o¢ima pacienta

Tanec je pro meé urcitou
formou terapie

Mariana se narodila jako druhé dité
a svalovou atrofii ji diagnostikova-
li ve v&ku trf let. Onemocnéla tehdy
silnou chripkou, kterou provéazely vy-
soké horecky a febrilni krece. Kvali
zhorSenému stavu musela byt hos-
pitalizovana. Béhem pobytu v ne-
mocnici pak doslo k sekundarni in-
fekci - Mariana se nakazila zdpalem
plic od jiného pacienta. Lékari si pfi-
tom vsimli pomalejsiho motorického
vyvoje divky. Série testd odhalila, ze
za ,Iin&jsimi pohyby” se skryva spinal-
ni svalova atrofie (SMA), tedy vrozené
genetické onemocnéni, které postihu-
je svaly a postupné se zhorsuje. Jesté
pred par lety platilo, Ze SMA je nevylé-
¢itelnd nemoc, ktera pacientdm vyraz-
né zkracuje zivot. MdZe za ni mutace
genu, ktery kéduje takzvany survival
motor neuron protein. Ten je ddlezi-
ty pro prezivani motorickych neuro-
nd, jejichz dkolem je posilat signaly
z michy do svall. Svaly pak vinou své
necinnosti sldbnou a prestavaji pra-
covat. Onemocnéni mohou svym po-
tomkdm nevédomky predat lidé, kteri
jsou jeho prenaseci. Jestlize se setka-
ji dva prenaseci, existuje 25% pravdé-
podobnost, Ze se SMA u jejich ditéte
rozvine. V Ceské republice Zije zhru-
ba 400 lidi s touto diagnézou, prena-
Sec¢em je priblizné kazdy padesaty ¢lo-
vek v populaci.

WV prvni chvili to byl obrovsky Sok.
Dnes uz na nemoc existuje lécba,
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ktera dokaze zastavit jeji postup, ale
driv nic takového nebylo. Protoze
jsem vedla tane¢ni kurzy i pro han-
dicapované déti a v té dobé spolu-
pracovala s mistnim stacionarem,
dostala jsem nabidku nechévat tam
dceru pres tyden. To v3ak nepripada-
lo v Gvahu, chtéla jsem byt s ni, a tak
jsem ji brala vdude s sebou,” vysvétlu-
je Marie Vanéckova. Kdyz se Mariana
ve svych trech letech z t€zkého zéapa-
lu plic zotavila, vrétila se z nemocnice
domd. Na nohy se uz od té doby ne-
postavila a pohybovala se za pomo-
ci voziku.

Lécbha SMA

Od roku 2017 je v Ceské republice
k dispozici Ié¢ba SMA, kterda dokaze
postup nemoci zpomalit, nebo do-
konce zastavit. Od roku 2022 je proto
k dispozici novorozenecky screening,
jehoz ukolem je odhalit nemoc u no-
vorozenych déti. Mariana se viak na-
rodila v roce 2005, 1é¢bu zacala uzi-
vat jako teenager, ale i tak se podarilo
zastavit dalsi rozvoj nemoci. Hybnost,
kterou vinou ochablych svald ztratila,
se ale uz nevratila.

Protoze jeji maminka je tanecnice,
proZila své détstvi obklopena tancem.
Sama se pritom zapojila do rady vy-
stoupeni. ,Poprvé jsem byla s mamou
na podiu, kdyZ mi byly tfi roky. Tanec

Kdyz se Mariana (19) narodila, nic nenasvédcovalo tomu, zZe by se
u ni mélo projevit vazné neurologické onemocnént ,, Téhotenstul

s Mariankou bylo naprosto uzasné, citila jsem se skvele a v pohodé
Jjsem zvladala vést své tanecni kurzy az do Sestého mésice,”
priblizuje Marie Vanéckova prichod své dcery na svet.

je pro mé& dodnes urcitou formou te-
rapie. Kdyz jsem byla mala, vnima-
la jsem dospélé tanecnice jako prin-
cezny. A prala jsem si stdt se jednou
z nich. Naposledy jsem vystupova-
la té€sné pred covidem. Dnes spi$ po-
méaham v zakulisi, vénuji se hudebni
rezii nebo natdc¢im a stifhdm videa,
ktera pak slouzi jako propagace no-
vych kurz@,” dodava Mariana. Jeji po-
sledni video, které 1a8kéd na kurzy bra-
zilské brazuky, vid€lo na sociélni siti
Instagram uz 11 tisic lidi.

Mariana zije pouze se svoji ma-
minkou. Jeji rodina se rozpadla, uz
kdyz byla mala. Bratr je o nékolik let
starSi a ma jiz vlastni Zivot. Asistenci
ji tedy poskytuje hlavné maminka. Si-
tuaci jim komplikuje fakt, Ze ne vlastni
vinou prisly o vlastnickd prava k bytu
a jako podnéajemnice si nemohou by-
dlenf upravit tak, aby bylo bezbariéro-
vé. V soucasné dobé se Mariana po-
hybuje pomoci elektrického vozicku
a kvlli nemoci, kterd postupné oslabi-
la jeji svaly, potfebuje pomoci témér
se vsemi béznymi Ukony. ,O Marian-
ku se stardm vyhradné ja. Kdyz po-
tfebuju odejit do prace, vyuzivame
pomoc asistentek. Drive nam asistent-
ky pomahaly i v noci, to uz ted nejde,
je to pro nas finan¢né nednosné,” vy-
sv&€tluje Marie. Nocni péce vyZzaduje
prabézné polohovani pacientky. Ma-
riana i jejil maminka se proto pfibliz-
n¢ sedmkrét za noc budi, aby upravily
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Marianinu polohu. ,Na no¢ni polo-
hovani se musim vzdy UplIné probu-
dit, nenaspim proto moc ¢asu v kuse.
Kvali své nemoci potrebuji vice odpo-
¢inku. Brzké ranni vstavani je pro mé

z

opravdu néaroc¢né,” vysvétluje Mariana.

Operace

Na zé&kladni Skole méla problém kvali
své diagndze zapadnout do détské-
ho kolektivu. Casto pfichazela pozdé,
protoze méla tézkou noc a rano se
potrebovala dospat. Jiny den ji zase
nesly rano obout boty nebo ji ve skole
nékdo prebral vytah, a tak vznika-
ly dalsi pozdni prichody. Na viechno
potrebovala vice Casu a spoluzaci se
ji proto stranili. Kvili ochablym sva-
[m se ji v té dobé& navic zacala de-
formovat pater a utlacovala tak vnitr-
ni organy. Podstoupila proto zavazny
chirurgicky zakrok, pfi kterém [ékafi
k jeji pateri priSroubovali titanové vy-
ztuhy. Po operaci musela Ctyri mesi-
ce pouze lezet. Odpocivat, jist i umy-
vat se sméla pouze vleze. Skolidza je
velmi Castd komplikace, ktera dopro-
vazi pacienty se svalovou atrofii. Dlou-
hodobé sezeni a celkova nefunkcnost
svald ovliviiuji i svaly kolem patere. Ta
se pak kviili tomu borti a krouti. Reseni
predstavuji zpocatku rizné typy korze-
tovani. Rada pacientd viak postupné
dojde do stédia, kdy je nutna operace,
kterd zajisti stabilizaci patere. Skoliéza
muUZe byt pro pacienty bolestiva a dis-
komfortni. Hlavni problém vsak spoci-
va v tom, ze pfi skoliéze jsou utlacova-
ny veskeré vnitini organy, zejména pak
plice. Pacientlm tak hrozi dechové se-
Ihani, které drive bylo u déti se SMA
jednou z nejcastéjSich pricin umrti.

,Operace byla hodné narocné
a traumatizujici, Marianku si odvezli
na sal a rekli mi, at si zavolam za 11
hodin. To ¢ekani pro mé bylo strasné.
Predtim ji navic na rentgenu provadéli
tahovy snimek, aby zjistili, jak je pater
flexibilni. Pro Marianku to bylo tehdy
hodné bolestivé. Po operaci méla
pater seSitou od krku az po kostre.
Kazdy pohyb a kazdé prevlékani pro
ni predstavovaly zna¢nou bolest,” po-
pisuje nelehké obdobi maminka Marie
Vanéckova. Z narocného zdkroku se
Mariana nakonec zotavila. Bohuzel to
vSak nebyla posledni zdravotni kom-
plikace.

Foto: archiv Mariany Vanéckové
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Zdravotni komplikace

Kvali vdznym zdravotnim problémdm
musela nedavno prerusit své studium
na stiedni Skole. ,Vecler to zacalo jako
obycejna ryma, do rana se pridal pra-
duskovy kasel a za nékolik hodin jsem
se vezla vrtulnikem do brnénské fakult-
ni nemocnice. Plice mi tehdy fungova-
ly asi jen z 18 %. Uz potreti ve svém
zivoté jsem prodélavala silny zépal
plic. Tentokrat jsem skoncila na ARO
v umélém spanku a bojovala o Zivot,”
popisuje Mariana. Vazny zdravotni
stav, pri némz témer nemohla dychat,

se projevil i na psychice. Zacala trpét
Uzkostmi a musela uZivat antidepresi-
va. Lécba nakonec trvala asi pét mési-
cl. ,KdyzZ jsem se vratila do skoly, sna-
zila jsem se latku dohnat, ale vibec
mi to neslo. Citila jsem se kvali tomu
dost demotivovana a zaroven trap-
né. Skolu jsem proto nakonec pie-
rusila,” vypravi Mariana. Podnikatel-
skou stredni Skolu, kterou studovala,
si vybrala ani ne tak z lasky k oboru,
jako spi$ z nutnosti. Jejim dlouhodo-
bym snem bylo stat se kriminalist-
kou, a tak si ke svému studiu zvolila
Stredni odbornou $kolu ochrany osob

a majetku. ProtoZe nedilnou soucas-
ti zavérecné zkousky je maturita z bo-
jového umeéni, musela se svého snu
vzdat a na posledni chvili zvolit alter-
nativu. ,Podnikatelskou Skolu jsem
zvlddala docela dobre, hlavné pokud
$lo o humanitni predméty. Ty ekono-
mické byly horsi,” vzpomina Mariana.

Nasla sama sebe
Obor, kterym se zabyva ted, je nutri¢ni

poradenstvi. K tématu zdravého stra-
vovani se dostala diky své mamince,

Proé je 7. zari dnem Duchennovy muskuliarni dystrofie?

Gen pro dystrofin, jehoz mutace je pricinou Duchennovy muskularni dystrofie, ma celkem 79 exont, cozZ z né€j ¢ini

nejvétsi gen v lidském genomu. Proto se kazdy rok 7. zari prfipomina toto vzacné onemocnéni.

Duchennova muskularni dystrofie (DMD) je nejcastéjsi
geneticky podminé€nou svalovou dystrofii détského veku.
Chorobu poprvé popsal anglicky lékar Edward Meryon
v roce 1852 a podrobnéji pak francouzsky neurolog Guil-
laume Benjamin Amand Duchenne v roce 1868.

Tato nemoc postihuje priblizné jednoho z 3 600-6 000
%ivé narozenych chlapct. V Ceské republice se kazdym
rokem rodi zhruba 10 chlapcti s DMD, celkem Zije v Cesku
miniméalné 300 pacientl s DMD, u nichz byva postizeni
diagnostikovano ve véku kolem tretiho roku.

Patofyziologie DMD

Jedna se o onemocnéni vazané na chromozom X, to zna-
mena, ze postihuje chlapce a Zeny jsou prenaseckami.
Pacientdim s DMD zcela chybi dystrofin - presnéji dys-
trofinovy glykoproteinovy komplex na internim povrchu
membrany myocytu, ktery je nezbytny pro udrzeni stabi-
lity membrany myocytu.

Dystrofinovy protein jako souc¢ast DGC komplexu je pro-
duktem dystrofinového genu, ktery predstavuje nejveétsi gen
lidského genomu, zaujima zhruba 2,4 Mb, tedy asi 1 % chro-
mozomu X (lokus Xp21.2). Gen se sklada ze 79 exond,
tyto kédujici sekvence zahrnuji pouze 0,6 % genu, zbytek
(99,4 %) tvori velké introny - neprepisujici se oblasti. Pro
svou velikost je nachylny ke spontdnnim mutacim, které
tvori az 30 % vsech mutaci. Razné typy mutaci zpUsobuiji
syntézu defektniho nebo zcela nefunkéniho proteinu.

Porucha tvorby dystrofinu vede k pomalu progreduji-
ci svalové slabosti s maximem postizeni v oblasti pletenct
dolnich koncetin, pozd¢€ji i hornich koncetin v kombinaci
s postizenim srdce. Chlapci se narodi bez jakychkoli pri-
znakd, ty nastupuji plizivé, priblizné od dvou let, zpocat-
ku jako potize s chilzi, ale po ¢ase se symptomy stupnuiji
az k naprosté invalidité s poruchami dychani. Intelekt nenfi
primarné postizen, ale mohou se vyskytovat vyrazné po-
ruchy reci ¢i komunikace, neztraci se ale vizualni vnimani
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¢i manudlni dovednosti. Primérny vek se diky komplex-
ni poskytované péci stale prodluzuje, nicméné jedna se
o zivot zkracujici onemocnéni. Primérny vék doziti se
udavé kolem 35 let.

Terapie DMD s nadéji

Kauzalni 1é¢ba neni dostupna. Jednim z dlvodd, proc ne-
existuje genova terapie, je prave velikost genu, ktera je pre-
kazkou prenosu pomoci virového vektoru. Jistou nadéji je
delandistrogen moxeparvovec-rokl (Elevidys) - gen pro
mikrodystrofin, tedy pro zkracenou, ale funkéni verzi dys-
trofinu. Elevidys byl schvalen FDA v roce 2023, EMA vsak
vydala negativni stanovisko pro nejisté pozitivni a mozné
nezadouci Ucinky.

Ke zpomaleni progrese se jiz delsi dobu pouzivaji korti-
koidy. V roce 2024 schvalila EMA novy disociativni steroid-
ni pripravek vamorolon (Agamree) s oddélenymi protiza-
nétlivymi Gcinky od nezadoucich systémovych. V poloviné
roku 2025 EMA podminéné schvalila dalsi IéCivy pripravek
- givinostat (Duvyzat) - inhibitor histonové deacetylazy,
ktery zlepSuje regeneraci myocytu.

Jiz na podzim letosniho roku by mélo byt jasné, kte-
rym pacientdim s DMD budou tyto nové terapie hrazeny
ze zdravotniho pojisténi v CR.

Pozice a vyznam pecujicich

Pacientské organizace zdlraznuji, ze rodina a nejblizsi
okoli jsou skute¢nym srdcem péce o nemocné s DMD.
Tlak na pecovatele je obrovsky a progresivni vyvoj nemo-
ci neustale zvySuje naro¢nost péce a klade na pecujici mi-
moréadné naroky - fyzické, psychické i socialni. Spolecnost
vSak tuto zatéz casto nevidi. Proto PARENT PROJECT upo-
zorfiuje nejen na prinosy péce o pacienty, ale i na dopady
poskytované péce na zdravi samotnych pecujicich. Téma
rodiny se tak stalo hlavnim mottem letosniho Svétového
dne povédomi o Duchennové svalové dystrofii. mig



Foto: archiv Mariany Vanéékové

ktera dlouhd léta Fesila problémy se
Zaludkem a pozdé¢ji i nadvahu. ,Jsem
zvykla se denné¢ nékolik hodin hybat,
protoze vedu tanecni lekce. V dobé
covidu to vSak nebylo mozné. Naraz
jsem z 62 kilo pribrala na 85, coz byla
obrovska zména. Zaroven s tim se mi
vratily drivéjsi Zaludecni problémy.
Kazdy trenér nebo nutri¢ni poradce,
se kterym jsem mluvila, mi rikal, ze za-
kladem pro to, abych zhubla, je kvalit-
ni spanek. Jenze ten j& kvlli no¢nimu
polohovani Marianky nemam,” fika
Marie. Nahodou pak narazila na rese-
ni a sama se zacala zajimat o to, co by
méla obsahovat jeji strava, aby se ci-
tila nasycena a jejimu té€lu pritom nic
nechybélo. Své konzultace Mariana
zatim poskytla nékolika prateldm, kte-
rym pomohla shodit prebytecna kila.
Réada by se v tomto oboru dél rozvijela
a pomahala tak jak lidem na vozi¢ku,

tak také tém zdravym. ,Ja sama jsem
driv jedla hodné nezdravé. Misto vyzi-
vové hodnotné snidané jsem si ¢asto

dala susenky nebo ¢okoladu. To uz ted

ned€lam a mam vzdycky velkou ra-
dost, kdyz se mi podari pomoci néko-
mu k jeho vysnéné véze,” vypravi Ma-
riana. Aby ona sama byla fit, pouZziva
kazdy den kaslaci asistent - specialni
pomucku, kterd ji pomahéa roztahovat
plice. Vice o svych planech prozradi-
la také v podcastu neSMAzatelni, ktery
vznikl jako podpora pacientd s dia-
gndézou SMA a je uréen viem, ktefi se
chtéji dozveédét vice o lidech s toto ne-
moci. Dava nahlédnout do Zivota pa-
cientd v osobni roviné a bori nékteré
zazité myty. Hosté podcastu v otevre-
nych rozhovorech mluvi o vychoveé déti
s nemocnym partnerem nebo o tom,
jak v partnerském vztahu, kde je zdra-
vy Cloveék castecné v roli pecovatele,

Na benefi¢ni show Bellydance night 2014 si
Mariana zatanc¢ila spole¢né se svoji maminkou

nevyhoret. Jiné dily zase hledaji odpo-
véd na otazky, jaké je to vyristat vedle
sourozence se SMA, co prozivaji rodi-
¢e, kdyz se jim narodi takto nemoc-
né dité, nebo jak lze navzdory t&€zké
diagnéze Uspésné budovat kariéru.
Hlavnim cilem projektu je pomoci pa-
cientdim se SMA citit se ve spolec¢nos-
ti 1épe. ,Myslim, ze kdyby mél kazdy
Cloveék s handicapem domek u more,
jeho stav by se urcité zlepsil,” pre-
mysli Mariana o tom, co by podle ni
lidem se SMA usnadnilo zivot. ,Kdyz
jsme ted byli na dovolené v Italii, na
tane¢nim veceru mé vyzval mistni ta-
nec¢nik k tanci. Mdj handicap vibec
neresil. Pri tom jsem si uvédomila, jak
by bylo skvélé, kdyby na nas ostatni
prestali koukat jako na mimozemsta-
ny a obcas se tfeba nestydéli zeptat
se, jestli nepotrebujeme pomoc,” fika
Mariana.
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