DMS AMD

Heslo na opakované zasilani DMS jednou mési¢né po cely rok:
DMS ROK AMD

DMS odeslete na Cislo: 87 777
Cena SMS je 30, K&, AMD bude pfipsano 27, K¢ z kazdé SMS.
Sluzbu zajistuje Férum darcu.

www.darcovskasms.cz, www.darujspravne.cz, www.donorsforum.cz
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Z ¢innosti Jihomoravské krajské rady zdravotné postizenych

Dopis predsedkyné Pavliny Riglové ohledné problematiky péce
Vv nemocnicich.

Vazena pani Necasova,

po domluvé s panem doktorem, vedoucim zdravotni komise, Vam zasilam zpravu, ve
které shrnuji, co je pro JKRZP prioritou, a co by od zdravotni komise poZadovala.

V Jihomoravském kraji je minimum sanitek, které mohou pfevazet osoby upoutané na
invalidni vozik, coZ zplsobuje pravé témto lidem znacné potiZze. Nejvice tento nedosta-
tek pocituje okres Vy$kov.

Kraj by pofizenim takové sanitky a vySkolenim personalu tyto problémy znaéné usnad-
nil. Personal by mél znat pravidla pro jednani a pfesun zdravotné postizeného.

Castym problémem je také velky podet privatnich ambulanci, kam se ob&an na invalid-
nim voziku nedostane prakticky vibec. Chapeme, Ze tento problém neni zalezitosti
zdravotni komise, ale lékafi by o téchto nedostatcich méli alespofi védét.

Radi bychom apelovali na lékafe, ktefi nedokaZi poradit pfi vybéru kompenzacnich
pomticek nebo socialni sluzby. Zde je tfeba lékare instruovat k tomu, aby pacienty
vhodné odkazovali. V regionu je nespocet prodejen kompenzaénich pomicek, kam se
mohou obratit o kvalifikovanou radu, a stejné tak existuje i Registr poskytovatel(i soci-
alnich sluzeb, kde Ize dohledat potfebnou sluzbu. Situace v této oblasti by se zlepSila
usporadanim seminare pro lékare a zdravotni personal.

Proskoleni zdravotniho personalu zviadat péci o tézce télesné postizené vidime nutné
predevsim u osob postizenych muskularni svalovou dystrofii, protoZe zviasté tito paci-
enti snasi hospitalizaci nejhure. Pokud o né neni individualné pe¢ovano, nenavratné se
zhor8uje jejich zdravotni stav (schopnost sedét, hybat paZemi, ovladat vozik). Tito
pacienti se musi v noci nékolikrat polohovat, aby nedochazelo k proleZzeninam, spat
musi zasadné v polosedé a nejlépe je ukladat na polohovaci lizka. Proto Zadame, aby
v ramci $koleni zdravotnického personalu byl tento personal poucen, jak s témito lidmi
pracovat.

Prvopocatkem teéchto problémi je mnohdy jen neznalost pouZivat zvedak, ktery
usnadni praci personalu a zprijemni pfesun postizeného. Bude-li toto fungovat, postaci
k manipulaci s postizenym jen jedna zdravotni sestra misto tfi, které navic nevédi, jak
si pocit.

Rada bych upozornila na pfipad, ktery se stal v Brné v bohunické nemocnici. AMD
sponzorskym darem vybavila v uvedené nemocnici odd. neurologie polohovaci poste-
li,no¢nim stolkem a zvedakem. Presto, Ze jsme navrhli, Ze bezplatné zaskolime perso-
nél, jak se zvedakem manipulovat, bylo nam tofo zamitnuto a zvedak se za tfi roky
vratil zabalen a nepoufZit.

Je treba, aby naSe nové vybavené nemocnice byly zasobeny zvedaky tam, kde jsou
zapotrebi a kde usnadni pfesun imobilnich osob jak personalu, tak samotnym pacien-
tam.

Srdecné zdravi
Riglova Pavlina
predsedkyné JMKRZP



Ctvrty roénik MDA RIDE

Dnes uz tradi¢ni akci pro lidi postizené svalovou dystrofii pofada o. s. MDA
RIDE.

Tento rok jsme se opét vratili na nabfezi. Akce se bude konat 23. 6. 2012 od
10:00. VSichni jste srde¢né zvani a byli bychom radi, kdybyste pfisli v co nej-
vétSim poctu. Vzdyt je to akce pro nas!!!

Organizatofi vénuji nemalé usili, aby pomohli lidem postizenym svalovou
dystrofii, a bylo by pékné svou ucasti jejich snahu alespon takto, ocenit.
Budou pro vas, ale i pro vaSe rodinné pfislusniky, kamarady, znamé ¢&i pfiz-
nivce i déti pfipraveny rGzné atrakce, stanky s obcerstvenim, Ziva hudba,
krasné motorky a auta i mnoho dalSich zajimavosti. Jako vzdy pak probéhne
atraktivni drazba tricka nebo koSile se znaky Harley Davidson.

Samoziejmé nebude chybét spanila jizda Prahou a jejim okolim. Té se ti od-
vaznéjsi po domluve také mohou zu&astnit. Pfijdou i znamé osobnosti.
Vytézek z akce bude rozdélen podle potreb.

Proto jiz ted mlzete zasilat své zadosti o pfispévek na kompenzacni pomuc-
ky, voziky, zvedaky a daldi potieby, které souviseji s problematikou zdravotné
postiZzenych.

Ti z vas, ktefi pfijedou vlastnim vozem, budou mit zajisténé parkovani blizko
mista akce. Radé&ji vSak poslete e-mail na adresu kancelafe nebo zavolejte
v ufednich hodinach, abychom védéli, kolik mist mame rezervovat.

DalSi upfeshujici informace naleznete postupné na www.mdaride.cz a také na
naSich strankach www.amd-mda.cz.

Red.
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Zapis ze schuze Vyboru AMD v CR konané 7. prosince 2011
v hotelu Globus, Praha 4

Pfedseda AMD v CR pan Zdenék Janda pFivital pfitomné a omluvil nepfitomné.
Nepfitomni: Miroslav Valina, Jitka Kacirkova, Jan Mikulengak, Nikos Nerancolakis, Jifi
Sandera

PFitomni ¢lenové vyboru schvalili navrzeny program schize.

1. Vysledky voleb do Vyboru AMD v CR prezentovala &lenka volebni komise pi. Jaro-
slava Kaslova.

Do Vyboru AMD v CR pro volebni obdobi do r. 2015 bylo zvoleno 9 &len(:

FuriSova Véra 61 hlast
Janda Zdenék 98 hlast
Kadirkova Jitka 87 hlasu
Mikulencéak Jan 64 hlasu
Nerancolakis Nikos 62 hlast
Prochazka Petr 67 hlasu
Sandera Jifi 57 hlasti
Valina Miroslav 71 hlast
Vojackova Zuzana 89 hlasu
Nezvolena: Pavlina Riglova 53 hlasl

2. Do revizni komise AMD v CR pro volebni obdobi do r. 2015 byly zvoleny 3 &lenky:

Landova Véra 93 hlasu
Macékova Jana 90 hlast
Rousalova Jana 83 hlasu

3. Volby fFidil pfedseda volebni komise Nikos Nerancolakis.

Byl odsouhlasen zptisob volby vykonného vyboru AMD v CR.

Nepfitomni ¢lenové vyboru se zicastnili jednani schize a nasledné volby statutarnich
zastupcu a vykonného vyboru prostiednictvim skype konference (Ctyfi) a telefonu (je-
den).

Bylo rozhodnuto, ze vykonny vybor bude i nadale pétic¢lenny a slozeny z dvou statutar-
nich zastupcu a tfi dalSich ¢lenu.

Volba byla vefejna.

4. Nejprve probéhla volba pfedsedy a mistopfedsedy. Na pfedsedu byl navrzen Zde-
nék Janda, na mistopfedsedu Petr Prochazka. Oba byli zvoleni na obdobi 2011 - 2015.

predseda AMD v CR: Janda Zdenék 9 hlasu
mistopfedseda AMD v CR: Prochazka Petr 9 hlasu
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5. Poté probé&hla volba do vykonného vyboru AMD v CR:
Navrzeni byli: Jitka Kagirkova, Nikos Nerancolakis, Zuzana Vojackova.

VSichni navrZeni kandidati byli zvoleni na obdobi 2011 — 2015.

Kadirkova Jitka 9 hlasl
Nerancolakis Nikos 9 hlasl
Vojackova Zuzana 9 hlast

SloZeni vykonného vyboru:

Janda Zdenék
Prochazka Petr
Kacirkova Jitka
Nerancolakis Nikos
Vojackova Zuzana

6. Poté schuze pokracovala dle programu.

Finanéni zpravu pfednesl pan Petr Prochazka. Hospodarsky vysledek pro r. 2011 bude
mirny zisk.

Clenské pfispévky zaplatilo pouze 242 &len.

7. Pan Zdenék Janda informoval o akcich, které se konaly v pribéhu roku, zejména
pak o konferenci EAMDA. Podrobnosti budou uvefejnény v prosincovém Zpravodaji
AMD.

8. Informoval také o podanych projektech na pfisti rok. Byly podany projekty na MZ na
rekondiéni pobyty — tuzemské i zahrani¢ni, vydavani Zpravodaje AMD, pfeklady mate-
rialt o svalové dystrofii. Na MPSV na socialni a pravni poradenstvi. Na Vladni vybor —
sprava webového portalu, U¢ast na konferenci v Budapesti, ¢lenstvi v zahrani¢nich
organizacich.

9. Bylo odsouhlaseno hostovani na zasedanich vyboru AMD pro pi. Kaslovou a pi.
Riglovou.

10. Dal$i zasedani SirSiho vyboru probé&hne 12. — 13. kvétna 2012 v Hodoniné u Kun-
Statu.

Zavérem predseda AMD v CR podé&koval za spolupraci odchazejicim &lentim vyboru a
poblahopfal nové zvolenym.

Zapsala: Jana Macakova
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Odpovéd’ z Ministerstva zdravotnictvi na dopis ve véci bu-
doucnosti lazeniské péce v Janskych Laznich

Vazeny pan Zdenék Janda
Pfedseda Asociace muskularnich dystrofik(

V Praze dne: 28. 12. 2011 C. |..76810/2011/0ZD
Vazeny pane pfedsedo,

k Vasemu dopisu, tykajiciho se problematiky onemocnéni svalové dystrofie a
zachovani lazeriské l1é€by v Janskych Laznich Vam sdéluji, ze je pfipravena
nova vyhlaska, ktera bude platna pravdépodobné ve Il. Q. 2012.

Navrh vyhlasky pfipravila pracovni skupina, jejimiz ¢leny jsou zastupci Svazu
I[é€ebnych lazni, Sdruzeni lazenskych mist, VSeobecné zdravotni pojistovny,
Svazu zdravotnich pojistoven CR, Ministerstva zdravotnictvi, Spole&nosti pro
rehabilitaéni a fyzikalni medicinu, CLK a Odborového svazu zdravotnictvi a
socialni péée CR, ktera vychazela z materialQ rozpracovanych Poradnim sbo-
rem Svazu léCebnych lazni v letech 2006 — 2008 a dale navazala na materidly
zpracovaneé pracovni skupinou pfi Ministerstvu zdravotnictvi v roce 2009.

Vyhlaska Ministerstva zdravotnictvi, kterou se stanovi Indikaéni seznam pro
lazefiskou péci o dospélé, déti a dorost, byla pfipravovana v souvislosti s no-
vymi medicinskymi poznatky, postupy Ié€by ve zdravotnictvi jako celku a v
z4jmu zachovani udrzitelnosti financovani zdravotniho systému.

V navrhu jsou zatim pro Ié€eni v Janskych Laznich zafazeny indikace:
...(Pozn. red.: Nasleduje dlouhy vycet diagndz, ktery mizete najit na
http://www.amd-mda.cz/aktuality/171/dotaz-a-odpoved-na-ministerstvo-
zdravotnictvi

Pro nas jsou dulezité body: pro lazefiskou péci o dospélé
VI/8 Nervosvalova onemocnéni primarni, sekundarni a degenerativni

pro lazefiskou péci o déti a dorost
XXVI/2 Svalova dystrofie a jina svalova onemocnéni)

V Janskych laznich bude nadéle poskytovana lazeriska péce v rozsahu vyse
uvedeném. Je tedy patrné, Ze se zde budou léCit pacienti s nervosvalovym
onemocnénim i nadéle.

MUDr. Lenka Hrebikova
reditelka odboru zdravotniho dohledu
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ZUCASTNILI JSME SE
Setkani pacientskych organizaci pro vzacna onemocnéni

24. 2. 2012 se seSlo 20 pacientskych organizaci, které zastupovaly jednotliva
vzacna onemocnéni.

Béhem setkani doslo k pfedstaveni kazdého z ucastnikd a vyzdvihnuti pro-
blému té ¢i oné nemoci. V naslednych diskusnich skupinach se pak pojmeno-
valy jednotlivé oblasti, které je potfeba prosadit do tzv. Narodniho strategické-
ho planu pro vzacna onemocnéni, aby se zlepsila situace lidi postizenych
nékterou ze vzacnych nemoci.

Schuizka byla také zakladem pro vznik organizace, ktera by tyto zajmy hdjila.
To bude pfedmétem dalsiho setkani.

Spoleéné prohlaseni pacientskych organizaci ke Dni vzacnych
onemocnéni 29. iinora 2012

Toto spolecné prohlaseni zastupct organizaci pacientt se vzacnymi onemoc-
nénimi poukazuje na oblasti a témata, ktera jsou z pohledu pacientt nejdulezi-
téjsi a méla by byt zohlednéna pfi dalSi praci na narodnim planu pro vzacna
onemocnéni i pri tvorbé narodni legislativy v oblasti vzacnych onemocnéni.

Kdyz ¢lovék onemocni vzacnou chorobou, je v podstatné slozitéjsi situaci nez
¢lovék s chorobou ¢astou, at uz jde o diagnostiku, moznosti Ié€by nebo infor-
mace o nemoci. Pfitom by mél mit stejna prava jako ostatni pacienti. Aby bylo
mozné napravit znevyhodnéni, které takové diagnézy znamenaji, je zapotrebi
kategorii vzacnych onemocnéni zakotvit v pfisluSnych pfedpisech a standardi-
zovat specificky pfistup tak, jak je tomu napfiklad ve vétSiné zemi Evropy a
USA a jak to pfedpoklada Narizeni rady Evropy z roku 1999/2000.

Diagnostika, léba a pé&e o pacienty se vzacnym onemocnénim je v Ceské
republice na rozdilné Urovni. VétSina pfipad(l je FeSena ad hoc: nejsou zave-
deny standardy 1é¢by ani odpovidajici legislativa. Aby bylo mozZné kvalitu péce
do budoucna garantovat, povaZzujeme za nezbytné zakotvit v odpovidajicich
normach pfedevSim v€asnou diagnostiku, rovny a v€asny pfistup k 1é¢bé, a
rozvoj sité specializovanych center. Tyto cile zmifiuje m. j. Narodni strategie
pro vzacna onemocnéni a doporuceni rady EU o vzacnych onemocnénich a
mél by z nich vychazet i Narodni plan pro vzacna onemocnéni.
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K dosazeni téchto cilli je podle naseho nazoru zapotfebi ucinit nasledujici

kroky:

vymezeni specifické kategorie vzacnych onemocnéni v Ceské legisla-
tivé

standardizace lé¢ebnych postupl pro jednotlivé diagnézy v souladu s
doporuc¢enymi evropskymi standardy

legislativni zakotveni zvlastniho rezimu orphan drugs (Iék( na vzacna
onemocnéni)

usnadnéni pfistupu pacient(l k novym lékim a [é¢ebnym postuplm
zakotveni statusu specializovanych lé€ebnych center a rozvoj sité
téchto center (pro nékteré nemoci dosud neexistuje odpovidajici pra-
covisté)

posileni pfeshrani¢ni spoluprace pfi 1éEbé a vyzkumu

rozvoj diagnostiky tak, aby co nejméné pacientd zlstavalo bez sprav-
né diagnozy

stanoveni pevného ¢asového harmonogramu uskute¢riovani jednotli-
vych cild v rdmci narodniho planu, ktery bude naplfiovat narodni stra-
tegii vyhlasenou vliadou v roce 2010

zohlednéni specifik vzacnych onemocnéni v oblasti socialni politiky

Narodni plan pro vzacna onemocnéni by mél obsahovat pfesny postup, jak
téchto cilt dosahnout.

Toto spole¢né prohlaseni vzniklo v ramci pfipravy zaloZeni a formulace cill
platformy na podporu ¢innosti sdruzeni pacienti se vzacnymi onemocnénimi.

Zde je nékolik uziteénych odkaz(:

http://vzacha-onemocneni.cz

http://www.vzacnenemoci.cz

http://www.orphanet.cz

DISEASE

29 é%ttm?y

www.rarediseaseday.org
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SOCIALNIi PORADENSTVI

Aktualné z legislativy
Jak se zménil prispévek na zvlastni pomucku od 1. 1. 2012

Od 1. 1. 2012 upravuje problematiku pFispévk(l pro zdravotné postizené osoby
novy zakon €. 329/2011 Sb., o poskytovani davek osobam zdravotné postize-
nym. Ten upravuje pouze 2 typy pFispévkl pro OZP - pfispévek na mobilitu a
prispévek na zvlastni pomucku.

Do pfispévku na zvlastni pomucku (§ 9-13) se nové sloucily také pfispévek na
zakoupeni a upravu motoroveho vozidla a pfispévek na upravu bytu. V tomto
¢lanku se blize podivame na podminky ¢erpani tohoto pfispévku, zaméfim se
prfedevSim na to, co se oproti roku 2011 zménilo.

Prispévek na zvlastni pomucku Ize Cerpat na zakladé téZkého pohybového,
zrakového ¢&i sluchového postizeni charakteru dlouhodobé nepfiznivého zdra-
votniho stavu. PFispévek na zvlastni pomucku, poskytovany na zakoupeni
motorového vozidla, Ize nové Cerpat také na zakladé hlubokého ¢i tézkého
mentalniho postizeni.

Jednotlivé zdravotni indikace a k nim pfisluSné mozné zvlastni pomucky pres-
né stanovuje vyhlaska ¢. 388/2011 Sb. V tomto ¢lanku shrnu pouze pomcky,
které Ize nové zadat na zakladé télesného postizeni (tzv. tézkych vad nosné-
ho a pohybového ustroji):

a) dodatecna uprava motorového vozidla; jedna se o Upravy vyzadujici
montaz, napf. ruéni ovladani, usnadiovani nastupovani, nakladani
voziku,

b) stavebni prace spojené s uzpusobenim koupelny a WC; jedna se o
stavebni prace a s nimi nezbytné souvisejici material na Upravu (nikoli
o obklady, podlahové krytiny, sanitu apod.)

c) specialni komponenty osobniho pocitace, napf. uzplsobena klavesni-
ce, mys, specialni programové vybaveni

d) najezdové liziny

e) prenosna rampa

f) stavebni prace spojené s rozSifenim dvefi v byté.

Upozorfiuji, Ze vySe uvedené ,pomucky” Ize zadat na zakladé konkrétnich
zdravotnich indikaci uvedenych ve vyhlasce.

Hlavnimi zménami oproti stavu v roce 2011 je vyfazeni zdravotnickych pomu-
cek (napf. toaletni zidle Ci elektrického voziku), tyto pomucky vSak i nadale
hradi zdravotni pojistovna.

Nové bohuzel nelze zadat ani o pfispévek na specialni tfikolku, coz byla do
31.12. 2011 srovnatelna pomucka s ,dvoukolem®.
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Negativni zménou je jisté zuzeni oblasti uprav bytu — dfive bylo mozné Zadat
na upravu bytu v ramci specialniho pfispévku napf. i 0 specialni kuchyriskou
linku, sanitarni techniku atd.

Dnes je mozné Cerpat pfispévek pouze na stavebni prace a s nimi nezbytné
souvisejici material (viz vyCet vyse).

PFispévek je vzdy poskytovan max. do vySe 350 000, -K¢&, ufad prace hradi
pouze 90 % z ceny pomucky, pokud finanéni situace osoby neumoziuje spo-
luGCast 10 % z ceny, mGze Ufad snizit spolutc¢ast na min. ¢astku 1000, -K¢&.
Pokud je v8ak cena pomlcky niz§i nez 24 000, -K¢ a pfijmy spole¢né posuzo-
vanych osob pfesahuji osminasobek zZivotniho minima téchto spole¢né posu-
zovanych osob, pfispévek se az na zvlastni pfipady neposkytne. Zde se bo-
huzel pfedpoklada, ze si jej osoba muize uhradit sama z vlastnich finanénich
prostiedk.

Osoby s nékterymi tézkymi vadami nosného a pohybového Ustroji a osoby s
téZkou nebo hlubokou mentélni retardaci a stavy na rozhrani t&€zké mentalni
retardace pak mohou Zadat také o pfispévek na zvlastni pomlcku, poskyto-
vany na zakoupeni motorového vozidla. Tento pfispévek je mozné ziskat
v maximalni vysi 200 000, -K& na obdobi 10 let (bez nutné spoluucasti 10%).

Na nékteré drazsi pomucky nelze od 1. 1. 2012 ziskat pfispévek, nicméné je
Ize vypUjéit od Ufadu prace na zakladé smlouvy o vypUjéce dle ob&anského
zakoniku. Jedna se o schodolez, schodistovou ploSinu a stropni zvedaci sys-
tém.

Lucie Markova, DiS.

Odborné socialni poradenstvi Ligy vozi¢kara
poradna@ligavozic.cz

Bezplatna linka 800 100 250
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Dotazy z Poradny pro zivot s postizenim

Dotaz

MuUj syn je drzitelem prikazu ZTP/P s omezenou ¢asovou platnosti. Kdyz jsem
se ptala, zda je mozné o prikazku znovu zadat pfed uplynutim Ihaty, bylo mi
na ufadé& v Bfeclavi feCeno, Ze to nejde. Vzhledem k tomu, Ze vyfizeni trva
okolo tfi mésict, mam obavy ze situace, kdy stary priikaz uz nebude platit a
novy je$té nevydaji. Prosim, mlzete mi celou zalezitost objasnit?

Odpoved

Jednani pracovnikl ufadu prace v Bfeclavi nema oporu v zakoné. Novy zakon
o poskytovani davek osobam zdravotné postizenym ¢&. 329/2011 Sb., ani jiny
pravni predpis neuvadéji, Ze Zadost o novy prikaz nelze podat pfed vyprse-
nim platnosti ,starého* prikazu ZTP/P. Informaci jsme ovéfovali také pfimo na
Ministerstvu prace a socialnich véci. Dle informaci, které nam telefonicky sdé-
lila vedouci oddéleni metodiky davkovych systému, Ize Zadost o vydani pra-
kazu osoby se zdravotnim postizenim podat jiz pfed ukonéenim platnosti sta-
vajiciho priikazu. Pokud pracovnik UP odmitl Vas$i Zzadost o prikaz prevzit,
doporuduji obratit se na nadfizeného tohoto pracovnika a na podani zadosti
trvat.

Dotaz

Diky novym reformnim zakonim jsem se dostal do zajimavé situace. Jsem
vozi¢kaF po Urazu michy, drzitel prikazu ZTP/P, ale zaroven mi pfidélili jen
vy mél byt drzitelem mnohem nizSiho prikazu. To je v8ak upIné absurdni.
PFiSel bych tim o pfispévek na mobilitu, znak vozickafe do auta, dalSi nepopi-
ratelné potfebnou pomoc. Mate prosim pfedstavu, jak se tyto pfipady budou
posuzovat? Vim, Ze nejsem jediny. Na mém Ufadu prace mi bylo feceno, ze
do konce roku 2015 bude moje stavajici prikazka platit a do té doby se pry
normy urcité zméni, takZze se nemam stresovat. Prosim o uspokojivéjsi odpo-
véd.

Odpoved

Jsem velice rada, Ze Vas mohu potésit pfesné&jSimi informacemi. Dle zakona o
poskytovani davek osobam zdravotné postizenym &. 329/2011 Sb. nalezi
priikaz osoby se zdravotnim postizenim za téchto podminek:

Prikaz TP nalezi osobam, které jsou podle zakona o socialnich sluzbach po-
vazovany pro ucely pfispévku na péci za osoby zavislé na pomoci jiné osoby
ve stupni | (lehka zavislost).

Prilkaz ZTP nalezi osobam, které jsou podle zakona o socialnich sluzbach
povazovany pro ucely pfispévku na pédi za osoby zavislé na pomoci jiné oso-
by ve stupni Il (stfedné t&€Zka zavislost), a osobam starS§im 18 let, které nejsou
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schopny zvladat zakladni Zivotni potfeby v oblasti mobility nebo orientace z
divodu UpIné nebo praktické hluchoty.

Prikaz ZTP/P nalezi osobam, které jsou podle zakona o socialnich sluzbach
povazovany pro ucely pfispévku na péci za osoby zavislé na pomoci jiné oso-
by ve stupni lll (t&Zka zavislost) nebo stupni IV (Uplna zavislost), a osobam, u
kterych bylo pro ucely pfispévku na mobilitu zjisténo, Ze nejsou schopny zvla-
dat zakladni Zivotni potfeby v oblasti mobility nebo orientace, s vyjimkou osob
se sluchovym postizenim.

Z vySe uvedeného vyplyva, Ze prukaz ZTP &i ZTP/P nenalezi pouze na zakla-
dé pfiznaného pfispévku na péci, ale Ize jej ziskat také v pfipadé, Zze osoba
nezvlada potfebu mobility nebo orientace. V pfipadé, Zze se pohybujete na
voziku, pfedpokladam, Ze potfebu mobility nezvladate. Narok na prikaz
ZTP/P by Vam tedy mél vzniknout i na zakladé legislativy u¢inné od 1. 1.
2012. Pro uplnost uvadim presné vymezeni ,mobility“ dle vyhlasky ¢.
505/2006 Sbh.:

Mobilita:

Za schopnost zvladat tuto zakladni zZivotni potfebu se povazuje stav, kdy oso-
ba je schopna zvladat vstavani a usedani, stoj, zaujimat polohy, pohybovat se
chaizi krok za krokem, popfipadé i s pferuSovanim zastavkami, v dosahu ale-
spon 200 m, a to i po nerovném povrchu, chlzi po schodech v rozsahu jedno-
ho patra smérem nahoru i doll, pouzivat dopravni prostfedky véetné bariéro-
vych.

Dodavam, Ze jako nezvladnuty je tento ukon hodnocen v pfipadég, kdy ne-
zvladnete s ohledem na Vas zdravotni stav alespori jednu z vySe uvedenych
aktivit.

Snad se mi podafilo odpovédi rozptylit Vase obavy.

Dotaz

Chtéli bychom Vas poprosit o radu, pfitelkyn& ma pfiznany invalidni dichod a
pfispévek na péci ve vysi 4000,- K& Mam ja, jako osoba pecujici, narok na
podporu v nezaméstnanosti?

Odpovéd

Narok na podporu v nezaméstnanosti ma osoba v evidenci uchazedl o za-
méstnani, ktera spliiuje alespofi 1 rok pojisténi v rozhodném obdobi 2 let
(pfed datem zadosti). Nahradni dobou pojisténi (zaméstnani) jsou dle § 41,
zakona o zaméstnanosti €. 435/2004 Sb., tyto skuteCnosti:

a) pfiprava osoby se zdravotnim postizenim k praci (§ 72)

b) pobirani invalidniho dachodu pro invaliditu tfetiho stupné
c) osobni péce o dité ve véku do 4 let
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d)

e)

f)

osobni péce o fyzickou osobu, ktera se podle zvlastniho pravniho
predpisu povazuje za osobu zavislou na pomoci jiné fyzické osoby ve
stupni Il (stfedné tézka zavislost), ve stupni lll (tézka zavislost) nebo
ve stupni IV (Uplna zavislost), pokud s uchaze€em o zaméstnani trva-
le Zije a spole€né uhrazuji naklady na své potieby; tyto podminky se
nevyzaduiji, jde-li o osobu, ktera se pro ucely dlichodového pojisténi
povazuje za osobu blizkou

vykon dlouhodobé dobrovolnické sluzby na zakladé smlouvy dobro-
volnika s vysilajici organizaci, které byla udélena akreditace Minister-
stvem vnitra, nebo vykonu vefejné sluzby na zakladé smlouvy o vyko-
nu verfejné sluzby, pokud rozsah vykonané sluzby prekracuje v pri-
meéru alespon 20 hodin v kalendarnim tydnu

osobni péce o fyzickou osobu mladsi 10 let, ktera se podle zvlastniho
pravniho pfedpisu povazuje za osobu zavislou na pomoci jiné fyzické
osoby ve stupni | (lehka zavislost).

Pokud tedy bydlite s pfitelkyni, spole¢né hradite naklady na své potfeby a
péce trva alespor 1 rok (anebo jste v pfedchozich 2 letech pracoval &i splno-
val jinou nahradni dobu pojisténi v celkové délce alesporni 1 roku v souctu),
mél by ve vasem pfipadé vzniknout narok na podporu v nezaméstnanosti.
Nyni je tedy tfeba zaevidovat se na UP jako uchaze& o zaméstnani a pozadat
0 podporu v nezaméstnanosti.

Na vase dotazy odpovidaji pracovnici
Poradny pro Zivot s postizenim Ligy vozickari
www.ligavozic.cz

Poradenstvi
a mformuct'a &)’

Liga vozickari, Bzenecka 23, 628 00 Brno

bezpl‘atnélinka: 800 100 250

e-mail:

poradna@ligavozic.cz WWW.ligavozic.cz

21


http://www.ligavozic.cz/

Rozhovor s Vladkou Mackovou

Dnes si popovidame s nasi ¢lenkou Vladkou Mackovou, abychom ukazali, jak
funguji nové Upravy socialniho zakona v praxi.

Vzhledem k tomu, Ze mas svalovou dystrofii uz od détstvi, ale presto jesté muzes
chodit, chtéla bych se té zeptat, jaké mas zkuSenosti s posudkovymi lékafFi?

Dnes uz mi tolik nevadi chodit na posudkovou, $patné jsem to nesla, kdyZ jsem byla
dité, resp. kdyz jsem byla v puberté. Kazdy to asi zna. Nejhorsi na tom bylo, ze tam
sedéli tenkrat i zastupci ROH a KSC. Ale to je minulosti. Dnes mi vyhovuje, Ze na po-
sudkovou chodit nemusim, po zaslani veskeré potfebné dokumentace mi pfijde roz-
hodnuti postou. U nas, na okresni posudkove, jsem se setkala jenom jednou
s pfistupem, ktery mi vadil, s nepfijemnou a arogantni doktorkou. Bylo to v r. 2000, kdy
jsem si po péti letech znovu zadala o pfispévek na auto. Doktorka mi fekla, kdyz se
nem(zu dostat do autobusu nebo do vlaku, at’ si zavolam taxika. Kdyz jsem ji opono-
vala, téméf mé vyhodila a jeSté mi fekla, Ze mi nepatfi ani prikazka ZPT/P a ze by mi ji
nejradsi vzala. To byla jedina moje Spatna zkusenost, jinak jsem nikdy problémy nemé-
la. Dnes bych si takové jednani libit nenechala.

Jedna se o to, Ze nékterym nasim ¢lendm byl Spatné pfiznan invalidni dichod pravé
z divodu neznalosti onemocnéni svalovou dystrofii. Lékar vidi, Ze dotyény chodi nebo
muze stat, ale nedokaze posoudit, co tato choroba obnasi a hlavné, Ze se jedna o
progresivni nemoc a tudiz stav postizeného se miize zménit ze dne na den.

Setkala ses ty osobné s timto pristupem?

Tohle ja fict nem0Zu. Kdyz jsem chodila osobné na jednani, vzdycky mi doktor fekl, Ze
znam svUj zdravotni stav a sama vim, ze se to bude zhorSovat. Spatnou zkuSenost s
pfiznanim nebo kontrolou dichodu nemam.

A jaké mas zkuSenosti s priznanim pfispévku na péci nebo jinych davek, na které
maji osoby s invaliditou narok?

Prispévek na péci jsme méla hodné zamotany. Pfiznam se, ze jsem o né&j poprvé zada-
la az vr. 2010. Do té doby jsem nebrala nic, byla to moje neznalost. Kdyz jsem si tedy
zadala v r. 2010 o PnP, dali mi nejdfive 1. stupen, celkem 18 bodl. VSechny body,
které socialni pracovnice napsala, posudkovy lékaf uznal. Byla to chyba a neznalost
Ufednice, kterd o mém onemocnéni nevédéla vibec nic, a ktera Spatné napsala body.
VUbec tam nepsala, co jsem ji fikala. Hned v 1. bodé bylo otevirani lahvi. To nesvedu
uz nékolik let, vilbec mi to tam nenapsala a na spoustu dal$ich véci si odpovidala sa-
ma. Pouze mé "omrkla" a "rozhodla". Na popud mych zndmych jsem podala odvolani.
Podle rady jsem si vytiskla ukony, podle kterych se dfive hodnotilo a v momentég, kdy
jsem nékoho z rodiny pozadala o néjakou pomoc, tfeba i drobnost, jsem si to zapsala k
pfislusnému Ukonu. Svedu toho docela dost, ale ne vzdy. Zvladam véci za ur€itych
podminek a pouze ve svém prostredi, na které jsem zvykla. Odvolani dopadlo Spatné,
dali dokonce navrh na tplné odejmuti PnP. Zadala jsem revizi posudku, ale dopadlo to
stejné. Komise zasedala ve stejném sloZeni, ve kterém uz jednou v muj neprospéch
rozhodla, navic mi posudkova lékafka malem pfivodila uraz pfi vySetfovani. Zavér
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vanou Zalobu na postup posuzujiciho organu a chtéla to odeslat. Stalo se ale to, Zze
Krajsky Ufad v Brné nemohl rozhodnout v m(ij neprospéch a nafidil nové socialni Set-
feni a nové posouzeni. Pfi navstévé socialni pracovnice (byla u nas jina nez poprvé)
jsem ji nejdfive vysvétlila, jaké mam onemocnéni, co to obnasi a jak nemoc postupuje.
Trvala jsem na tom, aby do spisu uvedla vSechno a pfesné co, ji fikam, Ze si pfeji, aby
to bylo zapsané. Posudkova komise mi pfiznala zpétné 2. stupen, ale pouze do srpna
2011. V srpnu zase pfisla jina pani na sepisovani. Postupovala jsem uz stejné, nejdfi-
ve jsem ji povypravéla o nemoci a pak teprve jsme to vSechno sepsaly. A tak jsem
nakonec dostala 3. stuper do srpna 2014.

Minuly rok doslo k Eéetnym zménam v oblasti socialniho zakona, které zacaly
platit od zacatku letoSniho roku. Jakym zplisobem je vnimas?

Samozfejmé mi vadi snizeni pfispévku na mobilitu. Vzali ¢ast penéz nam, ktefi to
potfebujeme a dali to lidem, ktefi ho nepotfebuji. N&jak nedokazu pochopit, pro¢ pfi-
spévek na mobilitu byl kracen lidem, ktefi nejsou mobilni, aby byl dan tém, ktefi mobil-
ni jsou. S vyplatou pfispévku na mobilitu a PnP jsem problémy neméla. VSechno bylo
v€as na Uctu, ale vim, Ze néktefi s tim problémy méli. S posuzovanim PnP podle téch
novych desiti okruh(i zkuSenost nemam.

Vim, ze sis zadala o elektricky vozik, méla jsi s tim néjaké problémy?

Vozik jsem odmitala dlouho, fikala jsem si, Ze jeSté zvladam chlzi docela dobfe, ale
minuly rok v Jankach jsem zjistila, Ze uz to jde zase hdf. Rozhodla jsem se, Ze nebudu
¢ekat na posledni chvili a ze dam na rady téch, ktefi uz ho pouzivaji, i kdyz taky jesté
chlzi zvladnou. Problémy jsem neméla viibec Zadné. Pouze psycholozka se divila, na
co chci vozik. Kdyz jsem ji o vSem povypravéla, doporueni mi napsala a ani mi neda-
vala psat zadny test. S pojiStovnou taky zadny problém nebyl.

Co bys doporucila osobam, které si vyfizuji invalidni diichod nebo zadaji o jiné
prispévky, na které maji narok, a setkaji se s odmitavym postojem nebo jim jsou
zadosti zamitnuty?

Mozna nékomu pomuze to, co jsem tu psala. Pfi navstévé socialnich pracovnic nejdfi-
ve zacit vypravét o problémech myopatie (svalové dystrofie), protoze socialni pracov-
nici o tom nevédi vlibec nic. Trvat na tom, aby uvedli do spisu to, co fikate. Nebat se
fict vétu: "Je to muj spis a ja si pfeji mit tam zapsané toto.....". Takeé je velice dllezita
zprava od neurologa. Ja neuroloZce vzdycky feknu, Ze mam jednani na posudkové a
ona mi napi$e obsahlou zpravu, kde to posudkarim napise tzv. "polopaté". V ptipadé
zamitnuti bych doporugila vyuzit vSech prostfedkl, odvolani, revizi posudku, a kdyz ani
to nevyjde, obratit se na soud, pfip. na ombudsmana. No, anebo se obratit i na média.
Do toho ja bych ale nesla, k tomu ¢lovék pfece jenom musi byt i trochu exhibicionista.

Ptala se Dona Jandova
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Postiehy od ¢tenaru
Kladno - 20 000 zbyteénych kilometru

Tento kratky ¢lanek se tyka socialni reformy, ktera ,postihla“ nas postizené
v letoSnim roce. Zmén je vice nez dost... Bohuzel ve vétsiné pfipadl v nas
neprospéch.

i nas Kladenaky. Jesté v loriském roce vydavalo oznaceni voziCkafe do moto-
rového vozidla mésto Kladno a jeho socialni odbor. Jedna zamé&stnankyné
zvladla vydavat prukazky ZTP a ZTP/P a k tomu u jednoho okénka také pfi-
slusné oznaceni voziCkare do vozidla. Po pfestéhovani agendy na nas ufad
prace, kde se bude jednotné vyplacet statni socialni podpora, se ale rozdélilo
také vydavani priikazek a znakd.

Nyni tedy zdravotné znevyhodnéna osoba musi dojit na ufad prace, kde si
zazada o prikazku mimofadnych vyhod. Oznaceni do vozidla ale nedostane,
protoZe ¢ast agendy zUstala na druhé strané mésta. Bude si tak tento ¢lovék
muset dojet na socialni odbor celé 4 kilometry pro znak do vozidla a nasledné
se 4 kilometry opét vratit k plvodni Gfednici, aby Cislo znaku zapsala do pri-
kazky ZTP nebo ZTP/P. Aby toho nebylo malo, plvodni Ufednice sedéla
v bezbariérovém prostiedi, ta nova sedi kdesi v patie bez vytahu...

A protoze v letoSnim roce konéi platnost dosavadnich oznaceni vozi¢kare do
vozidel (ano, do 31. 12. 2012 si v8ichni musime vyménit znaky za nové), musi
si pFiblizné 2500 zdravotné postizenych ob€anl u nas na Kladné tyto znaky
také vyménit. A vSichni tito lidé pdjdou na Ufad prace, odkud je poslou na dru-
hou stranu mésta, aby se posléze opét vratili na Ufad prace. At pocitam, jak
pocitam, kazdy z téchto hendikepovanych najede 8 kilometru, a protoze nas je
na Kladné 2500, je to tedy celkem 20 000 zbyte¢nych kilometr(.

Nezbyva mi tedy nic jiného, nez podékovat nasim zakonodarcim za dobie
odvedenou praci a tésit se na jejich dalsi reformy...

Milan Suchoparek
(mis)
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Prosty vybér

dék Paprskar:

Lun
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VYZKUM
PTC pokracuje ve vyzkumu atalurenu pro DMD / BMD

V zafi 2011 obnovily firmy PTC Therapeutics a Genzyme dohodu o pokracovani ve
vyzkumu nového léku atalurenu uréeného pro svalové dystrofie typu DMD a Becker,
jejichz pfic¢inou jsou tzv. nesmysiné mutace. PTC ziskala obchodni prava na vyvoj
tohoto Iéku ve v8ech zemich a prohlasila, Ze je i nadéle odhodlana ve vyzkumu pokra-
Covat.

NesmysIiné mutace jsou mutace, které zpuUsobuji vznik pred€asného stop kodonu
v sekvenci DNA a tim tvorbu zkraceného nefunkéniho proteinu. Pfedpoklada se, Ze asi
5 az 15 procent lidi s DMD nebo BMD diagnézou maji nesmysiné mutace, které pred-
Casné zastavuji syntézu proteinu dystrofinu.

Ve Spojenych statech probihaji klinické studie, do kterych se mohou pfihlasit dobrovol-
nici, aby vyzkouseli bezpecnost Iéku.

Pokracovani klinickych studii experimentalniho Iéku GSK2402968
exon skipping u DMD

Prvni faze studie experimentalniho Iéku GSK2402968 u nechodicich chlapcll postize-
nych svalovou dystrofii typu Duchenne ukoncila registraci. Hodnoceni se provadi
v détské nemocnici Nationwide v Columbusu, Ohio (USA) a ve Francii.

Lék GSK2402968, vyvinuty spole¢nosti Prosensa na zakladé licence se spole¢nosti
GlaxoSmithKline, vytvafi protein dystrofin u chlapct s DMD, ktefi maji konkrétni mutaci
na dystrofinovém genu. Svalové bunky ignoruji (SKIP- preskoci) usek dystrofinového
genu nazvany exon 51 a sestavuji zbyvajici genetické informace nutné k tvorbé dystro-
finu. Druha faze studie GSK2402968 u chlapcu s DMD, ktefi jsou stale schopni chize,
probihala v Cincinnati v listopadu 2011 a bude oteviena na 13 dalSich mistech v USA,
pravdépodobné podatkem roku 2012. Ugastnici musi mit mutace, jejichZ Gginky mohou
byt vyvazeny pfeskoenim exonu 51 na dystrofinovém genu, musi jim byt minimalné 5
let, musi uzivat kortikosteroidy po dobu nejméné Sesti mésicu pfed screeningem, a
musi splfiovat i dal8i studijni kritéria.

AVI Biopharma vyviji Iék zaméreny na exony 45, 50

Biofarmaceuticka spole¢nost AVI Biopharma oznamila 15. listopadu 2011, ze rozSifi
vyvoj léku na principu exon-skippingu k 1ébé DMD pro osoby se specifickymi muta-
cemi v dystrofinovém genu. Spole¢nost uvedla, ze bude spolupracovat s Narodnim
détskym lékafskym centrem ve Washingtonu, D.C., Lékafskym centrem Carolinas v
Charlotte, NC, a Americkym narodnim ustavem zdravi (NIH). Spole¢né chtgji rozvijet
dva nové Iéky pro exon-skipping. Jeden Iék by mél pomoci burikam presko it exon 45
a ten druhy je zaméfen na exon 50 v dystrofinovém genu. AVI zaroven testuje experi-
mentalni 1€k eteplirsen, uréeny k pfesko€eni exonu 51 v dystrofinovém genu.

Druha faze studie zamérena na eteplirsen u DMD probiha v Détské narodni nemocnici
v Columbusu, Ohio, za podpory MDA. Tato klinicka studie uz zastavila nabor Gcastni-
ka.
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Studie zamérena na vliv KoenzymuQ210 a Lisinoprilu u DMD, BMD
a nékterych typti LGMD (pletencova svalova dystrofie)

Védci z péti americkych center a z jednoho kanadského provadéji klinické hodnoceni
Koenzymu Q10 a Lisinoprilu a jejich kladné ucinky na srdecni funkce u osob postize-
nych svalovou dystrofii typli DMD, Becker a péti typ( pletencové svalové dystrofie
(LGMD) - LGMD2C, LGMD2D, LGMD2E, LGMD2F nebo LGMD2I.

Studie se provadi pod zastitou Mezinarodni vyzkumné skupiny pro ner

vosvalové onemocnéni (CINRG) a je financovana z prostfedkd amerického minister-
stva obrany.

Koenzym Q10 (CoQ10) se podili na tvorbé energie v bufikach a je také antioxidantem,
COZ znamena, Ze brani poskozeni bunék, tzv. oxidaCnimu stresu. Je povazovan za
doplnék stravy a je k dostani bez Iékafského predpisu. Lisinopril (obchodni nazvy Pri-
nivil, Zestril) je Iék na pfedpis, ktery snizuje zatéz kardiovaskularniho systému. Patfi do
skupiny |ékd oznagovanych jako inhibitory angiotenzin konvertujiciho enzymu (inhitory
ACE). Studie zahrnuje 120 ucastniku, kterym musi byt nejméné 8 let. Budou ob¢asné
uzivat bud Koenzym Q10 nebo Lisinopril nebo kombinaci obou ¢i zadny Iék. Potencial-
ni ucastnici musi mit geneticky potvrzenou diagnézu DMD, BMD nebo LGMD2C,
LGMD2D, LGMD2E, LGMD2F ¢&i LGMD2I, nesméji mit zadné klinické pfiznaky srdec¢ni
choroby, musi to byt pacienti, ktefi nikdy v minulosti neuzivali Iéky znamé jako beta-
blokatory, a v poslednich Sesti mésicich by neméli uzivat Koenzym Q10 nebo inhibitory
ACE.

BioMarin testuje Iék BMN701 u pozdni formy Pompeho nemoci

Farmaceuticka firma BioMarin Pharmaceutical hleda uc¢astniky pro klinickou studii
zaméfenou na testovani bezpecnosti a tolerance experimentalniho Iéku BMN701 u
dospivajicich a dospélych osob postizenych pozdni formou Pompeho nemoci.

BMN701 je enzymaticka substituéni terapie. Laboratorné vyvinuta smés je uréena k
nahrazeni enzymu kyselé maltazy neboli alfa-glukosidazy (GAA), jehoz nedostatek je
hlavni pfi¢inou Pompeho nemoci. Slozeni tohoto Iéku se liS§i od Myozymu nebo Lumi-
zymu, v soucasné dobé jedinych Iékd pro enzymovou substituéni terapii na Pompeho
nemoc. VSem ucastnikim studie bude Iék aplikovan nitrozilni infuzi kazdé dva tydny po
dobu Sesti mésict. Ugastnikim musi byt nejméné 13 let, predtim by neméli mit Zadnou
enzymovou substituéni terapii a musi byt schopni ujit alespori nékolik metrd, i pomoci
kompenzaénich pomdcek.

Podrobné informace o kritériich pro vybér Gcastnik(l studie a o mistech, kde studie
probihaji, naleznete na ClinicalTrials.gov (po zadani NCT01230801 do vyhledavaciho

pole).

Z anglického jazyka prelozila Mgr. Dona Jandova
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TYPY NERVOSVALOVYCH ONEMOCNENI
Beckerova svalova dystrofie (BMD)
Co je Beckerova svalova dystrofie?

Svalové dystrofie jsou skupinou genetickych poruch, které zplUsobuji svalovou
slabost. Beckerova forma byla poprvé popsana v roce 1956 a je dnes znama
jako mirnéjsi varianta déle a lépe znamé svalové dystrofie Duchenneova typu
(DMD). Beckerova forma svalova dystrofie ma obecné& vyrazné pomalejSi a
vice variabilni pribéh a postihuje pouze muze.

Co Beckerovu svalovou dystrofii zptisobuje?

PFic¢inou je mutace genu na pohlavnim chromozomu X, ktera vede k tvorbé
vadné bilkoviny ve svalovych vlaknech. Tento svalovy protein se nazyva
dystrofin. U osob postizenych Duchenneovou formou svalové dystrofie tato
bilkovina ve svalech chybi nebo je zcela nefunkéni, zatimco u nemocnych s
Beckerovou formou svalové dystrofie je pfitomna v abnormalni formé nebo ve
velmi nizké koncentraci. Kdyz dystrofin neplni svoji funkci, svalova viakna se
postupné rozpadaji, a svalstvo pomalu ochabuje. Tyto dystrofinové abnormali-
ty ve svalech jsou urcujici pro diagnostiku BMD.

Jaké jsou pfiznaky BMD?

Primérny vék v dobé stanoveni diagnézy BMD je 11 let, ale vékové rozpéti je
velmi Siroké

(nékdy je diagnéza ur€ena v raném détstvi, jindy aZz pozdé&ji v dospélosti).
Onemocnéni se obvykle zadina projevovat v détstvi velmi mirnymi pfiznaky,
Casto jsou zpoc&atku jedinym problémem kfeCe pfi cvi€eni, néktefi chlapci za-
¢inaji chodit pozdéji. VétSina lidi s BMD nebyva v détstvi pfili§ fyzicky zdatna,
mnozi maji ve 8kole potiZze

s télesnou vychovou.

Béhem dospivani nebo po dvacatém roce véku se svalova slabost stava zie-
telngjsSi a zplsobuje obtize pfi rychlé chlzi, béhu a chizi do schodl. Pozdéji
se stava problematickym zvedani tézkych bfemen nad uroveri pasu.

Muzi s typickou dystrofii Beckerova typu ztraci schopnost chlize az po 40.
nebo 50. roce véku, nékdy i pozdéji. Existuji vSak i méné Casté, progresivnéjsi
formy BMD, kdy ke ztraté chize muze dojit jizZ po dvacatém ¢&i tficatém roce
Zivota. V prGbéhu let dochazi k postupnému ochabovani a uUbytku svald,
zejména v oblasti ramen, pazi a stehen, u méné slabych svali dochazi
k hypertrofii, ktera se nejvyraznéji objevuje v lytkovych svalech.
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Mimické svaly, fe€, polykani a mimovolni ¢innost svalt (napfiklad svalstva
stfev a mocového méchyfe) nejsou u BMD postizeny.

U nékterych pacientll s BMD se mohou rozvinout poruchy srdce a v dlouho-
dobém horizontu mohou byt postizeny i dychaci svaly. Tyto poruchy nemusi
byt zpocatku patrné, jsou vSak casto IéCitelné, proto je dilezité pravidelné
navstévovat specializované pracovisté.

Je mozné BMD vylécit?

V soucCasné dobé bohuzel neexistuje ucinny lIék. Mnoho védeckych pracovist
se pokousSi najit zplsob, jak pfimét svaly vyrabét dystrofin. Jakakoliv 1é¢ba,
ktera by byla u¢inna u DMD, by teoreticky méla byt efektivni i u BMD.

Co lIze délat?

Aktivni cviCeni posiluje zdrava svalova vlakna a velka vétSina vlaken v rané
fazi BMD je normalni. Je dlilezité snazit se udrzet si kondici a byt co nejvice
aktivni. Pravidelné kazdodenni cviceni je lepSi nez narazové intenzivni cvice-
ni. V urcité fazi — ¢asto béhem dospivani — mohou lidé s BMD b&hem cviCeni
pocitovat nepfijemné svalové kfece. Pokud za¢nou byt pfili§ obtézujici, maze
byt uziteéné vyzkouSet "noCni dlahy® (plastové dlahy, které umoziuji mirné
protazeni lytkovych svall béhem noci). ProspéSné mohou byt také masaze
lytkovych svalll nebo komprese svalll prostfednictvim ,nafukovacich kalhot".

V pozdéjSim stadiu onemocnéni musi pacient pocitat s tim, Zze bude potiebo-
vat invalidni vozik, ktery mu umozni samostatny pohyb pfinejmensim na dlou-
hé vzdalenosti. K dispozici je velké mnozstvi dalSich kompenzaénich poma-
cek. Usnadnit urc€ité Cinnosti jak doma, tak i v zaméstnani mdze rovnéz vybér
vhodného nabytku, vybaveni koupelny atd.

Radu a pomoc v této oblasti muze poskytnout pfisluSna pacientska organiza-
ce.

Jak je to se Skolou?

VétSina mladych muzi s BMD absolvuje Skolu bez vétSich fyzickych problé-
mu, az na skute€nost, Ze obvykle zaostavaji v béhu a nejsou pfili§ zdatni
v télesné a sportovni vychové.

Pokud svalové kfe€e zacinaji zplisobovat problémy, je doporu¢eno informovat
o tom vedeni Skoly. V mnoha pfipadech je onemocnéni rozpoznano a dia-
gnostikovano az kolem 20. roku véku.

Neéktefi chlapci s BMD maji také poruchy uceni. VétSinou jsou lehkého stupné,
presto mohou prospéch ve Skole do ur&ité miry ovlivnit. Je dulezité pozname-
nat, ze poruchy uceni se netykaji vétSiny postizenych chlapca s BMD, ale
pokud se tento problém vyskytne, je rozumné jej co nejdfive zhodnotit a zajis-
tit co nejlepsi plan pomoci pfi vzdélavani. Na rozdil od svalové slabosti se
poruchy ucéeni v priibéhu let nebudou zhorSovat.
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Pfestoze se navenek mlze zdat, ze BMD v détstvi nezplisobuje mnoho vidi-
telnych problému, neni pochyb o tom, ze pro nékteré chlapce muze byt
frustrujici uz skute€nost, Ze zaostavaji v pohybovych aktivitach, tim spise ve
spolecnosti, ve které jsou chlapci povzbuzovani k vynikajicim sportovnim vy-
kondm a ve které média kazdodenné oslavuji sportovni hrdiny.

Podpora sebevédomi a sebelcty je v tomto obdobi zasadnim faktorem.

A co zaméstnani?

Ackoli povolani vyzadujici zna¢nou fyzickou aktivitu nejsou pro vétSinu lidi
s BMD vhodna, mohou najit zaméstnani v celé fadé oboru, od ocelare az po
védce. Je ziejmé, Ze je potfeba svoji kariéru planovat s ohledem na to, Ze se
jejich stavajici fyzické schopnosti nezlepsi, ale budou naopak postupné klesat.
Neexistuje zadny davod, pro¢ by lidé s BMD neméli pracovat.

Dulezité je, aby se ve Skole snazili ziskat co nejlepsi kvalifikaci a vyuzili kaz-
dou pfilezitost k dalSimu vzdélavani. Pak si bud mohou naplanovat kariéru,
ktera bude co nejméné vyzadovat fyzickou silu a mobilitu, nebo se pfipravit na
pfipadnou rekvalifikaci a zmé&nu zaméstnani v budoucnu.

Jaka je dédiénost BMD?

Dédicnost tohoto onemocnéni je gonozomalné recesivni, tzn., Ze je pfenaseno
prostfednictvim postizeného chromosomu X z matky na syna. Pravdépodob-
nost, Ze syn zeny, ktera je pfenaseckou, onemocnéni zdédi, je 50:50. U dcer
je 50% pravdépodobnost, Ze budou pfenasSetkami. VSichni synové postiZze-
nych muzi onemocnéni nedédi, ani vadny gen nepfenaseji. VSechny dcery
postizenych muzl jsou vSak nositelkami genu a mohou onemocnéni prenést
do nasledujici generace.

Jak rychle Ize BMD diagnostikovat?

Je-li vrodingé muz, u kterého byla prokazana BMD, je mozné onemocnéni
identifikovat, nebo vylouéit v jakémkoliv véku u kazdého muzského ¢lena rodi-
ny pomoci krevnich testd. U vétSiny rodin, ne vSak u vSech, je také mozné
vyuzit metody prenatalni diagnostiky (umoZaujici diagnostikovat onemocnéni
u jeSté nenarozeného jedince). Jedna se v8ak o sloZitéjSi proces, a je nutné
vSe peclivé zvaZzit jesté pfed zahdjenim téhotenstvi.

Lze zjistit, zda jsou v rodiné zeny prenasecky?
Zda jsou zeny v rodiné pfenasSeckami chybného genu, je mozné zjistit, jsou-li k

dispozici vzorky krve od postizenych muzi a nékterych dalSich kli¢ovych Cle-
nd rodiny a je mozné je porovnat prostfednictvim analyzy DNA.
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Trebaze jednodussi krevni test na zvySenou hladinu kreatinkinazy je u mnoha
prenasecek pozitivni, mohou pfenasecstvi u zen (napf. u sestry postizeného
muze) vyloucit jediné testy DNA. V pfipadech, kdy nejsou k dispozici vzorky
krve od pfibuznych, je mozné riziko onemocnéni u syna potencialni pfenase¢-
ky urcit pouze statisticky.

Z anglického jazyka preloZila Jitka Kacirkova
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Charcot-Marie-Toothova choroba (CMT)
Co je choroba Charcot-Marie-Toothova (CMT)?

Choroba Charcot-Marie-Toothova je pojmenovana po tfech Iékafich, ktefi ji
jako prvni popsali v roce 1886. Vedle mnoha rdznych pojmenovani je dalSim
bézné pouzivanym nazvem hereditarni motorickd a senzoricka neuropatie
(HMSN). Tento termin odkazuje na dva zakladni rysy tohoto onemocnéni, a
to, ze jde o dédicné onemocnéni a postihuje motorické a senzorické periferni
nervy.

Nazev CMT choroba nebo HMSN neoznacuje jedinou chorobu, ale skupinu
dédi¢nych onemocnéni, jejichZz hlavnimi pfiznaky jsou slabost koncetinového
svalstva, ktera za€ina zpravidla na dolnich kongetinach (pozdéji vétSinou po-
stihuje i hornich koncetiny), atrofie svalstva a porucha citlivosti. Termin neuro-
patie odkazuje na skute¢nost, Ze se jedna o postizeni perifernich nervu.

CMT je také Casto oznaCovana jako peronealni svalova atrofie (PMA), nebot
atrofii byva zasazeno zejména bércové svalstvo.

U pacienta s CMT chorobou je dllezité presné urcit, o jakou formu CMT se
jedna. Toho Ize dosahnout peclivym klinickym vySetfenim, zkoumanim rodin-
né anamnézy, vySetfenim rychlosti nervového vedeni a genetickou analyzou
vzorku krve. Tento diagnosticky postup také slouzi k odli§eni CMT od neuro-
patii, jejichz pfi¢inou neni geneticka vada, coz je zejména dulezité pro osoby,
které nemaji pfibuzné s timto onemocnénim.

Razné typy CMT

Periferni nervy si Ize predstavit jako elektrické vedeni: nervova vlakna jsou
jako draty obalené izolanim materidlem (myelinem), ktera spojuji michu a
mozek (centralni nervovy systém) se svaly a kizi (periferni nervovou sousta-
vou) a v obou smérech zprostfedkovavaji vedeni informaci.

Pokud je myelinovy obal (myelinova pochva) poskozeny, vedeni nervovych
impulst je pomalej$i, nez je obvyklé. Pokud jsou poSkozena vlastni nervova
vlakna (neboli tzv. axony), je rychlost vedeni vzruchl normalni, ale jejich in-
tenzita je nizsi.

Tyto poruchy Ize odhalit pomoci kondukéni studie a jehlové elektromyografie
(EMG). Na podkladé téchto vySetfeni byly nejbéznéjsi formy CMT choroby
rozdéleny do dvou zakladnich skupin. U prvni skupiny onemocnéni (CMT 1)
dochazi prevazné k poskozeni myelinové pochvy, coz zplsobuje zpomaleni
vodivosti perifernich nerva. Tato forma onemocnéni je oznaCovana jako de-
myeliniza¢ni typ CMT. U druhé skupiny (CMT 2) jsou pfevazné poskozena
nervova vlakna, proto se tato forma oznacuje jako tzv. axonaini typ CMT.
Prestoze v poslednim desetileti doslo k vyraznému pokroku v identifikaci gen(
zodpovédnych za chorobu CMT, nejsou jesté zndmy vSechny geny spojené
s CMT.
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To znamena, ze elektrofyziologické vySetfeni stale zistava jednim z prvnich a
zasadnich krok( pfi ur€ovani diagnézy. Vyjimkou je pfipad, kdy je z rodinné
anamnézy patrné, ze se jedna o autozomalné dominantni onemocnéni (viz
nize), kdy se u nejbéznégjsi formy CMT (typ 1A) jako prvni provadi analyza
DNA z krve pacienta.

Pfestoze elektrofyziologickd vySetfeni obvykle umozniuji jednoznaéné rozlisit
CMT 1 (postizeni myelinu) od CMT 2 (postizeni axonu), existuji pfipady, kdy je
u pacienta zjisténa kombinovana porucha axonu i myelinu, a je obtizné stano-
vit pfesny typ. V téchto pfipadech se pouziva termin intermediarni typ CMT.
Az se v budoucnu podafi identifikovat vSechny zodpovédné geny, bude moz-
na i komplexnéjsi klasifikace CMT choroby. Vzhledem k pfedpokladu, Ze se
na vzniku onemocnéni podili velké mnozstvi gen(, zUstane elektrofyziologické
vySetfeni pravdépodobné i nadale dllezitym krokem v diagnostickém postupu.
Tézké formy CMT s nastupem v raném détstvi jsou v klinické praxi znamy jako
Dejerine Sottastv syndrom (DSD), nékdy také oznacovan jako HMSN typ Ill, a
CMT s rychlou progresi.

Dnes vime, Ze Dejerine Sottastiv syndrom (DSD) je obvykle spojen s poru-
chou gena, ktera zplsobuje CMT 1, a Ze ve vétsiné pfipadl je vysledkem
nova mutace v genu, coz vysvétluje, pro¢ onemocnénim nebyva postizen ani
jeden z rodi¢t. Dédi¢nost DSD a CHN muize byt autozomalné dominantni i
autozomalné recesivni.

Existuji také formy CMT, u kterych se vedle periferni neuropatie vyskytuji i
dalsi poruchy jako porucha zraku, ztrata sluchu, ochrnuti hlasivek nebo poru-
cha dychani.

Jak se CMT projevuje?

Prvni pfiznaky CMT se vétSinou objevuji mezi 5. az 15. rokem véku, nékdy se
obtize zalinaji projevovat az pozdéji, v nékterych pfipadech dokonce az ve
stfednim véku. Prvnim pfiznakem jsou obvykle mirné obtize pfi chazi zplso-
bené problémy se zvedanim nohou, coz mohou jako prvni zaznamenat rodice.
Mnoho pacientu, zvlasté s CMT typu 1, ma uz od utlého véku vysoce klenuta
chodidla (pes cavus), ktera zacinaji byt obzvlasté napadna v obdobi dospiva-
ni. U nékterych pacientl svalova slabost postihuje i horni koncetiny, obtize se
vSak obvykle objevuji az po 20. roce véku.

Pacienti mohou také zaznamenat poruchy citlivosti na chodidlech a rukou,
které vétSinou nezplsobuji vazné komplikace, ¢asté jsou studené nohy. Po-
kud je porucha iti zavazna, coz neni Casté, pacient se miize poranit, aniz by
o tom védél, mlize se spalit o horky Salek, Spatna obuv muze zpusobit otlaky a
viedy na chodidlech.

Bolest neni spole€nym znakem CMT, a pokud je pfitomna, je sekundarnim
projevem postizeni kloubl nebo svalu.
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U pacientll s CMT dochazi k vyraznému snizeni az vyhasnuti reflexi (napfr.
patelarni reflex — automatické vymrsténi nohy po uderu kladivkem do podko-
lenni jamky — bézné schazi).

U nékterych pacientll s CMT 1 je pfidruzen klidovy tfes rukou (tremor). Tato
kombinace je nékdy oznaCovana jako Roussy-Lévyho syndrom.

u pacient s ¢asnym nastupem pfiznakd onemocnéni.

Typy CMT, které se v rodiné pfenasi z generace na generaci (viz dominantni
dédi¢nost), obvykle pacienta neinvalidizuji a po skonceni obdobi ristu nedo-
chazi k vyrazné progresi. Lidé postizeni CMT chorobou zpravidla neztraci
schopnost samostatné chlze, i kdyz v pozdéjS§im véku néktefi mohou potre-
bovat hul nebo jiné pomucky usnadnujici chlzi.

Zavaznost a projevy onemocnéni se ¢asto vyrazné liSi i v ramci jedné rodiny a
10 — 20 % osob postizenych CMT nevykazuje zadné symptomy, pfestoze u
nich bylo onemocnéni elektrofyziologickym vySetfenim prokazano.

Jaka je dédi¢énost CMT?

Nejcastéjsi formy CMT se dédi zplsobem, ktery je oznacovan jako autozo-
malné dominantni (AD). Tento typ dédi¢nosti je nejCastéjSi u CMT 1 a CMT 2.
VSichni vzdy zdédime dvé kopie kazdého genu, jednu od své matky a jednu
od svého otce. V pfipadé autozomalné dominantni dédi¢nosti ma postizena
osoba jeden abnormaini gen a jeden normaini gen. Je-li jeden z rodi¢u posti-
Zeny, je u kazdého ditéte 50% pravdépodobnost, Ze zdédi vadny gen a s nim i
postizeni. Typ CMT choroby s autozomalné dominantni dédi¢nosti mlze po-
stihnout obé pohlavi.

Dédi¢nost CMT 1 a CMT 2 muze v nékterych pfipadech byt i autozomainé
recesivni (AR), coz znamena, ze potomek je onemocnénim postizen, jen po-
kud zdédi dvé vadné kopie pfislusného genu (na rozdil od AD dédi¢nosti, kdy
staCi jen jeden vadny gen). Oba rodiCe tedy musi byt "pfenaseci" vadného
genu, aniz by sami méli jakeékoli pfiznaky onemocnéni. Pravdépodobnost, ze
dité zdédi abnormalni gen od obou rodi€¢ll a bude postizené, je 25 %. Pravdé-
podobnost, Ze zdédi dva normalni geny a bude zdravé, je rovnéz 25 %.

50% pravdépodobnost plati pak pro pfipad, kdy zdédi abnormalni kopii genu
jen od jednoho rodi¢e a bude pfenadeem. Autozomalné recesivni typ one-
mocnéni postihuje muze i Zeny.

V nékterych rodinach je CMT zplsobena vadnym genem na chromozomu X
(jedna se o tzv. X-vazanou dédi¢nost), ktery je jednim z tzv. pohlavnich chro-
mozémd, které urCuji pohlavi ditéte (zeny jsou XX, muzi XY). Onemocnéni
tedy mohou zdédit jen synové od svych matek, které jsou pfenaseCkami. Pre-
naseCky byvaji zpravidla asymptomatické (bez pfiznakl) nebo jen s velmi
mirnymi pfiznaky. Kazdy z jejich synd ma 50% riziko, ze bude mit CMT a u
kazdé z dcer je 50% pravdépodobnost, ze bude pfenaseckou. Postizeni muzi
nemohou pfedat chybny gen svym synim.
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Stanoveni presného typu CMT a vySetfeni rodinnych pfislusnikd je velmi du-
lezité, nebot’ genetické poradenstvi zavisi na typu CMT a zplUsobu dédi¢nosti.
Vzhledem k tomu, Zze néktefi postizeni ¢lenové rodiny nemusi vykazovat zad-
né pfiznaky, byva nékdy nutné detailni vysetfeni.

Co je pri¢éinou CMT?

V poslednich deseti letech doSlo k vyznamnym pokrokim v identifikaci gen(
zodpovédnych za CMT. Dosud bylo identifikovano 16 gent a nejméné 8 loku-
su (umisténi na chromozomu, kde se kauzalni gen vyskytuje, ale nebyl jesté
identifikovan). Vétsina z identifikovanych genu je zodpovédna za CMT 1.
VétSina pacientll s demyelinizaénim typem CMT ma abnormalni gen na chro-
mozomu 17. Tento podtyp CMT je oznacovan jako CMT 1A a je dlsledkem
abnormity proteinu nachazejiciho se v myelinu, tzv. periferni myelinovy protein
22 (PMP-22). Geneticka abnormita tohoto genu nej¢astéji spociva v tom, ze
pacienti maji jednu kopii genu navic (celkem 3 kopie), protoze maiji navic kopii
malého useku chromozomu 17, ktery gen PMP-22 obsahuje. Ackoli se tato
geneticka abnormita, znama jako duplikace chromozomu 17, obvykle dédi
autozomalné dominantnim zplsobem, byla zjisténa i u nékolika osob, jejichz
rodiCe onemocnéni nemaji (jedna se tedy o novou mutaci). Vyskyt jiné abnor-
mity (mutace) genu PMP-22 je u pacientd s CMT 1A vzacny.

Podtyp 1A maji pfiblizné tfi ¢tvrtiny pacientd s CMT 1. Druhou nej¢astéjsi for-
mou CMT 1 je CMT 1X, ktera je zpusobena mutaci genu (ktery kéduje protein
connexin32) na X chromozému. V poslednich letech se tato forma CMT jiz
béZné diagnostikuje, nebot’ 1ékafi

vice pronikli do X-vazané dédi¢nosti. Tfetim, dobfe rozpoznatelnym podtypem
CMT 1 s AD dédi¢nosti je CMT 1B, jehoz pfi¢inou je mutace genu PO (myelin
protein zero) na chromozomu 1.

V nedavné dobé byly popsany mutace péti gena, které zpusobuji autozomalné
dominantni CMT 2. Na rozdil od CMT 1, v8ak nelze urit jeden gen, ktery by
byl zodpovédny za vétSinu onemocnéni typu CMT 2, proto je jesté nutné
zkoumat, jak ¢asto budou mutace téchto péti

genu pfi¢inou CMT 2.

Zajimavé je, Zze mutace genu PO (myelin proteinu zero), ktera obvykle zplso-
buje CMT 1B, mlze nékdy vést i k CMT 2. Pro¢ tomu tak je, zatim jesté neni
znamo.

Ohledné& CMT 1 a CMT 2 s autozomalné recesivni dédi€nosti (vyjma vzacnych
pfipadll DSD a CHN) byly rozpoznany mutace sedmi genu. VétSina z nich
byla popsana teprve nedavno, a je potfeba sledovat, jak ¢asto budou mutace
téchto genli zodpovédné za AR CMT 1 a AR CMT 2.

Pro pacienty s CMT je dullezité védét, jaké geny Ize v soucasné dobé testovat.
Testy na duplikaci chromozomu 17, ktera zpUsobuje vétSinu pfipadd CMT 1A,
jsou bézné dostupné ve vétsiné regionalnich genetickych laboratofi.

Snadno Ize také provést test na CMT 1X (connexin 32), mutace PMP-22
(CMT 1A) a PO (CMT1B a CMT 2). Testovani vSech ostatnich mutaci gent
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zodpovédnych za AD CMT 2, AR CMT 1 a AR CMT 2 zatim neni bézné k
dispozici, ale testovani jednotlivych geni muze byt k dispozici v ramci vyzku-
mu.

Obtize a management CMT

V soucCasné dobé zatim neexistuje IéCba, ktera by dokazala odstranit nebo
napravit geneticky defekt zodpovédny za CMT, tiebaze se této oblasti vénuje
mnoho védeckych pracovist.

Lécba, ktera je k dispozici, je zaméfena na zmirnéni obtizi, zpomaleni zhor$o-
vani hybnosti, prevenci rozvoje kontraktur a deformit. Jejim cilem je udrzet a
Zlepsit kvalitu Zivota pacientu.

Druhou, preventivni sou¢asti managementu CMT, je pfesna geneticka dia-
gnostika a genetické

poradenstvi. V této oblasti v poslednich letech doslo k rychlému vyvoji.

Jednim z nejc¢astéjSich problému, se kterymi se pacienti s CMT potykaji, je
vzhledem k vysoce klenutym nartdm obstaravani vhodné, dobfe padnouci
obuvi. Obuv musi poskytovat dostate€nou oporu pro oslabené svaly chodidel,
aby se omezilo zatéZovani predni &asti chodidla a paty. Ulevu poskytuiji i spe-
cialni ortopedické vlozky. V nékterych pripadech, kdy je oslabeni svall dolnich
koncetin vétsi, jsou uzitecné dlahy nebo ortézy, které brani pfepadavani cho-
didla pfi chuzi. Vzhledem k tomu, Ze se vyvijeji stale nové typy, je vhodné
konzultovat rizné moznosti s fyzioterapeutem. Déti a dospivajici s CMT by
méli idealné jednou roné navstivit klinického neurologa nebo ortopeda, aby
se v€as zabranilo vyvoji zavaznych problému nohou.

Vysokou klenbu chodidel Ize feSit ortopedickou operaéni Ié€bou, jejimzZ cilem
je bud chirurgicka korekce klenby a souvisejicich deformit prstl (kladivkové
prsty) nebo zpevnéni kosti na chodidlech.

Po operacnich zakrocich je velice dulezité co nejvice zkratit dobu travenou na
[Gzku, nebot pfilis dlouha doba bez pohybu €asto vede ke zhorSeni chlze.
Chirurgicky zakrok obvykle neni nutny u skoliézy, s vyjimkou velmi zavaznych
pripada.

ZvySenda péce o chodidla je nutna u osob se sniZzenou citlivosti chodidel. Za-
hrnuje peclivé myti a nasledné vysus$eni a pravidelnou kontrolu kuze, aby se
vCas zjistilo, zda nedochazi ke tvofeni malych viedl. Je dilezité se vzdy ujis-
tit, zda uvnitf bot nejsou kaminky a nerovnosti, které by mohly po$kodit kiZi.
Nedilnou soucasti managementu CMT choroby je pfesné genetické poraden-
stvi, které zahrnuje podrobné vysetfeni, v€etné krevnich a elektrodiagnostic-
kych testl blizkého pfibuzenstva. | pfes zna¢ny pokrok v porozuméni genetic-
kych pficin CMT zlstavaji elektrofyziologicka vySetfeni u vétSiny pacientd
prvnim a kliGovym nastrojem v ur€eni diagnézy. U déti s CMT 1A se abnormi-
ta vodivosti nervovych vilaken vyskytuje uz ve véku 5 let. Jakmile je u pacienta
stanovena diagnoza, Ize k ur€eni diagnézy u ostatnich postizenych ¢lenu ro-
diny pouZzit krevni testy.
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Pokud je ¢len rodiny s CMT bez pfiznakd nebo abnormalit vodivosti, je nékdy
potfeba provést geneticky test, ktery prozradi, zda je pravdépodobné, Ze se
onemocnéni u testované osoby projevi pozdéji v pribéhu zivota (tzv. predik-
tivni geneticky test).

Prediktivni geneticky test se obvykle neprovadi u nepostizenych déti, preferuje
se pockat az do jejich dospélosti, kdy budou moci sami rozhodnout, zda testo-
vani podstoupi.

Vyhodnoceni prediktivnino genetického testu midze byt obtizné u vzacnych
pfi¢in CMT, nebot chybi dostatek informaci o tom, zda pfitomnost vadného
genu vzdy znamena, Ze se u testované osoby onemocnéni rozvine.

Prediktivni testovani je potfeba projednat a zvazit individualné u kazdého pa-
cienta.

V nékterych rodinach je mozné pouzit krevni testy pro prenatalni diagnostiku,
kdy se analyzuje maly vzorek placenty, ktery se odebira kolem 10. tydne tého-
tenstvi. Pary, které tuto moznost zvazuji, by se mély informovat v centru Ié-
karské genetiky jesté pfed zahajenim té€hotenstvi.

Z anglického jazyka pfelozila Jitka Kacirkova

Foto: Hanka Kaderabkova
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ZDRAVI

Poruchy chovani u chlapcu se svalovou dystrofii Duchenne-
ova typu (DMD)

Uvod

Je znamo, Ze u nékterych chlapci se svalovou dystrofii Duchenneova typu
(DMD) se mohou projevovat poruchy chovani a uceni. V rliznych obdobich
Zivota maji na chlapce a jeho rodinu vliv rizné psychologické, fyzické a soci-
alni faktory (jako je napf. potfeba invalidniho voziku). To mGze nékdy vést
k problémdm v chovani a rodi¢e Casto hledaji radu a podporu. S poruchami
chovani mize byt také spojeno uzivani steroidt v [é¢bé DMD.

Pro rodice je nékdy obtizné zvladat chovani svého ditéte. Mize to byt spojeno
se skuteCnosti, ze se stale nesmifili s diagnézou svého ditéte a nedokazou
nové situaci pfizplsobit kazdodenni béh rodiny.

Tento informaéni material by mél rodi€¢m a pecujicim osobam poskytnout
nékolik jednoduchych strategii, jak efektivngji zvladat chovani svého ditéte,
neslouzi vSak jako nahrada odborné pomaoci.

Co jsou poruchy chovani?
Mohou se projevovat nasledovné:

e naladovost, Spatna nalada, odmitani spolupracovat

e mrzutost, zachvaty vzteku, kfik, kleni

o frustrace, hazeni pfedméty, biti, kousani

e doZadovani se, vynucovani, dokud nedosahnou svého

VSechny tyto typy chovani samy o sobé& nejsou neobvyklé, za problém jsou
povazovany pouze tehdy, kdyz jsou extrémni nebo neblaze zasahuji do rodin-
ného zivota.

Poruchy autistického spektra a ADHD

BézZzné se ma za to, Ze déti s poruchami chovani trpi urcitou formou autismu
nebo hyperaktivitou. Neni to v8ak vzdy pravda. VétSina déti s DMD neni autis-
ticka, avdak zda se, Ze ve srovnani s jejich vrstevniky je autismus u déti
terizovan snizenou schopnosti komunikovat s ostatnimi a opakujicimi se vzor-
ci chovani.

Autismus nelze vylécit, odbornici vS8ak mohou poskytnout strategie a techniky,
které jsou pro autistické déti pfinosem.
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U chlapcu s DMD se Casto také vyskytuje hyperaktivita s poruchou pozornosti
(ADHD - ,Attention Deficit Hyperactivity Disorders*). Tato porucha se projevu-
je pfedevSim nesoustfedénosti, nepozornosti, impulzivitou a hyperaktivitou.
Déti s ADHD mohou potfebovat pomoc Skolniho psychologa, specialniho pe-
dagoga, medikamentézni Ié€bu nebo behavioralni terapii.

Diagnoéza a rané détstvi

Rana détska léta pfinaseji rodi¢lim déti s DMD radost a potéSeni, nebot’ vidi,
jak se jejich dité rozviji a déla prvni kriiky. Casto to v8ak mliZe byt zastinéno
nedavno stanovenou diagnézou. Néktefi rodi€e mohou diagnézu v sobé zpo-
chybriovat, kdyz vidi, jak se jejich dité vyviji, nebo popiraji, ze je néco
v nepofadku. Neni to neobvyklé a pro nékteré rodice je to zplsob, jak se se
skute€nosti vyrovnavaji. V dobé, kdy je diagnéza DMD vyi&ena, mohou byt
rodiCe zvlasté citlivi a je dllezité, aby jim byly poskytnuty pfesné informace a
podpora.

Prvni mésice po oznameni diagnézy mohou byt rodi¢e pfehiceni spoustou
informaci od lékarl, zdravotnich sester, fyzioterapeutt, socialnich pracovniku
atd. Néktefi to vitaji a maji pocit, ze potfebu;ji jesté vétsi podporu.

Rodi¢e mohou mit zvySenou potfebu své dité chranit, Casto nejsou schopni s
nimi o jejich nemoci mluvit a nékdy ji pfed nimi dokonce taji. Vztahy v rodiné
mohou byt napjaté. Mohou se objevit pocity viny a obvifiovani vzhledem ke
skute€nosti, ze DMD je dédicné onemocnéni, ackoli je jasné, Ze za genetickou
pri¢inu onemocnéni zadny z rodi€¢l nemuze.

Toto obdobi mize byt t6Zké také pro sourozence, protoze postizenému ditéti
je vénovana zvySena pozornost. Mohou pocitovat vinu, Ze onemocnéni nepo-
stihlo i je, nebo zavidét pozornost a péci, kterou rodiCe jejich postizenému
sourozenci vénuji. Mize se rovnéz objevit obava, Ze onemocnéni ,chytnou®.
Je proto dulezité, aby sourozenci védéli, v éem onemocnéni jejich bratra spo-
¢iva, a necitili se odstréeni.

Diagnéza Casto byva stanovena v dobé, kdy jsou postizeni chlapci v utlém
véku a nemohou plné chapat, co se kolem nich dé&je. Kdyz v8ak vidi, ze je
jejich rodina smutna, mize je to zneklidnit.

Pro rodice je Casto obtiZné stanovit hranice, které by bé&zné uplatfiovali u ne-
postizeného ditéte, nebot kazdodenni béh rodiny je jiny, nebo citi zvySenou
potfebu své dité chranit a v disledku toho se snazi plnit kazdé jeho pfani. To
muze vést jesté k vétSimu zmatku a neklidu ditéte, coz se muze projevit zlosti
nebo vzdorovitym chovanim, jako jsou zachvaty vzteku.

Zvladani problémového chovani

Pokud se u vasSeho ditéte objevi poruchy chovani, neznamena to, ze jste
"$Spatnymi rodici".

Budte dusledni. Dejte svému ditéti jasné hranice a oekavani, na kterych jste
se dohodli se svym partnerem. Pokud se neshodnete a budete kazdy vyzado-

39



vat néco jiného, vyvolate ve svém ditéti pocit zmatku. To se pak muze naucit
Stvat jednoho rodic¢e proti druhému.

Pokud udéla néco dobie, hodné své dité chvalte. Casto chvalit zapominame.
Jasné (raznym "NE") dejte najevo, které chovani je nepfijatelné.

Davejte svému ditéti jasné instrukce. SpiSe nez fikat "chci, abys byl hodny",
vysvétlete, co konkrétné olekavate, napf. "rad bych, abys mi pomohl tim,
Ze..."

Déti mohou byt frustrované, pokud se jim néco nedafi. To ¢asto vede ke zlosti,
placi a zachvatim vzteku. Zkuste vypozorovat, které situace je frustruji, a
snazte se jim, pokud je to mozné, vyhnout. Pokud se vam to nedafi, pokuste
se najit zplUsoby, jak jejich frustraci zmirnit, napfiklad tim, ze jim s ur€itym
ukonem pomuzete (ne vSak udélate za né) pouzitim riiznych

pomucek, které jim ho usnadni zvladnout. Zachvaty vzteku zasadné pfichazeji
ve chvilich, kdy spéchate a jste ve stresu. Klasickym pfikladem je nakupovani
v supermarketu. Snazte se zachovat klid (snadnéji se fekne, nez udéla) a
nehledte na to, co si ostatni lidé mysli. Jakkoli se k situaci postavite, vzdy se
najde nékdo, kdo "bude kroutit hlavou", ale budou i lidé, ktefi budou mit po-
chopeni.

Existuje nékolik strategii, jak u ditéte zachvaty vzteku zvladat:

Nejdfive mlzete zkusit odvést jeho pozornost na néjaky jiny predmét zajmu,
nebo je vzit a odejit s nim na néjaké klidné misto. Néktefi lidé zastavaji nazor,
Ze by se dité mélo nechat vyvztekat, ignorovat je nebo odejit (neni snadné v
supermarketu!). Jini véfi, ze dité pomuze uklidnit, kdyZ je pevné obejmete.
(Mizete vSak take zjistit, Ze to jejich vzdor jesté umocriuje).

Pokud tyto strategie nezabiraji a chovani ditéte se stava nezvladatelnym, je
nejlepSi poodejit a vyCkat, az vztek odezni. Kdyz boufe ustane a dité se zcela
zklidni, promluvte si o tom, co se stalo. Pokud s tim za¢nete pfedasné, jesté
nez se dité zcela uklidni, mize to vyvolat dalSi vybuch vzteku.

Snazte se nedavat pfili§ mnoho instrukci najednou. Misto abyste fekli "jdi
nahoru, umyj se a pfines boty", davejte pokyny v mensSich davkach.

Dbejte na to, aby va$e instrukce byly jasné a srozumitelné.
Vedte své dité k poradku.

Nékterym rodi€im se ve snaze podpofit u ditéte dobré chovani osvédgily ta-
bulky, kam pomoci hvézdi€ek zaznamenavaji dobré a Spatné chovani.

Neberte hrubé a agresivni chovani osobné, hnév vaseho ditéte nemusi byt
namifen proti vam, muUze jen odrazet jejich Uzkost.

Dejte svému ditéti stejné mantinely jako jeho sourozenciim.
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Pamatujte, Zze vas syn je normalni chlapec, jako je kazdy jiny z jeho vrstevni-
kd.

Jak s détmi mluvit

Budte ke svému ditéti upfimni. Déti mohou byt v této dobé zmatené, protoze
nechapou, pro€ je jejich rodina smutna. Oteviené odpovédi na jejich otazky
jim pomuZou situaci porozumét a vysledkem muize byt zlepSeni chovani.

Je pravdépodobné, Ze vade dité bude klast tyto otazky v dobé, kdy to nejméné
Cekate.

Nepropadejte panice a budte upfimni.

Na otazku muzete odpovédét otazkou. (Tak ziskate ¢as, abyste si uvédomili,
na co presné se dité pta, a promysleli, co odpovite.)

Dité obvykle o¢ekava jednoduchou odpovéd. Mnozi rodi¢e se obavaji, Zze kdyz
se jejich dité zaCne ptat, budou mu muset podrobné vysvétlit diagnézu a pro-
gnozu. Tak to obvykle neni.

Odpovézte pfesné na to, na co se pta, s ohledem na jeho vék.

Otazky, které mladi chlapci mohou klast:

Pro¢ musim jit do nemocnice?

Co je se mnou?

Pro¢ nemuzu béhat tak rychle / daleko jako moji kamaradi?

Pro€ mam v nohou kfece?

Pro€ jsou maminka a tatinek tak smutni?

Priklad: Pro€ nedokézu béhat jako jini kluci?

Odpoveéd: ,Mas nemocné nohy“ nebo ,tvoje svaly jsou slabé“.

To ditéti pomUze pochopit, co se s nim déje.

Déti maji tendenci pfijimat informace vécné, aniz by byly traumatizované.
Rodi¢e se Casto ptaji: "Kdyz jim fekneme o jejich onemocnéni, jak se s tim
vyrovnaji?". Uvédomte si, ze vtomto véku se vas syn daleko vice zajima o
svou nejnovejSi hracku, pocitacovou hru apod. nez o to, jakou ma diagnézu.
Muze také pomoci, kdyz pouzijete pfiklad jiného ditéte ve Skole / Skolce, které
musi pouzivat inhalator nebo kvli o¢ni vadé nosi bryle apod.

Co nedoporucujeme

Rikat ditéti nepravdivé informace ve snaze, aby se citilo Iépe, jako napk. ,brzy
to bude lepsi“ nebo ,tato cvi€eni ti pomohou".

Neodpovidat viibec. Zadna odpovéd je sama o sob& odpovédi a muze vést k
tomu, Ze se dité uzavie a nebude mit odvahu zeptat se znovu. Pokud rodice
s ditétem nemluvi z ddvodu, Ze jsou sami jeSté pfiliS zranéni nebo chtéji své
dité chranit, pak je mozné, ze dité prestane mluvit, protoze nechce, aby jeho
rodi¢e byli smutni.
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Sebeuvédomovani

S pfibyvajicim vékem chlapci postupné ztraceji schopnost samostatné chlize /
mobilitu, coz mize vést k problémovému chovani. Vice si uvédomu;ji télesné
zmény, které u nich nastavaji, a mohou mit pocit, ze nad svym télem ztraci
kontrolu. V disledku toho se mohou pokouset ziskat kontrolu v jinych oblas-
tech svého Zivota a chovat se vzdorovité az agresivné.

Nékteré déti se mohou naudit, Ze kdyz budou urputni, dostanou, co chtgji. U
jinych déti mohou pocity uzkosti vést k popudlivému chovani a vzdoru. Mohou
ztracet sebevédomi a sebelctu, coz muze vést az k pocitim bezcennosti.

Strategie

Budte upfimni.

Podporujte v rodiné otevienou komunikaci.

Dlvéra je velmi dulezita. Dité potfebuje mit nékoho, na koho se muze obratit
se svymi obavami. Tzv. milosrdna lez ve snaze dité ochranit se mlze pozdéji,
az dité zjisti pravdu, obratit proti vam.

Pokuste se zjistit, jak se vase dité citi.

Zapojte své dité do rozhodovani ohledné jeho télesnych a socialnich potieb.
Poskytnéte mu vice informaci o jeho onemocnéni a udélejte si Cas na otazky.
Snazte se vést "normalni” rodinny Zivot.

Budte dlsledni a trvejte na stanovenych pravidlech, abyste svému ditéti dali
néjaké mantinely.

VSichni ¢lenové rodiny musi ditéti podavat shodné informace.

Pokuste se dit& pfipravit na télesné zmény dFive, neZ nastanou. Rekne-li na-
priklad, ,az budu vétsi, budu hrat fotbal“, mize byt vhodny okamzik mu vy-
svétlit, Zze jeho nohy nebudou asi tak

silné, ale ze najdete tym, ve kterém budou hrat chlapci, jako je on.

Steroidy

V poslednich letech pfibyva stale vice dikazu, Ze uzivani steroidl u chlapcl s
DMD miize pomoci zvysit svalovou silu, oddalit dobu, kdy chlapci usedaji na
invalidni vozik a zleps§it jejich dychani. V sou€asné dobé je to bé&zna 1écba, ale
jako u v8ech Iéku jsou tu i nezadouci Ucinky. Jednim z vedlejSich efektd, o
kterych néktefi rodice hovofi, jsou narastajici poruchy chovani.
Je pravdépodobné, Ze nékteré se zacaly projevovat, nez dité zadalo uZivat
steroidy, ale byly méné zavazné a napadné, a nebyly povazovany za problém.
Je nékolik moznosti, které mohou rodiCe vyzkousSet, pokud se domnivaji, ze
chovani jejich ditéte se stava nezvladatelnym.
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Zkuste podavat steroidy v noci
Snizeni davky

PreruSované uzivani steroid(
Preruste uzivani steroid(

e N

Trebaze zalezi na individualnim rozhodnuti rodi¢l, kterou z moznosti zvoli,
dlrazné doporucujeme, aby k Uplnému preruSeni uzivani steroidd pfistoupili
az tehdy, kdy vyzkousi vSechny pfedchozi moznosti, nebot steroidy maji pro-
kazany pfinos v 1é¢bé DMD.

Také durazné doporucujeme, abyste toto rozhodnuti ucinili po konzultaci
s lékafi, ktefi o vaseho syna pecuji, protoze steroidy nelze prestat uzivat na-
jednou, ale davky je nutné postupné snizovat.

Skola

Skola je nejen mistem, kde se déti vzdélavaji, ale i mistem, kde navazuji pra-
telské vztahy. Skola je b&Znou sougasti détstvi.

U nékterych chlapcli s DMD se objevuje tzv. ,kognitivni deficit, ktery vede
k porucham uceni. Néktefi chlapci maji potize se ¢tenim a verbalnimi doved-
nostmi, maji poruchy pozornosti. Casto jsou v&ak dobfi v mechanickém ugeni
(u€eni opakovanim) a maji dlouhodobou pamét.

Tyto poruchy u€eni nejsou progresivni a chlapci mohou ve Skole celkem dobfe
prospivat.

Pro mnoho rodi¢t mize byt obdobi, kdy jejich déti zacinaji chodit do Skoly,
emocionalné naro¢né. Byva to vétSinou poprvé, kdy je jejich dité mimo domov
a pfichazi do styku s jinymi lidmi bez ochrany svych rodi¢l. Pro rodice chlapci
s DMD mohou byt obavy znasobené.

Pocitejte s moznymi pfekazkami, jako je obtizny pfistup do Skoly, Sikana, pro-
blémy s toaletou, zaostavani ve Skole a postupna ztrata mobility. To vSe miize
u vaseho ditéte vést k snizenému sebevédomi, frustraci a hnévu, ktery se
projevuje poruchami chovani.

Co délat, kdyz vase dité za¢ne chodit do Skoly

Informujte Skolu o tom, Ze vase dité ma DMD.

Domluvte se s koordinatorem specialnich vzdélavacich potieb a feditelem
Skoly na zajisténi specialni pomoci a podpory, kterou vase dité bude potfebo-
vat.

V idealnim pfipadé by méla byt sepsana Zprava o zvlastnich vzdélavacich
potfebach, ktera je jednou za rok pfezkoumana.

Je dulezité, aby Skola o charakteru onemocnéni obdrzela co nejvice informaci.
PFfinosnou muze byt publikace Inkluzivni vzdélavani déti se svalovou dystrofii
a jinymi nervosvalovymi onemocnénimi (vydana organizaci Muscular Dystro-
phy Campaign), stejné jako konzultace se &leny odborného tymu, ktery o
chlapce pecuje.

43



Skola by méla brat ohled na fyzicka omezeni ditéte a skuteénost, Ze dit& mu-
Ze byt v odpolednich hodinach a ke konci tydne unavené.

Je potieba zvazit, jaké je prostifedi Skoly, popf. zajistit bezbariérovy pristup.
Pokud dité navstévuje béznou Skolu, je dulezité, aby se Ucastnilo také aktivit,
kde se mlize setkavat s jinymi zdravotné postizenymi détmi. To mlze pomoci
posilit jeho sebevédomi. Neustalé porovnavani se s chlapci bez postizeni a
pocit, Ze se jim nikdy nevyrovna, mize vést k frustraci, hnévu a mrzutosti.
Témito aktivitami miZe byt divadelni krouzek pro zdravotné postizené déti,
krouzek vypocCetni techniky, Sachovy klub, fotbal na vozicich, uméni, hudba.
Pokud se dité zapoji do ¢innosti, kde maji vSichni podobné fyzické schopnosti,
pomuze mu to prestat vnimat své télesné postizeni a soustfedit se na své
vnitini schopnosti a silné stranky. Posili to jeho sebevédomi a sebeulctu a
umozni navazovat pratelstvi a rozvijet socialni kontakty a dovednosti.

Budte pfipraveni na to, Ze se vas ostatni déti budou na onemocnéni vaseho
syna ptat. Mze byt uzitené domluvit se se Skolou, jak na jejich otazky odpo-
vidat a jaké informace poskytnout. Mé&jte na paméti, ze informace, které sdéli-
te ostatnim détem, se nakonec dostanou i k vaSemu synovi.

Pouzivani invalidniho voziku

Obdobi, kdy je jiz nutné zacit pouzivat invalidni vozik, mGze byt obtizné jak
pro rodiCe, tak i pro chlapce. Mlze to byt vnimano jako negativni milnik, bod,
kdy jiz dité neni schopno samostatné chuze, a aby si zachovalo mobilitu, musi
se spolehnout na invalidni vozik. PfestoZe vozik mlze ditéti, které se potyka
se snizenou pohyblivosti, poskytnout tlevu, maze to byt pravé v tomto obdobi,
kdy se jeho chovani stava problematickym.

Nez dité ziska invalidni vozik, je zavislé na druhych, aby mu pomohli uspokojit
jeho potfeby. Invalidni vozik mu nabizi urcitou davku nezavislosti. Neni neob-
vyklé, Ze déti zaCnou narazet vozikem do nabytku, pfedmétd, do lidi, ¢imz
vyjadfuji svlj hnév a frustraci. MGze to byt také vyjadfenim jejich osobnosti,
jako je sklon k roStactvi. Takové jednani muze byt nebezpecné, a rodiCe by
méli byt v tomto ohledu pfisni.

Pfechod na invalidni vozik je velmi viditelnym znamenim, Ze dité ma fyzické
potiZe, a rodina by se méla zajimat o to, jak se jejich dité citi a dat mu €as a
prostor, aby vyjadfilo svoji Uzkost a obavy.

Dospivani

Obavy z budoucnosti se mohou stupfiovat v obdobi dospivani, nebot’ chlapci
si ve stale vétsi mife zacCinaji uvédomovat progresivni povahu svého onemoc-
néni. Bézné problémy dospivani se tak Casto znasobuji. Chlapci prochazeji
normalnim obdobim puberty a mohou pocitovat frustraci, nebot se domnivaji,
Ze ji neprozivaji tak jako jini chlapci a Ze nemaji dostatek pfilezitosti.

Je to obdobi zmén a jako kazdy jiny teenager maji chlapci s DMD rostouci
potfebu rozhodovat o tom, co ji, s kym se pfateli, jaké oble€eni nosi apod.,
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potfebuji nové podnéty a soukromi. Zaroven se v8ak stavaji vice zavislymi na
pomoci druhé osoby, a vznika tak konflikt mezi tim, co si pfeji, a tim, co jsou
schopni sami udélat.

Je to také obdobi planovani budoucnosti, pfiprav na zkousky, zaméstnani a
samostatny Zivot.

Mozné pocity dospivajicich s DMD

Ztrata sebevédomi.

Pocit opusténosti, kdyz vidi, jak se jeho sourozenci osamostatfiuji.

Pocit, Ze jsou chranéni pfed budoucnosti a vnéjSim svétem. Pro rodi¢e byva
obtizné doprat svému ditéti nezavislost.

Omezené spoleCenské aktivity / pFilezitosti pro zdravotné postizenou mladez.
Pocity studu, nebot jejich postizeni je kvili nutnosti pouzivat invalidni vozik a
potfebé& pomoci pfi pécgi o svoji osobu, viditelnéjsi.

Obvinovani rodi€u a / nebo vztek na své sourozence.

Strategie

Vezméte na védomi, ze teenagefi potfebuji mit kontrolu nad ur€itymi vécmi,
stavaji se mladymi dospélymi. | va$ syn je normalni mlady muz, jen s tim roz-
dilem, Ze ma slabé svaly.

Mluvte s nimi oteviené o jejich zdravotnim stavu. Pokud se tomu budete vyhy-
bat, najdou si informace jinde, a vysledkem budou pocity izolovanosti. Zatajo-
vani informaci mize vést k Uzkosti a porucham chovani. Vase dité o svém
onemocnéni muze hovofit s ostatnimi, s jejich vrstevniky, prostfednictvim
internetu, nebo muaze zaslechnout rozhovor jinych lidi — a vyslechnuté infor-
mace nemusi byt nutné spravné. Mame zkuSenosti, Ze méné Skody zplsobi,
pokud svym détem na jejich otazky odpovite co nejupfimnéji. Jakmile se to
dostane ven, je to pro rodinu mnohem jednodussi.

Primérna délka Zzivota. Neexistuje jednoduchy a spravny zpusob, jak o této
skute€nosti mluvit. Povzbudili bychom vSak rodiny, aby svému ditéti fekly, ze
jejich nemoc zkracuje zivot. Déti mozna budou vyzadovat navstévu odborniki
bez pfitomnosti svych rodi¢t, aby s nimi mohly hovofit o problémech, o kte-
rych se svymi rodi¢i nemohou mluvit z obavy, Ze by je to mohlo zranit.

Shrnuti

Poruchy chovani se mohou objevit v kterékoli fazi, ale vétSinou se vyskytuji
v obdobich, kdy v zZivoté ditéte dochazi ke zménam. Napfiklad ztrata schop-
nosti béhat nebo chodit a nutnost pouzivat invalidni vozik mize mit velky vliv
na utvareni identity ditéte. Pamatujte, ze ne vSichni chlapci budou mit poruchy
chovani, a pokud se nékteré vyskytnou, neznamena to, ze budou pfetrvavat
po celou dobu jejich détstvi. Poruchy chovani nemusi byt znamkou toho, Ze
jste Spatnymi rodi€i. Mluvte o chovani vaseho syna s lidmi, ktefi jsou zapojeni
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do péce o néj, a pokud nepomahaji jednoduché strategie, vyhledejte odbornou
pomaoc.
Néktera obdobi budou tézka, ale prozijete i mnoho dobrého.
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Anestezie

Velké opatrnosti je tfeba, pokud se u osob se svalovou dystrofii a podobnymi
nervosvalovymi onemocnénimi planuje lokalni nebo celkova anestezie. Do-
konce i v pfipadé velmi mirné formy nervosvalového onemocnéni nebo pfi
vyskytu onemocnéni v rodinné anamnéze je nutné v dostateCném piedstihu
informovat anesteziologa, aby mohly byt provedeny testy a zajiSténa adekvat-
ni pooperacni péce.

Kdo by mél tuto pfiruc¢ku cist?

e Kazdy, kdo ma svalovou dystrofii nebo podobné onemocnéni, atoiv
pfipadé, kdy jsou jejich pfiznaky velmi mirné.

o Kazdy, kdo ma nebo mél pfibuzného s jednim z téchto onemocnéni.

o OSetfujici tym, ktery se podili na péc¢i o osobu s nervosvalovou poru-
chou v dobé operace nebo IéCby vyzadujici anestezii.

Anestezie, svalova dystrofie a jina nervosvalova onemocnéni

Nizka mira komplikaci a pocet umrti v disledku anestezie ukazuji, Ze jde o
velmi bezpeénou proceduru. Napomaha tomu dikladné porozuméni zdravot-
nimu stavu pacienta, peclivé posouzeni pred operacnim vykonem, znacny
pokrok v technickém vybaveni, zejména v monitorovani pacienta a jeho zivot-
nich funkci v pribéhu anestezie, a zajisténi pooperacni péce na oddélenich
intenzivni péce.

Mnoho z latek pouzivanych v anestezii plsobi jak na svaly, tak i na nervové
tkane.

U pacientll se svalovou dystrofii nebo podobnymi onemocnénimi mohou mit
tyto latky vétsi vliv. Nejvétsi obavy vyvolava otazka, jak anestetika pusobi na
svaly a na srdce, které je rovnéz sval. Deformity skeletu, jako je skoliéza (za-
kfiveni patefe), mohou také ovlivnit zpUsob, jakym pacient reaguje na aneste-
zii.

Anestetika a srdce

Lidé se svalovou dystrofii a podobnymi onemocnénimi mivaji nékdy souviseji-
ci srde¢ni onemocnéni. Byva jim bud kardiomyopatie, kdy srde¢ni sval nepra-
cuje efektivné, nebo porucha pfevodniho systému srdce (konduké&ni porucha
neboli porucha vedeni), kdy je naruSen pfenos elektrickych vzrucht v srdci.
Prchava (volatilni) anestetika, jako éter a halotan, sniZuji srdeéni frekvenci
a silu srde€niho stahu a mohou také zhorsit poruchu vedeni.

Uginky rGiznych tékavych anestetik se od sebe li§i, nékteré plsobi na srdce
vice, jiné méné. Pfed operaci je proto nutné, aby anesteziolog posoudil stav
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srdce. Hodnoceni zahrnuje uroven zatézZe, kterou srdce pacienta zvladne, a
elektrokardiogram. Nékdy je zapotfebi rozsahlejsi vysetieni.

Anestetika a dychani

Lékari rovnéz potfebuji védét, jak slabé jsou pacientovy svaly. Hodnoti uroven
télesné aktivity pacienta a v odebraném vzorku krve méfi hladinu svalového
enzymu kreatinkinaza. Jakakoliv latka, ktera ovliviiuje svaly, bude pusobit i na
svaly dychaci. Silna analgetika a sedativa pusobi na tyto svaly nepfimo, myo-
relaxancia maji vliv pfimy. Pacienti s nervosvalovymi poruchami jiz mohou mit
potize s dychanim, proto by se tyto latky mély pouZzivat s velkou opatrnosti, a
po operaci je nezbytné dychani pacienta dale monitorovat. Nejlepsi péci bez-
prostfedné po operaci zajistuji jednotky intenzivni pée. Dale mohou byt
ovlivnény i svaly pouzivané k polykani, coz je dalsi dlvod, pro¢ je kvalitni
pooperacni péce dulezita.

Svalova relaxancia (myorelaxancia)

Myorelaxancia by se méla pouzit jen v nezbytnych pfipadech, protoze u paci-
entd s nervosvalovym onemocnénim mohou mit v porovnani s jinymi pacienty
silngjSi a prodlouzeny ucinek. Je tfeba se vyhnout obzvlasté jednomu typu
myorelaxancii, tzv. suxametoniu. Suxametonium zpusobuje masivni uvolfio-
vani iontd drasliku ze svalovych tkani do krve, coz u zdravych pacientd obvyk-
le nema zavazné nezadouci U¢inky. AvSak u pacientl s nervosvalovym one-
mocnénim, u kterych bézné dochazi k uniku draslikovych iontd ze svald, mlze
dalSi zvySeni jejich koncentrace v krvi zplsobit poruchy srde¢niho rytmu.
Velmi dilezité je proto pfedoperalni vySetieni krve a kontrola hladiny drasliku.

Lokalni anestetika

Lokalni anestetikum pUsobi tak, Ze blokuje vznik a Sifeni vzruchd v nervovych
vlaknech, a tim vyvolava mistni znecitlivéni. Lokalni anestetika se pouzivaji
pro mnoho mensich chirurgickych zakrokd, jako je napf. Siti feznych ran, pro-
toze maji méné vedlejSich ucinka.

V pfipadé rozsahlejSich lokalnich anestezii, jako jsou spinalni nebo epiduraini,
je nutné peclivé pfedoperacéni vySetieni pacienta a jeho zdravotniho stavu.

Zmeény télesné teploty a predoperacni "hladovéni"
Pacienti s nervosvalovymi onemocnénimi hife snaseji zmény télesné teploty
nebo pfedoperacni hladovéni spojené s anestézii nebo operaénim zakrokem

nez ,zdravi“ pacienti. Tyto problémy Ize minimalizovat tim, Ze se pacient udr-
Zuje v teple a jsou mu podavany tekutiny pomoci kapénkovych infuzi.
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Maligni hypertermie a nervosvalova onemocnéni

Maligni hypertermie je dédi¢na porucha, ktera zplsobuje neCekané, nékdy
fatalni, reakce pacienta na néktera anestetika. Obecné se ma za to, Ze jediné
nervosvalové onemocnéni, s nimz je maligni hypertermie spojena, je Central
core disease, neni to v8ak vzdy pravda. Pacienti s Central core disease mo-
hou mit sklon k maligni hypertermii. Tu Ize odhalit pomoci svalové biopsie.

Dulezita upozornéni/doporuceni

e Pouziti anestezie u lidi s muskularni dystrofii a pfibuznymi onemoc-
nénimi by se neméla brat na lehkou vahu. Pacienti by méli o¢ekavat,
Ze pred operaCnim zakrokem bude jejich postizeni a aktualni zdravot-
ni stav dikladné posouzeny anesteziologem.

o Lékafi by méli provést prfedoperacni vySetfeni. Po zakroku by méla
byt zajisténa adekvatni pooperaéni péce, ktera se u pacientl
s nervosvalovym onemocnénim vétSinou liSi od bézné praxe.

e Pacienti s nervosvalovym onemocnénim musi o své diagnéze infor-
movat anesteziologa i v pfipadé, kdy jsou projevy onemocnéni mini-
malni nebo se neobjevuji viibec.

e Neékdy se u osob bez pfiznaku zjisti nervosvalova porucha az na za-
kladé neocekavanych komplikaci pfi anestezii. To se mulze stat
zejména u malych déti. Anesteziolog by mél byt proto upozornén i
v pfipadé vyskytu dédi€ného nervosvalového onemocnéni u rodin-
nych pfislusnikd.

o PoZadejte, aby byl anesteziolog obeznamen s vasi diagn6ézou pred
vas$i hospitalizaci. Pro pfipad neplanované hospitalizace muze byt uzi-
te€né nosit naramek nebo pfFivések s informaci o vasem onemocnéni.

o Poskytnéte oSetfujicimu tymu véetné anesteziologa informacni mate-
rial tykajici se vasi diagndzy a souvisejicich potreb.
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Preimplantacni geneticka diagnostika

Preimplantacni geneticka diagnostika (PGD) je vySetfovaci metoda, ktera
umoznuje zjistit nékteré genetické choroby jiz u zarodkd vzniklych pfi mimo-
télnim oplodnéni (IVF). Preimplantaéné se vysSetfuji zavazné choroby, které se
jiz v rodiné vyskytly a které maji vysokeé riziko opakovani. Pro PGD se mohou
rozhodnout i pary, u kterych bylo zjisténo skryté nosi¢stvi zmény (mutace)
stejného genu a vysoké riziko postizeni jejich potomka.

Pary, které uvazuji o PGD, nesouhlasi s prenatalni diagnostikou a pferusenim
téhotenstvi az pfi prikazu choroby u plodu. Preimplantaéné se vySetiuji také
choroby se zavaznymi projevy az v pozdéjSim véku bez poruch inteligence a
zjevnych vrozenych vad - tfeba mutace spojené s vysokym rizikem rakoviny
prsu.

PGD je vzdy spojena s mimotélnim oplodnénim. To znamena, ze vétSinou
normalné plodna Zena podstoupi hormonalni 1é¢bu, ktera zajisti dozrani vice
vajiCek. Ta jsou pak operativné vyjmuta a v laboratofi oplodnéna spermiemi
partnera. Takto vznikne vice zarodk(, které je mozno vySetfit a do délohy
matky vlozit jen zarodky zdravé.

Zarodek stary 3 dny se sklada z 6 - 10 podobnych, dosud nespecializovanych
bunék - blastomér. Kazda z nich v sobé nese kompletni genetickou informaci
nového jedince. Pomoci mikromanipulaénich technik je v tomto obdobi mozZno
ze zarodku vyjmout jednu nebo dvé blastoméry bez ovlivnéni jeho dalSiho
vyvoje. Vysledek genetického vySetfeni vyjmutych blastomér vétsinou plati pro
cely zarodek a umozni vybrat zarodky nepostizené sledovanou genetickou
chorobou.

obrazek: Odbér blastoméry biopsii tfidenniho embrya (6 - 10 bunék)

Preimplantacné Ize vysetfit i nékolik bunék obalu zarodku — trofoektodermu -
paty den vyvoje.

VySetfené zarodky je mozno zmrazit a vloZit do délohy pozdé&ji. Nové techniky
mrazeni (vitrifikace) maji vysokou uc€innost a umoznuji opakované pozdéjsi
pfenadeni pouze jednoho zarodku po co nejpfirozengjsi pfipravé délozni sliz-
nice.
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Pro koho je PGD uréena?

Techniky, které pouzivame, mohou byt pouZity pro vétSinu zavaznych gene-
tickych chorob s vysokym rizikem opakovani. Podminkou je jasny prukaz od-
povédné zmény (mutace) genu nebo chromozomu.

Pfikladem chorob, pro které PGD provadime, jsou autosomalné recesivné
dédicné cysticka fibrosa (CF) ¢&i spinalni muskularni atrofie (SMA) s rizikem
opakovani 25 %, autosomalné dominantné dédi¢na Huntingtonova choroba
(HD) s rizikem opakovani 50 % nebo na pohlavi vdzana Duchennova svalova
dystrofie (DMD) s 50 % rizikem postizeni chlapcu. To jsou pfiklady tzv. mono-
gennich chorob zplsobenych mutaci jednoho genu. Preimplantaéné vysSetfu-
jeme i dédiéné chromozomalni poruchy, kdy jsou postizeny celé skupiny genu
(chromozomalni translokace). V odlvodnénych pfipadech - napfiklad u star-
Sich matek v programu IVF - vySetfujeme pfitomnost nahodné vzniklych zmén
poétu chromozom(: napfiklad ztrojeni chromozomu ¢&. 21, které zpUsobuje
Downdv syndrom.

Moznost PGD a zpUsob jejiho provedeni je navrzen pfi genetické konzul-
taci.

PGD monogennich chorob je na naSem pracovisti provadéna tzv. nepfimou
neboli haplotypovou analyzou. Kazdy gen se v burice vyskytuje ve 2 formach
— alelach. Jedinec jednu alelu zdédi od otce a jednu od matky. Pomoci urci-
tych genovych markerd (znacek) odliSime tyto dvé alely (haplotypy) a sledu-
jeme, ktera alela obsahuje mutaci zpUsobujici onemocnéni. Haplotyp je moz-
no pfirovnat k ¢arovému kédu - jedna &ara v kédu pfedstavuje mutaci, ostatni
¢ary slouzi k pfesnému oznaceni celé alely. Podminkou pro tuto diagnostiku je
genetické vySetfeni obou partnert, ktefi PGD zadaji a pfimého pfibuzného s
geneticky potvrzenou chorobou. Vyfazena jsou embrya (zarodky), ktera nesou
alelu (u recesivné dédi¢nych onemocnéni alely) genu spole€nou (spole€nych)
s nemocnym pfibuznym (vétSinou rodi¢em &i sourozencem).

Pro vySetfeni chromozomalnich vad pouzivame metodu hybridizace fluo-
rescentné znacenych sond (FISH). Pfed PGD dédiénych chromozomalnich
vad provadime testy a vybér optimalnich FISH sond pro danou situaci a dany
par, pro hodnoceni po¢tu chromozom{l (screening aneuploidii - PGS) pouZzi-
vame standardni vySetfovaci sondy pro vSechna vySetieni.

Pfi preimplantaéni diagnostice nastava dvoji vybér: pfi prvnim vybéru vybira-
me ze vSech dostupnych zarodkl polovinu az % vhodnych na zakladé gene-
tického testu podle typu dédi¢nosti vysetfované choroby. Druhy vybér je ,pfi-
rodni“, kdy se z nam neznamych pfi€in nékteré zarodky prestanou vyvijet
nezavisle na vysledku genetického vysetfeni jesté pred vlozenim (transferem)
do délohy a nékteré z transferovanych zarodkd se neuhnizdi. Ztraty v tomto
druhém vybéru mohou byt az 50 % z dostupnych zarodkd.

MUDr. David Stejskal
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KULTURA

Ve zbrusu nové kulturni rubrice bychom vam radi postupné predstavovali
ukazky tvorby ¢lent a pratel nasi asociace — at uz to budou dila a dilka bas-
nicka, prozaicka, vytvarna, fotograficka i rukodélna. Existence téhle rubriky
vSak bude zaviset na tom, zda se mezi nami najdou tvlrci a kutilové ochotni jit
s kdzi na trh a podélit se o své zazitky a vytvory s nami ostatnimi. Proto pro-
sime vSechny, kdo se zabyvaji vytvaifenim ¢ehokoli, at' posilaji sva dilka ¢i
jejich fotografie postou nebo e-mailem na adresu redakce.

Prvni vlastovkou v tomhle Zpravodaji budou ukazky velikonoénich versi ost-
ravského télesné postizeného basnika Radima Tchorze:

Poezie vSemu navzdory

"Jmenuji se Radim Tchorz, je mi 41 let. Bydlim v USP v Hrabyni. Mdm progre-
sivni formu roztrousené sklerézy. Basni¢ky piSu asi 11 rokl. Hledal jsem v
tom unik ze samoty, ktera mé nahle potkala, kdyz se projevila nemoc a vSichni
kromé rodicli se na mé vykaslali. Ze zacatku jsem psal verSe pesimistické,
protoZze v nich byly mé pocity smutku a beznadéje. Ted se snazim presto
v8echno prenést a pisi pozitivnéji, optimisti¢téji. Doufam, ze se étenafum bu-
dou ukazky mych basni libit."

Beranek

Zdobi kazdy stul,

na ubruse kraslic.
Se zvoneckem na krku,

a vyraznych odi.

Zdobeny bilym cukrem,
s naladou svateéni...
NejlepSim druhem,
pro dny velikonogni.

Nevinna tvar beranka,
veselé paprsky slunce.
Pfichazi laska,
pfichazi Velikonoce.
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Holky na utéku

Pomlazka se podepiSe,

na tv(j kouzelny zadecek.

Laska nema breh,
obdobi jarnich lasek.

Roztava vSechen snih,
i ledové obrazky.
Holky spousti smich,
utika za krasou lasky.

Uték je jedina zbran,

vyhlidnutych holek.

Takové utéky znam,
hol€ici spolek.

Jarni viiné

V3echno se zelena,
laska kvete taky.
Holky ukazuji kolena,
stale v lasce zaky.

Rozevfené dlang,
pfirody i lasky.
VUné jara tahne,
za krasnymi obrazky.

Skute€nost vidis,
co dokéaze jaro.
Ptacky zpivat slysis,
dékujeme pfirodo.
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Foto: Frantisek szdsky — paintball na voziku

54




Kam bez bariér?

Na prelomu cervence a srpna leto$niho roku vyjde v nakladatelstvi CPress (soucast
spolecnosti Albatros Media) prvni kniha z planované edi¢ni fady Kam bez bariér. Prvni
titul této série cestovnich pravodcu pro vsechny cestovatele, zohledriujicich i specifické
potreby seniort, rodin s kocarky a predevsim turisti s télesnym postizenim, véetné
vozickaru, bude vénovan regionu Plzeriska a jeho autorem je PhDr. Miroslav Valina.
Knizku Kam bez bariér — Plzerisko si ¢tenafi budou mit moznost koupit prakticky ve
vSech knihkupectvich a na internetu, v eshopu na webovych strankach nakladatele
(www.albatrosmedia.cz).

Clovék se jako osoba se sniZzenou schopnosti pohybu rodi a jako osoba se
snizenou schopnosti pohybu umira. Néktefi z nas pak nasledkem urazu, ¢i nemoci
proziji s omezenou schopnosti pohybu i cely zZivot, nebo jeho €ast. V raném détstvi, ve
stafi a stejné tak v pfipadé zdravotniho postizeni je ovSem Clovék stale lidskou bytosti
a ma veSkeré predstavitelné lidské vlastnosti a potfeby, k nimz patfi mj. touha sdilet
zazitky se svymi blizkymi — a to v€etné zazitk(i cestovnich. Pravé téhle touze by rad
vySel v Ustrety cestovni privodce, svého druhu prvni v Ceské republice, ktery systema-
ticky zpracovava urcitou oblast (zde tedy Plzerisko) takovym zplsobem, aby ho pfi
svych cestach vyuZili vSichni turisté bez ohledu na vék a zdravotni stav.

Chci respektovat skute¢nost, ze omezeni schopnosti pohybu i schopnost toto
omezeni pfekonat ma individualni charakter a zavisi na mnoha faktorech (vlastni fyzic-
ka kondice, pocet a kondice doprovazejicich osob, finanéni moznosti, technické po-
mucky). Z toho davodu jsem nevytvofil soupis cild vhodnych napf. pro vozickare, ale
na zékladé osobnich zkuSenosti s realizovanim turistickych a sportovnich akci pro
zdravotné postizené jsem popsal jednotlivé cile a lokality tak, aby ¢tenafi ziskali dosta-
tek informaci, jez jim umozni, aby sami zvazili situaci a své moznosti a z vlastni vile se
rozhodli, zda — a jak — se v té Ci oné lokalité budou pohybovat, jaké akce a cile zde
navstivi a jak dlouho zde chtéji pobyvat.

Vzdy se tedy seznamite nejen s danym cilem, ale i s architektonickymi a pfFi-
rodnimi bariérami, na které u né& mizete narazit, s dopravnimi moznostmi a
se zazemim (bezbariérové obcerstveni, ubytovani, WC aj.), se kterym v blizkosti cile
muzete pocitat. Dllezita je téz vzdalenost cild do 50km od Plzné — od mista, kde je
toto zazemi stoprocentné k dispozici a odkud se (kdyz z jakéhokoli divodu zvoli tako-
vou variantu) muze kdokoli pohodiné a dustojné vypravit jen na jednodenni, nebo i
nékolikahodinovy vylet uvnitf daného okruhu. V ném se Plzen &tenafi predstavuje jako
moderni dynamicka, celé oblasti dominujici regionalni metropole — Evropské hlavni
mésto kultury 2015 — mésto se silnym ekonomickym potencialem, jenz mu umozniuje
poskytnout Sirokou nabidku sluzeb ob¢aniim a navstévnikiim, véetné obCanli a na-
vétévnikd handicapovanych.

Z PIzné vas pak kniha zavede severovychodnim smérem, udolim, kterému
dusi vdechla feka Berounka. Snad vam tu u€aruje atmosféra luk, lest a skal, pfivoz( a
chalup na bfezich, svét rybaru, trampu a vodaka, tajemstvi starych keltskych hradist a
zficenin hradu. V dalSi kapitole zavitate jihovychodné od horni Berounky, do lesnatych
kon&in Zbirozské a Brdské vrchoviny. Tady jsou nejvétSim méstem Rokycany, ale
navstivite i mésto Radnice, Myto, Spalené PofiCi a dalSi. Na své si tu pfijdou hlavné
milovnici lesnich toulek a historie i sou€asnosti vojenského femesla. Ve &tvrté kapitole
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se z brdskych les( vynofite jizné od Plzné, v kraiji, ktery ve srovnani s brdskymi buci-
nami pUsobi dojmem zahrady, nebo zameckého parku. Cesta vas povede mezi zdmi
klaSternimi, zameckymi i méstskymi a krajinou venkova pfes ChotéSov, PreStice a
Nepomuk do Starého Plzence — do mésta, jenz bylo Plzni dfiv nez Plzen. Pak zamifite
od Plzné na zapad. Otevie se vam kraj Stfibrska, Konstantinolazeriska a Nectinska —
syrova, lidmi opusténa zemé, odkud byli vyhnani nejprve jeji cesti a potom jeji némecti
obyvatelé, a ti, kdo pfisli po nich, teprve zacinaji umét navazovat na kofeny svych
predchidct. V posledni kapitole, se vydate do konéin severniho Plzeriska, kterym
baroko vtisklo podobu natolik, az se zda, jako by tu nejen domy, ale i krajina vznikala
v pfedstavach nejnapaditéjSiho z Ceskych baroknich architektd Jana BlaZeje Santiniho
a teprve pak se stala skutecnosti. Uvidite to v Manétiné, Marianské Tynici, Plasich a
v dalSich mistech cestou k jihu, k Boleveckym rybnikim na severnim okraji Plzné.
Tady skongi putovani Plzeriskem — par krok(l od mist, kde na lavce pfes Berounku
zacCinalo.

V knize najdou uzite¢né informace rodiny, které cestuji s ditétem, ¢&i détmi
v koc¢arku, a prfedevsim pak ¢tenafi z fad télesné postizenych a seniord, jejich organi-
zaci, lidi, ktefi k nim maji blizko (pfibuzni, pratelé), a samozrejmé také instituce, jez jim
poskytuji sluzby — nejen v oblasti cestovniho ruchu. Rad bych touto knihou zarover
upozornil na turistické, sportovni a dalSi aktivity lidi s omezenou schopnosti pohybu a
pfispél tim k jejich spole€enskému etablovani v pozici né€eho, co je vefejnosti vnima-
no jako aktivita bézna a obvykla. Dirazem na individualni pfistup k volbé tras a cild
samotnymi handicapovanymi turisty bych chtél kromé toho povzbudit a inspirovat i je
samotné.

Miroslav Valina
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Frantisek Ujezdsky: rekondiéni pobyt v Tfemosné
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SPOLECENSKA RUBRIKA

V obdobi od 1. 1. do 31. 3. 2012 oslavili Zivotni jubileum tito nasi ¢lenové.

45 |et — Parenica Milan, Prknova Radka

50 let — Gavorova Miluna, Landova Véra,
Dejl Vladimir

55 let — Vagnerova Jana, Baldik Zdenék

60 let — Fraj Vaclav, Koptarova Jarmila,
Baloga Vladimir

65 let — ProkSova Véra

70 let — Jizba Karel

75 let — Krellerova Katefina

85 let — FiSarova Milada

Blahopiejeme!

Dne 13. 1. oslavil 60. narozeniny pan Vaclav Fraj z Kladna. V$e nejlepsi, hod-
né zdravi a pevné nervy pfeji Suchoparci - R, M, KM a D.
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Vychazi ¢tvrtletné a je neprodejny
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Uzavérka pristiho Cisla 25. 6. 2012

Vzhledem k neposkytnuti dotace Ministerstvem zdravotnictvi bude dalsi vydani
zaviset na ziskani finanénich prostredku.

Adt

60






ELEKTRICKE

SKUTRY

Deluxe

baterie: 2x12V /50 Ah
vykon motoru: 700 W
odpruzeni viech kol
pramér kol: 29 ¢cm

cena je uvedena s DPH

Atraktivni design, maximalni komfort a bohata vybava za dostupnou cenu. Pfestanite o svobodé jen snit, s ndmi ji méte na dosah...

vice informaci naleznete na

maximalni rychlost: 15 km/h

Ini dojezd: 37,5 km
maximalni stoupavos!
baterie: 2x12V /50 Ah
vykon motoru: 700 W
odpruzeni viech kol
pramér kol: 32 cm

65 000 K&

cena je uvedena s DPH

www.odmapraha.cz

DMA Prahass. r. 0., Kunice 207, 251 63 Strancice, tel.: 323 610 610, fax: 323 664 335, email: dmapraha@dmapraha.cz

rychlost: 18 km/h

dojezd: 65 km
maximalnf stoupavost: 12°
baterie: 2x12 V/100 Ah
vykon motoru: 700 W
odpruzeni viech kol
primeér kola: 38 cm

85 000 K¢

cena je uvedena s DPH




