Pompeho choroba - aktualni stav v Ceskeé republice
Informovanost odborné populace o neuromuskularnich chorobach

Marta Zufankova

Bakalafska prace i Univerzita Tomase Bati ve Zliné
2014 Fakulta humanitnich studii




Univerzita Tomase Bati ve Zliné
Fakulta humanitnich studii

Ustav zdravotnickych véd
akademicky rok: 2013/2014

ZADANI BAKALARSKE PRACE

(PROJEKTU, UMELECKEHO DiLA, UMELECKEHO VYKONU)

Jméno a piijmeni: Marta Zufankova

Osobni ¢islo: H11622

Studijni program:  B5341 Osetiovatelstvi

Studijni obor: Vseobecna sestra

Forma studia: kombinovana

Téma préce: Pompeho choroba - aktualni stav v Ceské republice.

Informovanost odborné populace o
neuromuskularnich chorobach

Zasady pro vypracovani:

Studium odborné literatury.

Vymezeni pojmi, za¢lenéni Pompeho choroby mezi metabolické myopatie.

Zpracovani patofyziologie, diagnostiky, [é€by Pompeho choroby.

Zpracovani piehledu aktualni situace u pacientii s Pompeho chorobou v Ceské republice.
Pfiprava metodiky priizkumné ¢asti.

Realizace priizkumu pomoci dotaznikového setfeni.

Zpracovani, vyhodnoceni a interpretace ziskanych dat.

Prezentace vysledki setfeni.



Rozsah bakalaiské prace:
Rozsah pfiloh:

Forma zpracovani bakalarské prace:

Seznam odborné literatury:

tisténa/elektronicka

BEDNARIK, Josef a kol. Klinicka neurologie. Cast specialni Il. Vyd. 1. Praha: Triton, 2010.

ISBN 978-80-7387-389-9.

CUPLER, Edward J, a kol. Doporuéeni konsensus lé¢by pro pozdni formu Pompeho
nemoci. Svaly a nervy. 2012, roé. 45, no.3. ISSN 0148-639X.

FERNANDES, John, Jean Marie SAUDUBRAY a John H. WALTER. Diagnostika a lécba
dédiénych metabolickych poruch vyd. Praha: Triton, 2008. ISBN 978-80-7387-096-6.
HOFFMANN, Georg Friedrich et al. Dédiéné metabolické poruchy. Vyd. 1. eské. Praha:

Grada, 2006. ISBN 80-247-0831-0.

VOHANKA, Stanislav. Pompeho choroba. Medicina po promoci, 2011, ro¢. 12, €. 5,

s.480-84. ISSN 1212 -9445.

Vedouci bakalarské préce:

Datum zadani bakalarské prace:

Termin odevzdéni bakaléiské prace:

Ve Zliné dne 15. ledna 2014

G T (s
dleie: g Aneaica Rerigsl oy, Pl \
dékanka »

MUDr. Olesja Parmova

15. ledna 2014
23. kvétna 2014

LS &, ‘ ////)/”\/447”77
., Mgr. Zlatica Dorkova, Ph.D.
4 reditelka tistavu



PROHLASEN{ AUTORA BAKALARSKE PRACE

Beru na védomi, Ze

e odevzdinim bakaléiské price souhlasim se zvefejn&nim své prace podle zdkona &.
111/1998 Sb. o vysokych kolach a o zm&n& a doplnéni dalfich zakonii (zékon o
vysokych Skolach), ve znéni pozd&jsich pravnich pfedpisii, bez ohledu na vysledek
obhajoby ?;

e beru na védomi, Ze bakalafskd prace bude uloZena v elektronické podobg
v univerzitnim informa¢nim systému dostupna k nahlédnuti;

e na moji bakaldiskou préci se plné vztahuje zdkon &. 121/2000 Sb. o pravu autorském,
o pravech souvisejicich s pravem autorskym a o zmén& n&kterych zakond (autorsky
zakon) ve znéni pozdgjsich pravnich predpist, zejm. § 35 odst. 3 7;

o podle § 60 ¥ odst. 1 autorského zdkona mé UTB ve Zlin& pravo na uzavieni licenén{
smlouvy o uziti kolniho dila v rozsahu § 12 odst. 4 autorského zékona;

o podle § 60 ¥ odst. 2 a 3 mohu it své dilo — bakald¥skou préaci - nebo poskytnout
licenci k jejimu vyuZiti jen s pfedchozim pisemnym souhlasem Univerzity Tomase
Bati ve Zling, kterd je opravnéna v takovém pfipadé ode mne poZadovat priméreny
pispévek na uhradu nékladf, které byly Univerzitou TomaSe Bati ve Zlin& na
vytvofeni dila vynaloZeny (aZ do jejich skute€né vyse);

e pokud bylo k vypracovani bakalafské prace vyuZito softwaru poskytnutého
Univerzitou TomaSe Bati ve Zling nebo jinymi subjekty pouze ke studijnim a
vyzkumnym G&elim (tj. k nekomerénimu vyuZiti), nelze vysledky bakalaiské prace
vyuzit ke komerénim éeliim.

Prohlasuji, ze
o elektronicka a tisténd verze bakala¥ské prace jsou totozné;
e na bakaldiské préci jsem pracoval samostatn& a pouZzitou literaturu jsem citoval.
V piipad€ publikace vysledkii budu uveden jako spoluautor.

C 7
Ve Zling ....[4 2 4 ¥ & ;%rf%'?

Zakon ¢. . 0 vysokych Skolach a o zméné a dopln ch zakont: (zakon 0 Vysokyci ich), ve znéni pozdejSich pravhic)
predpisi, § 47b Zverejiiovani zévérecnych praci:
(1) Vysokd skola nevydélecné zveiejiuje di. , diple ¢, bakaldf'ské a rigordzni prace, u kterych probéhla obhajoba, véetné posudkit

oponentit a vysledku obhajoby prostrednictvim databdze kvalifikacnich praci, kterou spravuje. Zpiisob zverejnéni stanovi vnitini predpis
vysoké Skoly.



(2) Di Cnt, dipl ¢, bakaldrské a rigorézni prace odevzdané uchazecem k obhajobé must byt téZ nejméné pét pracovnich dnit pred
kondnim obhajoby zverejnény k nahlizeni verejnosti v misté urceném vnitinim predpisem vysoké Skoly nebo neni-li tak uréeno, v misté
pracovisté vysoké skoly, kde se ma konat obhajoba préce. Kazdy si miiZe ze zverejnéné prdce poFizovat na své ndklady vypisy, opisy nebo
rozmnoZeniny.

(3) Plati, Ze odevzddnim préce autor souhlast se zvefejnénim své prace podle tohoto zdkona, bez ohledu na vysledek obhajoby.

2) zdkon ¢. 121/2000 Sb. o pravu kém, o pravech isejicich s pravem autorskym a o zméné nékterych zdkonit (autorsky zékon) ve
znéni pozdéjsich pravnich predpist, § 35 odst. 3:
(3) Do prava autorského také nezasahuje Skola nebo Skolské ¢i vzdélavact zafizent, uije-li nikoli za ticelem primého nebo nepfimého

7 okl
P

nebo obchodniho prospéchu kvyuce nebo k viasti potiebé dilo vytvorené Zikem nebo studentem ke spinéni skolnich nebo
studijnich povinnosti vypljvajicich z jeho pravniho vztahu ke Skole nebo skolskému ¢ vzdélavaciho zarizeni (Skolni dilo).

3) zdkon & 121/2000 Sb. o prévu rském, o pravech isejicich s pravem kym a o zméné nékterych zdkonit (autorsky zékon) ve
znéni pozdéjsich pravnich predpisi, § 60 Skolni dilo:

(1) Skola nebo skolské i vzdélavaci zarizeni maji za obvyklych podminek prévo na uzavrent licenéni smlowvy o uZiti Skolntho dila (§ 35 odst.

3). Odpira-li autor takového dila udélit svoleni bez vazného ditvodu, mohou se tyto osoby domdhat nahrazeni chybéjictho projevu jeho vide u
soudu. Ustanoveni § 35 odst. 3 zilstévd nedotéeno.

(2) Neni-li sjedndno jinak, nnize autor skoliho dila své dilo uzit éi poskytnout jinému licenci, neni-li to v rozporu s opravnénymi zdjmy skoly
nebo Skolského ¢i vzdélavaciho zafizent.

(3) Skola nebo skolské ¢i vzdéldvaci zarlzent jsou opravnény pozadovat, aby jim autor skolniho dila z vydelku jim dosaZeného v souvislosti

s uzitim dila ¢i poskytnutim licence podle odstavce 2 pFimérené prispél na ithradu ndkladi, které na vytvorent dila vynalozily, a to podle
okolnosti az do jejich skutecné vyse; pritom se prihlédne k vysi vydélku dosazeného Skolou nebo Skolskym ¢i vzdélévacim zarizenim z uziti
Skolniho dila podle odstavce 1.



ABSTRAKT

Tato bakalafskd prace je zaméfena na Pompeho chorobu. Price je rozdélena na c¢ast

teoretickou a ¢ast praktickou.

Teoreticka cast se zabyva definici Pompeho choroby, pti¢inou, klinickymi projevy,
diagnostikou, 1écbou a progndézou nemoci. V teoretické ¢asti je uveden aktualni stav
vyskytu Pompeho choroby v Ceské republice a vysledky projektu —screeningového

vysetieni nemoci.

Prakticka ¢ast prace je zaméfena na zjiSténi informovanosti odborné vetejnosti o svalovych

chorobach pomoci dotaznikového Setfeni.

Kli¢ovéa slova: Pompeho choroba, metabolickd onemocnéni, alfa-glukosiddza, suché kapka

krve, enzymaticka substitucni terapie, Myozyme



ABSTRACT

This bachelor's thesis is focused on Pompe disease. The thesis is divided into a theoretical

part and a practical part.

The theoretical part deals with the definition of Pompe disease, the cause of the clinical
manifestations, diagnosis, treatment and prognosis of the disease. The theoretical part
states the current status of Pompe disease incidence in the Czech Republic and the project

results of screening examinations of the disease.

The practical part of the thesis focuses on finding out the degree of medical professionals’

awareness on muscle diseases using a questionnaire survey.

Keywords: Pompe disease, a metabolic myopathy, alpha-glucosidase, dry blood spot,

enzyme replacement therapy, Myozyme
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UvVOoD

., Lékari predepisuji léky, o nichz toho malo vedi — proti nemocim, o nichz védi jesté min —

lidem, o jejichz stavu nevédi vitbec nic.

\oltaire (1694-1778)

Béhem své dlouholeté praxe zdravotni sestry na neurologickém oddé€leni, oddé€lenich
intenzivni péce a anesteziologicko-resuscitacnim oddéleni (ARO) Uherskohradist'ské
nemocnice, a.s. (UHN) se casto setkdvam s pacienty, kterym byla stanovena vazna
neurologicka diagnoza. Ne vzdy je pfi¢ina znama. Existuje celd fada onemocnéni, jejichz
diagnostice, nasledné 1€¢b¢ a péci o pacienta neni vénovana dostatecnd pozornost z divodu
neznalosti dané choroby pro jeji sporadicky vyskyt v populaci. Choroby, které se vyskytuji
v populaci s prevalenci 1 : 2000, oznacujeme jako vzacnd onemocnéni (VO). Vétsinou jde
0 zé&vazna, chronickd a Casto invalidizujici onemocnéni. Jednd se maximalné o stovky,
Casto vSak spiSe desitky, n€kdy 1 jednotky pacienti v ramci jednotlivych chorob.
Nedostatky v oblasti VO zahrnuji pfedev§im malou informovanost laické 1 odborné
vefejnosti, a tim pozdni ¢i nespravnou diagnostiku onemocnéni. V neposledni fadé se
pacienti potykaji s problémy v oblasti socidlni a pravni sféry v diasledku neznalosti
posudkovych 1€ékaii a socialnich pracovnikid. Mezi tato vzadcnd onemocnéni fadime
i Pompeho nemoc (PN). Tuto chorobu jako prvni na svété popsal nizozemsky patolog
Joannes Cassianus Pompe jiz v roce 1932 a podle n€j nese 1 své jméno. Na celém svété
touto chorobou trpi pouze 5-10 tis. pacientl, v Ceské republice se jedna o jednotky
pacienti. Motivaci k vybéru tématu této bakalaiské prace pro mé byla osobni zkuSenost.
S PN jsem se poprvé setkala v roce 2010 u pacienta, ktery byl pielozen z plicniho oddéleni
v Uherskohradi$t'ské nemocnici na anesteziologicko-resuscitacni oddéleni pro akutni
respiracni selhani, jehoZ pti¢ina nebyla zcela jasna. Teprve po podrobném neurologickém

vySetieni a odbérech biologického materidlu byla pacientovi stanovena diagn6za Pompeho

choroby. V soucasné dobé pecuji o dva pacienty s PN.

Jelikoz je PN vzacné onemocnéni, zjisténi povédomi o této nemoci v odborné vetejnosti by
bylo dosti problematické. Proto jsem si cilem mé bakalaiské prace urcila zjistit obecné
povédomi o svalovych chorobach u praktickych 1ékati pro dospélé a praktickych Iékatt
pro déti a dorost. Toto budu zjistovat ve Gtyfech krajich Ceské republiky. Dal§im cilem je

porovnani informovanosti odborné populace mezi kraji, kde se nachézi neuromuskularni
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centrum, a kraji, kde tato centra chybi. Pfedpokladem je vétSi informovanost lékaiti

Vv krajich, kde se tato centra nachézeji.
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I. TEORETICKA CAST
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1 POMPEHO CHOROBA

Pompeho choroba se fadi mezi metabolické myopatie. Metabolické myopatie jsou vzacné
svalové poruchy zpiisobené hereditirné podminénym defektem jednoho z enzymi
podilejicich se na metabolismu svalové tkané. Je mozné je rozdélit na poruchy
metabolismu glycidi (glykogendzy), lipidii (poruchy oxidace mastnych kyselin) a purint.
Jednotlivé skupiny metabolickych myopatii jsou shrnuty v pfehledu nejcastéjSich poruch
glycidi a v piehledu nejvyznamnéjSich enzymatickych deficiti transportu a B-oxidace
mastnych kyselin v tabulce 1 a v tabulce 2 (Tab. 1; Tab. 2; Bednatik, Ambler a Rizicka,

2010, s. 1039).

Tabulka 1. Prehled nejcastéjsich poruch glycidi

1 Deficit kyselé maltazy Kysela maltaza (kysela |17g23 AR
(AM) Pompeho choroba |al—4 a 1-6-glukosidiza
Ib X — vazana vakuolarni Lysosomalni Xg24 XR
kardiomyopatie a membranovy
myopatie glykoprotein (,,lyssome-
associated membrane
protein“ — LAMP-2)
Ila b Deficit odvétvovaciho Amylo-1-6-glukosidasa; | 1p21 AR
enzymu ,,debrancheru” — |oligo- 1, 4—1, 4-
DBR glukaonotrasferaza
\% Deficit svalové Svalova fosforylaza 11913 AR
fosforylazy (MP)
McArdleova choroba
Vil Deficit svalové Svalova 1cen-q32 AR
fosfofruktokinazy(PFK) — | fosfofruktokinaza
Tauriho choroba
1 IF: generalizovana Hypertrofie svali véetné | Kardiomegalie,
hypotonie a slabost makroglosiie hepatomegalie, mirna
JF: slabost (pletencové, | hypertrofie lytek hepatomegalie
respiracni svaly) unavnost
AF: slabost (pletencové, aneuryzmata mozkovych
respiracni a trupové cév, zejména a. basilaris
svalstvo)
" Slabost Unavnost, krampy Hepatopatie,
kardiomyopatie
V Krampy, myoglobinurie, | Trvala slabost, fatalni -
unavnost infantilni slabost
VIl Krampy + myoglobinurie, | Trvala slabost, fatalni Hemolyticka anemie, dna
Unavnost infantilni slabost

IF — infantilni forma, JF — juvenilni forma, AF — adultni forma, AR — autozomalné recesivni, XR —

gonozomalné recesivni

[Zdroj: Bednarik, Ambler a Riizicka, 2010, s. 1039]
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Tabulka 2. Prehled nejvyznamnéjsich enzymatickych deficitu transportu a [-oxidace

mastnych kyselin

Deficit karnitin palmitoyl transferazy II — adultni forma |CPT Il M, Mg, (K)
Deficit karnitin palmitoyl transferazy II — infantilni CPT Il J, K, B, (M)
forma

Deficit acyl-CoA dehydrogenazy se stiednim fetézcem MCAD N, R
(medium-chain acyl-CoA dehydrogenase)

Deficit B-hydroxy-p-metylglutaryl-CoA lyazy HMG-CoA lyaza |B, P

M — myopatie, Mg — myoglobinurie, K — kardiomyopatie, J — jaterni postizeni, B — mozkové postiZeni,
P — pankreatitida, N — neuropatie, R — retinopatie [Zdroj: Bednarik, Ambler a RuiZicka, 2010, s. 1039]

U poruch metabolismu glycidi se vyskytuje dynamickd intolerance svalové zatéze
provazena Unavnosti, myalgiemi a krampy. Tyto symptomy jsou zavislé na energetickych
narocich béhem cviceni. Krampy jsou vyvolany typem zatéze, pti kterém se uplatiiuje
anaerobni glykolyza. Jedna se o intenzivni izometrické cviceni (zapas, posilovaci stroje,
roztlacovani auta) nebo maximalni dynamickou zatéz (sprinty). Pti téchto aktivitach je sval
zkraceny, tvrdy, bolestivy, neni schopen uvolnéni po dobu nckolika minut az hodin.
Extrémnim projevem svalového postizeni je rabdomyolyza s naslednou myoglobinurii

a zavaznym poskozenim ledvin (Hoffmann, 2006, s. 248).

Ptredpokladanymi mechanismy poSkozeni svalové tkané jsou opakované epizody
rabdomyolyzy, poruseny proteinovy metabolismus v dusledku katabolismu aminokyselin
jako alternativniho zdroje energie a zhorSeni kontraktilni funkce svalu z divodu akumulace
glykogenu. Z mimosvalovych symptomut poruch metabolismu glycidli se miize vyskytnout

kardiomyopatie, hepatopatie, hemolytickd anemie ¢i koZni exantém.

Poruchy metabolismu lipidii se manifestuji postizenim tkani zavislych na oxidaci mastnych
kyselin. Mezi postizené orgény patii kosterni svaly, nervovy systém, srdce a jatra. Volné
mastné kyseliny uvoliilované béhem hladovéni ¢i dalsi zatéZe nemohou byt vzhledem
k bloku oxidace metabolizovany, jsou ukladany v cytoplazmé a mohou vést k postizeni
svalové tkané, hypertrofické nebo dilata¢ni kardiomyopatii, jaterni steatéze. Svalova tkan
je postiZzena opakovanymi epizodami rabdomyolyzy s myoglobinurii. Postizeni svalt se
projevuje myalgiemi, intoleranci fyzické zatéZe, hypotonii, vzacné trvalou svalovou
slabosti. K typickym laboratornim nalezim u poruch metabolismu lipidi patii zvySena

hladina volnych mastnych kyselin v séru. Hypoketotickd hypoglykémie odrazi zrychlené
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vyuziti gluk6zy pti nemoznosti metabolizovat mastné kyseliny a vytvaret ketony v jatrech.
Enzymatické studie jsou zaméteny na detekci deficitu specifického enzymu v kulturdch
koznich fibroblastii ¢i v bioptickych vzorcich svali. Molekularni studie umoznuji detekci
specifického enzymu 1 specifickych mutaci genti kédujicich pfisluSny enzym. VSechny
znamé poruchy oxidace mastnych kyselin maji autozomalné recesivni typ dédicnosti

(Bednatik, Ambler a Ruzicka, 2010, s. 1038—1041).

1.1 Etiologie a etiopatogeneze

Pompeho choroba je vzacné onemocnéni, které patii do skupiny glykogendz. Glykogendzy
jsou zpisobeny defekty enzymdi, které katalyzuji preménu glykogenu na jednoduché
monosacharidy. Glykogen je linearni a bohaté vétveny polymer (dendrimer) slozeny
z molekul a-D glukdzy. Je to zakladni zasobni polysacharid zivoc¢icht (Elleder, 2010, s. 1).
Pompeho choroba, oznacovana jako glykogenodza typu II, je zpisobena defektem enzymu
kyselé alfa-glukosidazy (GAA), ktery je zodpovédny za Sté€peni glykogenu (vazby alfa —
1,4). Pfi€¢inou PN je mutace v genu pro kyselou GAA na dlouhém raménku
17. chromozomu (17925.2 — 25.3). V soucasné dob¢ je identifikovanych vice nez 200
mutaci v tomto genu. Vzhledem k takovému mnozstvi moznych mutaci je onemocnéni

znacén¢ klinicky heterogenni (Sloukova, OslejSkova, Vohaiika a JeSina, 2009, s. 156).

Nedostatek enzymu vede k hromadéni glykogenu v lysozomech vSech tkani, ale pfedev§im
Vv piicné pruhovaném svalstvu v myokardu, v hladké svalovin€¢ krevnich cév a traviciho
traktu, v jatrech avledvinach. V perifernim nervovém systému se glykogen hromadi
V Schwanovych bunkach a v parasympatickych myenterickych plexech. V centralnim
nervovém systému je glykogen zjistitelny ve spindlnich gangliich, v pfednich rozich
miSnich, v motorickych jadrech mozkového kmene a v glii. Hromadéni glykogenu
v bunikach periferniho a centralniho nervového systému nezpiisobuje klinické projevy PN

(Spalek, 2009, s. 44).

Piedpoklada se, Ze akumulace glykogenu vyvolavéa procesy autofagie, nejvice v II. typu
svalovych vldken. Zvyseni poctu lysozomi a autofagozoml miZe zpisobovat svalovou

slabost mechanickym poruSenim kontraktibilniho aparatu svalovych vlaken.

1.2 Klinické projevy

Klasifikace PN neni jednotnd, jednotlivé formy nejsou ostfe ohraniceny a ve svych

klinickych ptiznacich se piekryvaji. Variabilita pfiznak vyplyva 1 ze stupné rezidudlni
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katalytické aktivity GAA. Podle véku v dobé manifestace, charakteru klinickych projevii
choroby a pribéhu onemocnéni se rozlisuji dva zdkladni typy onemocnéni: infantilni
forma, kterou nektefi autofi rozliSuji na formu klasickou a neklasickou, a pozdni forma,

ktera zahrnuje juvenilni a adultni formu (Stara, 2012, s. 193).

wevr

narozeni do 12 mésici zivota. Mezi dominantni pfiznaky infantilni formy PN patii
generalizovana svalova slabost, hypotonie a tzv. floppy baby syndrom (obr. 1,
Understanding Williams Syndrome, 2011), kdy dité neudrzi hlavi¢ku v poloze na zadech,

typické je roztazeni dolnich koncetin.

Obrazek 1. Floppy baby syndrom

[Zdroj: Understanding Williams Syndrome, 2011]

Kojenci neprospivaji z divodd poruchy vyzivy pii makroglossii a unavy béhem krmeni.
Oblicejové rysy jsou zménény a zahrnuji; oteviena uUsta, Siroce oteviené oci, Spatny
svalovy tonus v obli¢ejové €asti a zarudnuti nosu pii dychacich potizich (obr. 2, Gelder
etal., 2012, s. 505—-511). Kardiorespira¢ni postizeni vede ke zvySeni dechové frekvence.
V souvislosti se zvySenou dechovou frekvenci, oslabenim respiraéniho svalstva
a zapojenim auxiliarniho dychaciho svalstva se vyskytuje enormni nachylnost k infektim

dychacich cest a spankové apnoi. (Sloukova, Oslejskova, Vohaika a JeSina, 2009, s. 156).
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Obrazek 2. Vyvoj svalové slabosti v obliceji u ¢tyr pacientii s klasickou infantilni PN

[Zdroj: Gelder et al., 2012, s. 505—511]

Dalsim vyznamnym piiznakem PN je kardiomegalie a hepatomegalie. Median véku Gmrti
v disledku kardiorespira¢niho selhéani je 8,7 mésice. Nad jeden rok se doziva asi 15-20 %
kojenct, u kterych se klinické pfiznaky manifestuji nejdiiv v Sesti mésicich zivota (Spalek,
2009, s. 44). Pozdni varianty onemocnéni, ktera se vyskytuji v détstvi a dospélosti, maji
pomalu progredujici charakter. Progrese onemocnéni neni vazdna na vékové skupiny, ale
na typ mutace v genu pro GAA, a s tim spojenou rezidualni aktivitu enzymu (Sloukova,
Oslejskova, Voharka a Jesina, 2009, s. 157).

Hlavnim projevem je svalova slabost. S progresi choroby nastupuje oslabeni ptfedevs§im
Z oblasti svalti panevniho pletence, které pacienty limituje v pohybu (Spalek, 2009, s. 45).
Postupné dochazi k omezeni motorickych schopnosti, kdy se pacient hiite zveda ze diepu,
ze sedu nebo z polohy vleZe, vazne chiize do schodii a je postiZzena i sebeobsluha.
Z panevnich svall jsou nejvice postiZzeny svaly glutedlni a adduktory stehna. Pfi vztyku ze
diepu vidime tzv. Gowersovo znameni — $plhani (Obr. 3, Pediatric care online, 2013), kdy

si pacient poméha oporou rukou o dolni koncetiny (Malinova, 2010, s. 333).
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Obrazek 3 Gowersovo znameni [Zdroj: Pediatric care online, 2013]

Objevuji se abnormalni stereotypy chiize, ¢asté pady. Vysledkem slabosti svalli pAnevniho
pletence je Casto kompenzacni kolébava ,,kachni* chiize a bederni hyperlord6za. Distalni
svaly dolnich koncetin jsou méné postizeny. Svaly, k jejichZ postizeni nedochazi, jsou
musculus iliopsoas a ischiokrurarni svaly. Svaly hornich konéetin jsou taktéz vice
postizeny v proximalni distribuci neZ v distalni. Znamé jsou vSak ptipady adultni formy
PN s postizenim proximalniho svalstva hornich koncetin a distalniho svalstva dolnich
konéetin ve skapuloperonealni distribuci (Spalek, 2009, s. 45). Vyrazné jsou postizeny
vSechny fixatory lopatky — m. trapezius inferior, mm. rhomboidei, m. subscapularis.
Napadnym ptiznakem byvaji scapulae alatae (Obr. 4, Physiopedia, 2009) (Malinova, 2010,
s. 333).

Obrazek 4. Scapulae alatae [Zdroj: Physiopedia, 2009]

Casto a vyrazné jsou postiZzeny i vzpfimovace trupu a bfisni svalstvo. Néasledkem oslabeni
dychacich svalti mize byt télesna aktivita provazena namahavou dusnosti. Ve spanku se

mnohokrat vyskytuji apnoické pauzy, které narusuji saturaci centralniho nervového
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systému (CNS) kyslikem a pacienti poté trpi rannimi bolestmi hlavy a spavosti béhem dne.
Opakovan¢ byla zaznamenana porucha sluchu, dokonce i nahl4 ztrata sluchu u pacientii

s adultni formou PN (Malinova, 2010, s. 333).

Slabost faryngealnich svali je spojena jak s apnoickymi pauzami, tak s obtizemi pfi piijmu
potravy. Chybi organomegalie a postizeni myokardu. Pacienti jsou postupné odkazani na
pomoc rodiny, invalidni vozik a ventilaéni podporu. Hlavni pfi¢inou timrti je respirac¢ni
selhani. Invazivni plicni ventilaci vyzaduje 11 az 25 % dospélych pacientii a 29 % pacientl
neinvazivni plicni ventilaci. VEk pacientli vyzadujicich ventilator se pohybuje od 30 do
50 let zivota. Primérna doba od prvnich ptiznaki onemocnéni po zavedeni ventilace je

15 let pii rozmezi 1-35 let (Spalek, 2009, s. 45).

1.3 Diagnostika

Rozpoznani PN je Casto problematické vzhledem k vzacnosti onemocnéni a relativné
nespecifickym povahovym vlastnostem, které mohou vést komplexné¢ k podezieni na PN
(Kishani et al., 2006, s. 267). U infantilni formy zjist'ujeme informace o obtizich pti pfijmu
potravy, napt. porucha koordinace sani — polykani, vytékani slin z ust, vyCerpani a poceni
u sani. V objektivnim neurologickém nalezu je chuda spontanni motorika, tézka hypotonie,
tzv. floppy baby syndrom a psychomotoricka retardace. Muze byt i mirna kraniofacialni
dysmorfie, napt. makroglosie, Siroce rozeviené ocni §térbiny a nizky tonus obli¢ejového
svalstva. Slachové reflexy nejsou vybavitelné, svaly mohou byt atrofické, ale i na pohmat
pevné v disledku nahromadéni glykogenu (Malinova, 2010, s. 333). Diferencialné
diagnosticky je potfebné infantilni formu PN odlisit od jinych pfi¢in svalové hypotonie

a kardiomyopatie. Stru¢ny prehled je uveden v tabulce 3 (Tab. 3; Spalek, 2009, s. 45)
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Tabulka 3. Diferencialni diagnostika infantilni PN

ongenitalni myopatie

ongenitalni svalové dystrofie

etabolické myopatie

- jiné glykogenozy,

- Danonova choroba,

- X-vazand myopatie s excesivni autofagii,

- lipidozy,

- mitochondrialni myopatie.

ndokrinni myopatie

Spinalni svalova atrofie

Kongenitalni hypomyeliniza¢ni neuropatie

ongenitalni myastenie

Endokardialni fibroelastdza

Myokarditida

Idiopaticka hypertroficka kardiomyopatie

Tezaurimé6zy

- mukopolysachariddzy,

- mukolipidozy,

- Fabryho choroba,

- gangliozidozy,

- neuronalni ceroid lipofuscindza.

[Zdroj: Spalek, 2009, s. 45]

Pacienti s adultni formou Pompeho choroby se manifestuji nespecifickymi pitiznaky, které
mohou imitovat rizné neuromuskuldrni onemocnéni, piedev§im svalové dystrofie

a metabolické myopatie, a tim zptisobovat znacné diagnostické problémy (Tab. 4; Spalek,
2009, s. 45).
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Tabulka 4. Diferencialni diagnostika adultni PN

Svalové dystrofie

Metabolické myopatie

- jiné glykogenozy,

- Danonova choroba,

- X-vazand myopatie s excesivni autofagii,

- lipidozy,

- mitochondrialni myopatie.

Endokrinni myopatie

anétlivé myopatie

Toxické myopatie

Onemocnéni pfednich rohd misnich

- amyotroficka lateralni skleroza,

- spinalni amyotrofie typ 2 a 3,

- Kennedyho choroba.

Periferni neuropatie

- hereditarni,

chronicka zanétliva demyelinizacéni polyneuropatie

- motorickd multifokalni neuropatie,

- amyloidni.

Onemocnéni nervosvalového pienosu

- myastenia gravis,

- kongenitalni myastenie,

- Lambert-Eatonuv myastenicky syndrom.

[Zdroj: Spalek, 2009, s. 45]

V laboratornim nalezu nachazime vétSinou elevaci jaternich a svalovych enzymu
(kreatinkindza (CK), laktatdehydrogenaza (LDH), aspartdtaminotransferdza (AST),
alaninaminotransferdza (ALT), gamaglutamiltransferdza (GGT)), pfi postizeni myokardu
i elevaci myokardialniho izoenzymu (CK-MB) a v mo¢i pfitomnost oligosacharidi
(Sloukova, Oslejskova, Vohanka a Jesina 2009, s.157). Sérova CK je zvysena az
15n4sobné i pii juvenilni a adultni formé, ale asi u 10 % pacientli byva v normé (Spalek,
2009, s. 47). 1 asymptomaticka elevace CK v séru muize byt pii¢inou (Vohanka, 2010,
s. 325).

Na EKG jsou patrné vysokovoltazni R kmity, kratky P-R interval, invertované T viny

a zrychlené atrio-ventrikuldrni vedeni. Echokardiografie vykazuje vyznamné zvyseny
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index levé komory. VySetfenim RTG hrudniku je zjistitelnd kardiomegalie a hypotrofie
nebo atelektdza distalni casti levého plicniho laloku vlivem utlaku levého hlavniho
bronchu hypertrofickou komorou. Na EMG vidime vysoké komplexy piripominajici
myotonii, komplexni repetitivni vyboje, mohou se objevit znamky spontanni aktivity jako
fibrilace a pozitivni ostré viny, vSe bez klinickych ptfiznaki myotonie. Rychlost vedeni
motorickymi i senzitivnimi nervy je v normé. Pii CT vySetfeni mlize byt u adultni formy
patrna atrofie paraspinalnich svali. Svalova biopsie mtize potvrdit nahromadéni glykogenu
ve svalovych buinikach. Obsah glykogenu ve svalech byva u glykogenézy az desetkrat
vys$$i. Buiky jsou vakuolizované, barveni na glykogen a lysozomalni enzym kyselou
fosfatdzou byva pozitivni. V sarkoplazmé se nachazi i volny glykogen. U adultni formy, se
zjistuji jen nespecifické zmény svalovych vlaken — internalizace jader, rizné velikosti
svalovych vlaken, Stépeni svalovych vldken a zmnozeni interstiicia. Normdlni nélez ve

svalové biopsii nevylucuje diagndézu PN (Malinova, 2010, s. 333).

Diagnéza nemoci je mozna enzymologicky nebo verifikaci specifické mutace. Snizena
aktivita kyselé¢ alfa 1,4 — glukosidazy je prokazatelna v kultivovanych fibroblastech,
izolovanych leukocytech, lymfocytech periferni krve, v bioptickych vzorcich svalové ¢i
jaterni tkané. V praxi se stanovuje sniZzena hladina GAA metodou suché kapky krve
(Malinova, 2010, s. 333). Zbytkova aktivita alfa glukosidazy byva kolem 1 % u infantilni
formy, 1040 % u juvenilni a adultni formy, u heterozygoti se namétena aktivita pohybuje

kolem 50 % (Spalek, 2009, s. 47).

Diagnostika na molekularné biologické urovni je mozna potvrzenim specifické mutace.
Strukturdlni gen pro GAA je lokalizovan v distdlni ¢asti dlouhého raménka
17. chromozomu, mé asi 20 kb a obsahuje 20 exont. V prenatalni diagnostice se uplatiiuje
jak molekularn¢é biologické vySetfeni, tak enzymologické vySetfeni s analyzou plodové

vody, amniocytl, event. bunék choriovych klka (Malinova, 2010, s. 334).

1.4 Lécba

Ve snaze pomoci pacientim s PN se v 90. letech 20. stoleti zacaly testovat nové preparaty
K substitucni enzymové terapii. Prvni klinické studie zacaly v roce 1999 a registrace
preparatu Myozyme probéhla v roce 2007 (pro celou zépadni a sttedni Evropu). Terapie
spoc¢ivd v poddvani intraven6zni infuze rekombinantniho enzymu alglukosiddzy alfa

(Oslejskova, Rusnakova, Vohanka a Sloukova, 2009, s. 102).
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Myozyme je umeéle pfipraveny enzym, ktery dokaze nahradit pfirozeny enzym, ktery
osobam s PN chybi. Myozyme je indikovan pro dlouhodobou enzymatickou substitu¢ni
1é¢bu u pacientt s potvrzenou diagndézou PN u dospélych i détskych pacientd vsech
vekovych kategorii. Doporuc¢enda davka je 20 mg/kg télesné hmotnosti a aplikuje se
jedenkrat za dva tydny intravenozni infuzi. Neexistuji dikazy o nutnosti zvlastnich
opatieni pii podani pfipravku Myozyme détskym pacientim vSech v€kovych kategorii
nebo seniorim. U pacientt s infantilni formou PN 1é¢enych vyssi davkou 1éku (40 mg/kg)
byla pozorovana tendence ke vzniku vice nezddoucich reakci. Pacienti, ktefi jsou v dobé
aplikace infuze ptfipravku Myozyme postizeni akutnim onemocnénim (napiiklad
pneumonii, sepsi), jsou ohrozeni vysSim rizikem reakci souvisejicich s infuzi. Nezadouci
ucinky hldSené v souvislosti s pouzivanim ptipravku jsou: zévazné kozni, imunitné
zprostitedkované reakce vcetné viedovitych a nekrotizujicich koznich 1ézi, alergické
reakce. Béhem podéavani 1éku nebo béhem nékolika hodin od podani infuze se mohou
objevit tzv. reakce souvisejici s podanim infuze. Takova reakce zahrnuje riizné piiznaky,
jako je pocit horka, zimnice, bolest hlavy, zavrat, svédéni kuze a nevolnost. Neexistuji
zadné klinické udaje o Uc¢inku léku na téhotenstvi. Myozyme by ale nemél byt béhem
téhotenstvi podavan, pokud to neni nezbytné nutné. Alglukosidaza alfa mulze byt
vylu¢ovana do matetfského mléka, proto se doporucuje pii aplikaci ptipravku Myozyme

prerusit kojeni (Myozyme, 2012).

Jako dalsi moZnost terapie PN, ale zatim stale na Grovni laboratornich vyzkumd, je vyuziti
virove fizeného vektoru enzymu do svalii. Genova terapie piedstavuje ndhradu pacientova
zmutovaného genu jeho normalni variantou, ktera by zajistila spravnou produkci enzymu.

Genova terapie je prozatim pouze ve stadiu preklinickych studii (BartoSikova, 2008).

Vedeni terapie PN zahrnuje kombinaci 1é¢by a specifickych podpirnych rezimt. Fyzikalni
terapie mize pomoci k posileni dychacich svalil a Cistici funkce dychacich cest mize byt
optimalizovana pomoci asistenéniho dychani, poklepovych masazi a odsavani. Pacienti
vyuzivaji 1 symptomatické terapie, jako balneoterapie, rehabilitace a podpirné medikace,
popiipad¢ terapie komorbidit a komplikaci onemocnéni. V pribéhu progrese onemocnéni
jsou nemocni postupné odkdzani na neinvazivni a invazivni ventilaéni podporu, invalidni
vozik a komplexni pé€i na lazku (OslejSkova, Rusndkova, Vohaika a Sloukova 2009,

s. 104).

Z divodu progresivni svalové degenerace je stabilizace nebo zlepSeni fyzické zdatnosti

jednim zcili managementu 1écby PN. Fyzioterapie, ve spojeni s enzymatickou
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rekombinantni terapii, mize pomoci ke zmirnéni nebo zabranéni sekundarnich komplikact,
jako je napftiklad sniZzeni denzity kostnich mineralii a kontraktur. Pacienti mohou nakonec
zustat dlouho nezavisli na druhé osobé. V Casné€jSich fazich onemocnéni postaci hole
a choditka, v pokrocilém stadiu onemocnéni pacienti vyzaduji pouziti invalidnich voziku.
Pro oslabeni zvykacich a polykacich svalli je mnohdy nutnd vyziva nasogastrickou nebo
nasoenteralni sondou, hlavné pro vysoké riziko aspirace. Obecné lze vSak fici, zZe
nasogastricka sonda je nutna Castéji u infantilnich pacientt kvili t€zké svalové slabosti,
zavislosti na ventildtoru a makroglosii. Deformity patete, zejména skolidza, ovliviiuji
funkci plic a zplsobuji potize pti sezeni. Pokud je skolidza tézka, lze vyuzit ortopedické
Sle nebo chirurgicky zékrok pro zmirnéni bolesti nebo odstranéni zdravotnich potizi.
Bulbarni svalova slabost ovliviiuje srozumitelnost fedi, a tim i socialni komunikaci. Casny

zasah logopeda miize pomoci zlepsit artikulaci a fe¢ (NORD, 2013).

1.5 Prognoéza

PN je onemocnéni s nepfiznivou progndézou. Moznost podavat enzymovou substituéni
terapii vSak zdsadné méni progndézu tohoto onemocnéni a vyrazné sniZuje mortalitu.
U casné formy dochézi k amrti jiz ve velmi raném véku, u forem s pozdé€jsim nastupem
prvnich pfiznakl je doziti mozné az do dospélosti. Primérny veék timrti u infantilni formy
je méné nez devét mésict (Pompe Comunity, © 2010—2014)). Dle nedavnych vyzkumi,
medidn véku umrti je u infantilni PN v rozmezi 5,3 — 8,7 mésice (Wang et al., 2007,

s. 738).

Progrese klinického nélezu u pozdni formy PN zhorSuje kvalitu Zivota pacientil nejprve
V postizeni sebeobsluhy, postupné upouta pacienta na invalidni vozik, 1izko a je nutna

taktéZ podpora ventilace (Sloukova, OSlejSkova, Vohanka a JeSina, 2009, s. 157).

Primérny vek pacientli s adultni formou PN se tézko hodnoti. U sledovanych pacientli
dosud imrti neni znamo a Udaje z celosvétového registru tuto polozku neuvadi. Posledni
zhodnoceni dat je z roku 2012. Prub¢h a tize onemocnéni je velmi individualni, zcela urcité

se zkracuje doba doziti. Konkrétni ¢islo v§ak neni k dispozici. Jednim z hlavnich problému

ovlivityjicich progndzu nemoci, je pozdni diagnostika.
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2 AKTUALNI SITUACE POMPEHO NEMOCI V CESKE
REPUBLICE

Vzhledem k epidemiologickym udajim v CR je vysoce pravdépodobné, Ze onemocnéni
zustava Casto nerozpozndno, a tim je vyznamné¢ poddiagnostikovano. Pacienti jsou
v ambulancich nejspise vedeni pod jinou diagnoézou, nejcastéji jako hypotonicky syndrom,
psychomotoricka retardace nejasné etiologie, neurcitd nervosvalova onemocnéni,
respiracni selhavani nebo spankové apnoe (Oslejskova, Rusndkova, Vohaika a Sloukova,

2009, s. 5).

Proto v Ceské republice probéhla rozsahld informaéni a vyhledavaci kampa, v jejimz
ramci obdrzeli spolupracujici neurologové 300 diagnostickych balickli se screeningovym
vysetfenim krve pomoci ,,suché krevni kapky* (DBS — Dry Blood Spot). Do této kampané
se zapojila také Asociace muskularnich dystrofiki, kde byli vySetieni lidé na rekondi¢nich
pobytech. Projekt trval dva roky (od r. 2008 do r. 2010) a odborn¢ a organizaéné jej
zajistovaly Neurologicka klinika Lékafské fakulty Masarykovy univerzity (LF MU)
a Fakultni nemocnice (FN) Brno, Klinika détské neurologie LF MU, FN Brno
a Universitatsklinik Hamburg. Ke spolupraci byli pisemné pozvani lékafi, v jejichz
ambulancich by se pacienti s PN mohli vyskytnout. Inicidln¢ jsou to ambulantni
neurologové pro déti i dospélé, neurologické kliniky v celé CR a nékterda détska
a neurologicka oddéleni okresnich nemocnic. Hlavnim cilem projektu bylo nalézt dosud
nediagnostikované pacienty s PN a zlepSit informovanost odborné vetejnosti o jejich
klinickych projevech a progndze. DalSim cilem bylo zjistit incidenci PN v ¢eské populaci
adiagnozy a potize, pod kterymi jsou pacienti vedeni, coz by mohlo piispét k jejich
cilenému vyhledavani. V ptipad€ pozitivniho vysledku byla diagnéza potvrzena nebo
vyvracena pozitivnim vySetfenim aktivity GAA v leukocytech a muta¢ni analyzou na DNA

arovni.

Vysledkem této kampané bylo nalezeni péti nemocnych s adultni formou PN z celkového
poctu 219 vySetfenych pacientl metodou suché kapky krve. VSichni nemocni méli jako
hlavni klinicky symptom svalovou slabost. Tento projekt zaroven ukazal, jak dlouho trva
diagnostika PN od objeveni prvnich symptomt. V souladu s podobnym zavérem
nizozemskych 1ékait se jednd v priméru o pét az sedm let. Zajimavé zjisténi je, Ze Ctyfi
Z péti pacientli s PN pochézeji z Jihomoravského kraje, z okruhu 90 km od Brna, a jeden

pozitivni vysledek PN pochazi z Trutnova. Pro¢ tomu tak je, neni zatim jasné. Bud’ v této
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oblasti dochazi k castéjSim mutacim genu pro GAA, ¢i v ostatnich oblastech dochazi
k poddiagnostikovani onemocnéni (Vohaiika, 2011). V soudasné dobé v Ceské republice je
celkové sledovano osmnact pacientt s adultni, juvenilni ¢i infantilni formou.
Monitorovano je tiinact pacientd s adultni formou Pompeho nemoci. Enzymaticka
substituéni terapie je poskytovana jedenacti pacientim. Vyhleddvani PN také ukazalo, Ze je
tteba diagnostiku a péci o nemocné se vzacnymi svalovymi chorobami soustiedit do
specialnich center. Neuromuskularni sekce jako odbornd vétev Ceské neurologické
spolecnosti v tomto duchu vytvorila sit neuromuskuldrnich center a napliiuje nckolik

narodnich registri (Vohanka, 2013, s. 1).

Toto jednani podpotila i vlada Ceské republiky, ktera vydala v roce 2012 Narodni akéni
plan pro vzacna onemocnéni na léta 2012-2014. Usneseni feSi nedostatky tykajici se
vzacnych onemocnéni v oblastech informovanosti, prevence a vzdélavani. Dale se
zaméfuje na zlepSeni diagnostiky a screeningu, dostupnosti a kvality péce, zlepSeni
socialni situace pacientl se vzacnymi chorobami. Také podporuje vyzkum, sbér dat
a biologickych vzorkli, vznik specializovanych center, mezioborovou spolupréci

a celosvétovou kooperaci center zaméfenych na problematiku vzacnych onemocnéni.
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. PRAKTICKA CAST
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3 CILE PRACE

Hlavnim cilem bakalarské prace je zjistit informovanost o svalovych chorobach
u praktickych 1ékaitu pro dospélé (PL) a praktickych lékaiti pro déti a dorost (PLDD)
v kraji Zlinském, JihoCeském, Jihomoravském a Plzeiiském. Druhym cilem prace je
porovnat tuto miru informovanosti mezi kraji s neuromuskuldrnim centrem a bez ngj.
Poslednim cilem je porovnat navratnost dotaznikového Setieni elektronickou formou

a postou.
3.1 Metodika prace

3.1.1 Charakteristika zkoumaného vzorku

Do skupiny respondentt byli zafazeni prakticti 1€kaii pro dosp¢€lé a prakticti 1€kati pro déti
a dorost ze &tyf krajii v Ceské republice, dvou na Moravé a dvou v Cechach (Neurologicka
klinika Fakultni nemocnice Brno — Jihomoravsky kraj, Neurologicka klinika Fakultni
nemocnice Plzenn — Plzeiisky kraj). Vybér byl proveden podle dostupnosti specializované

péce neuromuskularnich center.

Seznam center ukazuje tabulka 5.

Tabulka 5. Seznam Neuromuskuldrnich center v Ceské republice

Neurologicka klinika Fakultni nemocnice Motol, Praha HIl. mésto Praha
Neurologicka klinika VSeobecnd fakultni nemocnice, Praha HI. mésto Praha
Neurologicka klinika Fakultni Thomayerova nemocnice, Praha |HI. mésto Praha
Neurologicka klinika Fakultni nemocnice Plzen Plzensky kraj
Neurologicka klinika Krajska nemocnice Pardubice Pardubicky kraj
Neurologicka klinika Fakultni nemocnice Ostrava Moravskoslezsky kraj
Neurologicka klinika Fakultni nemocnice Brno Jihomoravsky kraj
Neurologicka klinika Fakultni nemocnice Olomouc Olomoucky kraj
Neurologicka klinika Fakultni nemocnice Hradec Kralové Kralovéhradecky kraj

[Zdroj: viastni Setreni]
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3.1.2 Metody prace

Pro sbér dat byla pouzita metoda dotazniku. Dotaznik je povazovan za nejfrekventovangjsi
metodu pro zjisténi udaja. Kutnohorskd (2009, s.41) definuje dotaznik jako
standardizovany soubor otdzek, které jsou piipraveny na urcitém formulafi. Do dotazniku
je tieba zahrnout problém v globale, abychom nemuseli provadét zbytecna a ndkladna
dosSetfovani. Vytvofeny dotaznik zahrnuje 12 polozek (ptiloha P I). V tivodu je osloveni
respondenttl, piedstaveni vyzkumnika (badatele), téma Setieni a postup k vyplnéni. Prvni
¢ast obsahuje identifikacni znaky respondenta (pohlavi, bydlisté, kraj), nezavisle

proménné. V druhé ¢asti jsou jiz konkrétni otdzky dotazniku, tedy zavisle proménné.

3.1.3 Charakteristika polozek

Dotaznik se sklad4 z uzavienych otazek. Odpovédi na otazky jsou pfedem formulovany
a dotazovany vybird odpovéd’, ktera se nejvice blizi jeho nazoru (Kutnohorska, 2009,

S. 46).

3.1.4 Organizace Setieni

Samotnému Setfeni predchazelo sestaveni dotazniku a schvaleni vedouci prace. Po

konzultaci a doplnéni dle doporuéeni vedouci bylo zhotoveno 2003 dotazniki a rozdano.

Vyzkumné Setfeni probihalo od 7. 2. 2014 do 14. 3. 2014. V JihoCeském kraji bylo
rozeslano e-mailem PL 182 dotaznikii, PLDD 112 dotaznikt. Ve Zlinském kraji e-mailem
bylo rozeslano praktickym lékaiim pro dospélé 168 dotaznikd, praktickym lékaiim pro
déti a dorost 104 dotazniky. V Jihomoravském kraji bylo rozeslano postou praktickym
lékafim pro dospélé 620 dotaznikli, praktickym Iékafim pro déti a dorost 331.

V Plzeiiském kraji bylo postou rozeslano PL 299 dotaznikd, PLDD 187 dotazniku.

3.1.5 Zpracovani ziskanych dat

Ziskana data byla uspofaddna do tabulek Cetnosti. Dle podskupin byly seCteny Cetnosti
arelativni Cetnosti, nasledné vytvofeny sumarni tabulky cetnosti a grafy. Pro vypocet
a konstrukci byl vyuzit Microsoft Excel. Polozky byly sestaveny do tabulek, tyto slovné
popsany a graficky zndzornény. Absolutni ¢etnost v tabulce (N) udava pocet respondentt,
kteti odpovidali v poloZce stejnou odpovédi z nabidnutych moZnosti. Relativni Cetnost (%)
poskytuje informace o tom, jak velka ¢ast z celkového poctu hodnot pfipada na danou dilci

hodnotu.
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4 VYSLEDKY VYZKUMNEHO SETRENI

4.1 Interpretace vysledki Setieni

Cil ¢. 1: Zjistit informovanost odborné populace praktickych Iékaid pro dospélé
a praktickych 1€kaiti pro deti a dorost v kraji Zlinském, JihoCeském, Jihomoravském

a Plzenském.

Polozka ¢. 1

Jste:

A) Zena B) muz

Tabulka 6. Pohlavi respondentii

zeny 184 73,30 %
muzi 67 26,70 %
Pohlavi respondentd

Graf 1. Pohlavi respondentii [Zdroj: viastni Setieni]

Tabulka 6 a graf 1 vyjadfuji pohlavi respondentii. Dotaznikového Setfeni se zucastnilo

celkem 251 respondentti (100 %), z toho bylo 184 zen (73,30 %) a muzt 67 (26,70 %).
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Polozka ¢. 2
Jaké je VaSe zamérendi:
A) prakticky Iékat pro dospelé  B) prakticky Iékat pro déti a dorost

Tabulka 7. Specializace lékarii

prakticky lékaft pro dospélé 174 69,30 %
prakticky 1ékat pro déti a dorost 77 30,70 %
Lékaiska praxe

prakticky l1Ekaf pro
déti a dorost
31%

Graf 2. Specializace lékari [Zdroj: viastni Setieni]

Tabulka 7 a graf 2 zndzornuji specializaci 1€kaft, ktefi se zucastnili dotaznikového Setfeni.
Z celkového poctu respondentd 251 (100 %) bylo praktickych 1ékaii pro dospélé
174 (69,30 %), praktickych lékatt pro déti a dorost 77 (30,70 %).
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Polozka ¢. 3
Jaka je délka Vasi odborné praxe?
A) do 1 roku B) 1-5 let C) 6-101 et D) 11 a vice let

Tabulka 8. Délka odborné praxe lékarii

do 1 roku 3 1,20 %
1-5 let 17 6,80 %
6—10 let 12 4,80 %
11 a vice let 219 87,30 %

Délka odborné praxe

100.0%
90.0%
80.0%
70.0%
60.0%
50.0%
40.0%
30.0%

20.0%

6.8% 4
10.0% 7% 8%

0.0% [ —

do 1 roku 1-5 let 6-10let 11 avice let

Graf 3. Délka odborné praxe [Zdroj: viastni Setreni]

87.3%

Tabulka 8 a graf 3 zobrazuji délku odborné praxe dotazovanych. Z celkového poctu
251 (100 %) lékait udavali praxi do jednoho roku tfi (1,20 %) respondenti, od 1-5 let
17 (6,80 %) respondentti, 6-10 let 12 (4,80 %) respondentd, 11 a vice let 219 (87,30 %)

respondenttl.
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Polozka €. 4

Vase pracovisté se nachazi v kraji:

A) Hlavni mésto Praha
D) Plzensky kraj

G) Liberecky kraj

1) Kraj Vysocina

L) Zlinsky kraj

B) Stiedocesky kraj

E) Karlovarsky kraj
H)Kralovéhradecky kraj
J) Jihomoravsky kraj

M) Moravskoslezsky kraj

Tabulka 9. Zastoupeni lékarii v jednotlivych krajich

C) Jihocesky kraj

F) Ustecky kraj

CH) Pardubicky kraj
K) Olomoucky kraj

Hlavni mésto Praha 0 0,00 %
Stredocesky kraj 0 0,00 %
Jihocesky kraj 16 6,40 %
Plzensky kraj 60 23,90 %
Karlovarsky kraj 0 0,00 %
Ustecky kraj 0 0,00 %
Liberecky kraj 0 0,00 %
Kralovéhradecky kraj 0 0,00 %
Pardubicky kraj 0 0,00 %
Kraj Vysocina 0 0,00 %
Jihomoravsky kraj 164 65,30 %
Olomoucky kraj 0 0,00 %
Zlinsky kraj 11 4,40 %
Moravskoslezsky kraj 0 0,00 %
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Graf 4. Zastoupeni lékari v jednotlivych krajich [Zdroj: viastni Setieni)

Z celkového poctu respondentii 251 (100 %) bylo 164 (65,30 %) z Jihomoravského kraje,
60 (23,60 %) z Plzenského kraje, 16 (6,40 %) z JihoCeského kraje a 11 (4,40 %) ze

Zlinského kraje.


http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/hlavni-mesto-praha/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/stredocesky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/jihocesky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/plzensky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/karlovarsky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/ustecky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/liberecky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/kralovehradecky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/pardubicky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/kraj-vysocina/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/jihomoravsky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/olomoucky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/zlinsky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/moravskoslezsky-kraj/
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Polozka €. 5

Jaka je velikost obce, ve které pracujete?

A)do 10tis.  B) 10-50 tis.

C) 50-100 tis. D) nad 100 tis. E) hl. m&sto Praha

Tabulka 10. Velikost obce dle pracoviste

do 10 tis.

111

44,20 %

10-50 tis

52

20,70 %

50—-100 tis

4

1,60 %

nad 100 tis

84

33,50 %

hl. mésto Praha

0

0,00 %

Velikost obce dle pracovisté

30.0%
44.2%

45.0%

40.0%

33.5%

35.0%

30.0%

25.0%

07%

20.0%

15.0%

10.0%

5.0%

I o
I

0.0%

0.0%
do 10 tis.

10-50 tis 50-100 tis nad 100 tis

hl. mésto Praha

Graf 4. Velikost obce dle pracovisté [Zdroj: viastni Setreni]

Tabulka 10 a graf 5 zobrazuji velikost obce, kde 1ékafi pracuji. Z celkového poctu
dotazovanych 251 (100 %) bylo z obce do 10 tis. obyvatel 111 (44,20 %), 10-50 tis.
obyvatel 52 (20,70 %), 50—100 tis. obyvatel ¢&tyti (1,60 %), nad 100 tis. obyvatel 84
(33,50 %), hl. mésto Praha 0 (0,00 %) respondentd.
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Polozka ¢. 6

Pacienti s kofenovou slabosti maji nejvétsi potize s:
A) zakopavanim pfi chiizi

B) chtizi do schodu

C) chiizi po roving i na kratkou vzdalenost
D) udrZenim stability pfi chiizi

Tabulka 11. Potize pacientii

zakopavani pii chtizi 119 47,40 %

chuize do schodi 67 26,70 %

chiize po rovin€ i na kratkou vzdéalenost 37 14,70 %
udrZeni stability pfi chizi 21 8,40 %
neplatna odpoveéd’ 7 2,80 %

PotiZe pacientl

50.0% 47.4%

45 0%
40.0%
35.0%
30.0% 26.7%
25.0%
20.0% 147%
15.0%
10.0% 8.4%
|
0.0%

zakopavani pfi  chdze do schodd chize po roving | udrieni stability neplatng odpoved
chizi na kratkou pfichdzi
vzdalenost

Graf 5. Potize pacientut [Zdroj: viastni Setreni]
Tabulka 11 a graf 6 popisuje potize pacientd pii chiizi. Z celkového poctu respondentt
251 (100 %) zakopéavanim pfti chiizi odpovédélo 119 (47,40 %) respondenttl, pfi chiizi do
schodl 67 (26,70 %) respondenttl, pti chiizi po rovin€ i na kratkou vzdalenost 37 (14,70 %)
respondentli, udrzeni stability pti chtizi 21 (8,40 %) respondentd. Spravna odpovéd je
moznost B, za neplatnou odpovéd’ je povazovana odpovéd’ se zaSkrtnutim vice moZznosti,

nebo nevyplnénim. Neplatnd odpovéd’ byla oznacena u sedmi (2,80 %) respondentd.
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Polozka ¢. 7
Ma-li pacient zaroven elevaci ALT, AST a CK a normalni GGT:

A) jde o svalové onemocnéni

B) jde o jaterni onemocnéni

C) mize jit o kombinaci jaterniho a svalového onemocnéni
D) jde pravdépodobné o akutni infarkt myokardu

Tabulka 12. Stanoveni diagnozy pri elevaci ALT, AST, CK

svalové onemocnéni 90 35,90 %

jaterni onemocnéni 7 2,80 %

kombinace j aternihcz a svalového 135 53,80 %
onemocnéni

mozny akutni infarkt myokardu 15 6,00 %

neplatna odpoveéd’ 4 1,60 %

. e . oy
Diagnoza pfi elevaci ALT,AST,CK a normalni
60.0% 53-8%
50.0%
40.0% 35.9%
30.0%
20.0%
10.0% 8% 6.0% 16%
0.0% I -
svalové jaterni kambinace moiny akutni  neplatnd odpovéd
cnemaocnéni onemaocnéni jatemiho a infarkt myckardu
svalového
onemocnéni

Graf 6. Stanoveni diagnozy pri elevaci ALT, AST, CK [Zdroj: viastni Setieni]
Tabulka 12 a graf 7 zobrazuji diagnostiku svalovych onemocnéni pii elevaci jaternich
enzymi. Z celkového poctu respondentii 251 (100 %) odpovédé€lo, Ze se jedna o svalové
onemocnéni, 90 (35,90 %), o jaterni onemocnéni sedm (2,80 %), o kombinaci jaterniho
a svalového onemocnéni 135 (53,80 %), o mozny akutni infarkt myokardu 15 (6,00 %)
respondentli. Spravnd odpovéd je moznost A, za neplatnou odpovéd je povazovana
odpovéd se zaskrtnutim vice moznosti, nebo nevyplnénim. Neplatnd odpoveéd byla

oznacena u Ctyt (1,60 %) respondentd.
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Polozka ¢. 8
U svalovych chorob se v krvi obvykle naléza:

A) zvySeni hladiny kreatinkinazy (CK)

B) snizeni hladiny myoglobinu

C) zvyseni hladiny transferdz (ALT, AST, GGT)
D) snizeni hladiny magnézia

Tabulka 13. Priznaky svalovych chorob

zvysena hladina kreatinkinazy (CK) 224

89,20 %

snizena hladina myoglobinu

3,60 %

zvySena hladina transferaz
(ALT, AST, GGT)

2,40 %

sniZzena hladina magnézia

2,40 %

oo O |©

2,40 %

neplatna odpoveéd’

PFiznaky svalovych chorob

80.74%

Graf 7. Priznaky svalovych chorob [Zdroj: viastni Setreni]
Tabulka 13 a graf 8 znazoriiuji pfiznaky svalovych chorob. Z celkového poctu respondentt
251 (100 %) odpovédélo, Ze se
kreatinkindzy, 224 (89,20 %), sniZenou hladinou myoglobinu devét (3,60 %), zvySenou

svalové choroby projevuji zvySenou hladinou
hladinou transferaz (ALT, AST, GGT) Sest (2,40 %), snizenou hladinou magnézia Sest
(2,40 %) respondentli. Spravna odpovéd’ je moznost A, za neplatnou odpoveéd je
povazovana odpoveéd se zaskrtnutim vice moznosti, nebo nevyplnénim. Neplatnd odpoved’

byla oznacena u Sesti (2,40 %) respondentt.
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Polozka ¢. 9

U svalovych chorob ¢asto soucasné byva:
A) postizeni jater

B) postizeni ledvin

C) postizeni srdce

D) postizeni plic

Tabulka 14. Postizeni organii u svalovych chorob

postizeni jater 75 29,90 %
postizeni ledvin 28 11,20 %
postiZeni srdce 93 37,10 %
postizeni plic 46 18,30 %
neplatna odpovéd 9 3,60 %

PostiZeni organt u svalovych chorob
40.0% 37 1%
35.0%
2599%

30.0%
25.0%
20.0% 18.3%
15.0% 112%
10.0%
5.0% 3.6%
0.0%

postifeni jater  postizeni ledvin  postizeni srdce postizeni plic  neplatng cdpovéd

Graf 8. Postizeni orgdnii u svalovych chorob [Zdroj: viastni Setieni]
Tabulka 14 a graf 9 zobrazuji postizeni organti u svalovych chorob. Z celkového poctu
251 (100 %) respondentii odpovédeélo, Ze dochazi k postizeni jater, 75 (29,90 %), postizeni
ledvin 28 (11,20 %), postizeni srdce 93 (37,10 %), postizeni plic 46 (18,30 %)
respondentli. Spravna odpovéd je moznost C, za neplatnou odpovéd’ je povazovana
odpovéd’ se zaskrtnutim vice moZnosti, nebo nevyplnénim. Neplatnd odpovéd byla

oznacena u deviti (3,60 %) dotazovanych.
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Polozka ¢. 10

Ventila¢ni potize u svalovych chorob se projevuji:

A) poklesem saturace

B) obstrukénimi zménami pii spirometrickém vysetieni
C) restrikénimi zménami pii spirometrickém vysetfeni

D) obstrukénimi i restrikénimi zménami pii spirometrickém vysetfeni

Tabulka 15. Projevy ventilacnich potizi

pokles saturace 89 35,50 %

obstruk¢ni zmény pti spirometrickém vysetieni 7 2,80 %

restrikéni zmény pii spirometrickém vySetieni 80 31,90 %

obstrukéni i restrikéni Vzmvén},r pfi spirometrickém 66 26.30 %
vysetreni

neplatna odpoveéd 9 3,60 %

Projevy ventilacnich potizi

40.0% 355%
35% 21 _ﬂ'ﬂ(_
30.0% 25-3%
25.0%
20.0%
15.0%
10.0%

5.0% 1R% 3.6%

0.0% || | .

poklessaturace  obsrukfnizmény restrikéni zmény pfi obstrukeni i nepletna od povéd
pifi spirometrickém  spirometrickem  restrikéni zmény
vysetieni vySetieni pifl spirometrickém
wyEetfeni

Graf 9. Projevy svalovych nemocit [Zdroj: viastni Setreni]
Tabulka 15 a graf 10 zobrazuji projevy ventilacnich potizi, které by se mohly vyskytnout
U pacientl. Z celkového poctu 251 (100 %) respondentti odpovédélo, ze se projevuji
ventilaéni potize poklesem saturace, 89 (35,50 %), obstrukénimi zménami pfii
spirometrickém vySetfeni sedm (2,80 %), restrikénimi zménami pii spirometrickém
vySetieni 80 (31,90 %), obstrukénimi i restrikénimi zménami pii spirometrickém vySetfeni
66 (26,30 %). Spravna odpovéd je moznost C, za neplatnou odpovéd je povaZzovéana
odpovéd se zaSkrtnutim vice mozZnosti, nebo nevyplnénim. Neplatnd odpovéd byla

oznacena u deviti (3,60 %) respondentt.
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Polozka ¢. 11
Mezi projevy svalovych nemoci nepatii:

A) slabost

B) svalové bolesti
C) parestezie

D) kiece

Tabulka 16. Projevy svalovych nemoci

slabost 45 17,90 %
svalové bolesti 28 11,20 %
parestezie 106 42,20 %
kiece 64 25,50 %
neplatna odpovéd’ 8 3,20 %

- r rd
Projevy svalovych nemoci
45 0% 42-29%
40.0%
35.0%
30.0% 25.5%
25.0%
20.0% L8R
15.0% 7%
10.0%
5.0% 3.2%
0.0% I
slabost svalové bolesti parestezie kieée neplatnd odpovéd

Graf 10. Projevy svalovych nemoci [Zdroj: vlastni Setreni]
Tabulka 16 a graf 11 popisuji, jaké pfiznaky nepatfi mezi ptiznaky svalovych chorob.
Z celkového poctu 251 (100 %) respondentd odpovédélo, Ze se svalové choroby
neprojevuji slabosti, 45 (17,90 %), svalovou bolesti 28 (11,20 %), paresteziemi 106
(42,20 %), kieCemi 64 (25,50 %). Spravna odpovéd’ je moznost C, za neplatnou odpoveéd
je povazovana odpovéd se zaSkrtnutim vice moznosti, nebo nevyplnénim. Neplatna

odpovéd’ byla oznacena u osmi (3,20 %) respondentd.
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Polozka ¢. 12

Dédicné svalové choroby se manifestuji:
A) vzdy v détstvi

B) v détstvi a v adolescenci

C) v jakémkoliv véku

D) téméf nikdy po 50. roce veku

Tabulka 17. Manifestace dedicnych svalovych chorob

vzdy v détstvi 16 6,40 %

v détstvi a v adolescenci 78 31,10 %

v jakémkoliv véku 95 37,80 %
témert nikdy po 50. roce véku 58 23,10 %
neplatna odpoveéd’ 4 1,60 %

|21 10000% |

- w - r
Manifestace dédicnych
r
svalovych chorob
40.0% 37.8%
35.0% 3ITI%
30.0%
25.0% 23.1%
20.0%
15.0%
10.0% 54
0.0% I
vidy v détsti vdétstviav v jakémkoliv véku téméF nikdy po neplatna odpovéd
adolescend 50.roce véku

Graf 11. Manifestace dedicnych svalovych chorob [Zdroj: viastni Setieni]

Tabulka 17 a graf 12 zobrazuji manifestaci svalovych chorob béhem Zivota. Z celkového
poctu 251 (100 %) respondentd odpovédélo, ze se svalové choroby manifestuji vzdy
v détstvi, 16 (6,40 %), v détstvi a adolescenci 78 (31,10 %), v jakémkoliv véku 95
(37,80 %), témét nikdy po 50. roce veku 58 (23,10 %). Spravna odpovéd’ je moznost C, za
neplathou odpovéd’ je povazovana odpovéd’ se zaSkrtnutim vice moznosti, nebo

nevyplnénim. Neplatnd odpoveéd’ byla oznacena u ¢tyft (1,60 %) respondentt.
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Cil ¢. 2: Porovnat informovanost o svalovych chorobach mezi kraji s neuromuskularnim

centrem a bez n¢;j.

Whodnocovany jsou otazky tykajici se vyzkumu od otazky ¢. 6 do otazky ¢. 12,
maximalni pocet odpovédi je tedy sedm. Primérné spravné odpovedéli respondenti na tii

otazky ze sedmi.

Tabulka 18. Celkova uspésnost odpovédi

celkovy pocet spravnych 67 92 224 93 80 106 95
odpovédi

procentualni Gispésnost 26,70% | 3590% | 89,20% | 37,10% | 31,90% | 42,20% | 37,80 %

Uspésnost odpovédi (v procentech)

100.0%

89.2%

50.0%

80.0%

70.0%

60.0%

50.0%

42.2%
20.0% 35.9% 37.1% 37.8%

. I 31.9%

2000% -

10.0% -

0.0% - T T T T T T

Otazka .6 Otazkac? Otazkac8 Otazkac9 Otazkac.10 Otazka .1l Otazkac.l2

Graf 12. Celkova uspésnost odpovédi [Zdroj: viastni Setreni]
Tabulka 18 a graf 13 zobrazuji uspésnost odpovédi odborné ¢asti dotazniku. Z celkového
poctu respondentd 251 (100 %) odpoveédélo spravné: na otdzku €. 6 pacienti s kofenovou
slabosti maji nejvétsi potize s chiizi do schodi 67 (26,70 %) respondentil; na otazku €. 7
(mé-1i pacient zaroven elevaci ALT, AST a CK a normalni GGT jednd se o svalové
onemocnéni) 90 (35,90 %) respondentli; na otazku ¢. 8 (u svalovych chorob se v krvi
obvykle naléza zvySeni hladiny kreatinkinazy [CK]) 224 (89,20 %) respondentii; na otazku
¢. 9 (u svalovych chorob Casto soucasné byva postizeni srdce) 93 (37,10 %) respondentt;
na otazku ¢. 10 (ventilaéni potiZe u svalovych chorob se projevuji restrikéni zmény pfi
spirometrickém vySetfeni) 80 (31,90 %) respondentl; na otazku €. 11 (mezi projevy
svalovych nemoci nepatii parestezie) 106 (42,20 %) respondentl; na otdzku ¢. 12 (dédicné

svalové choroby se manifestuji v jakémkoliv veku) 95 (37,80 %) respondentii.
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Tabulka 19. Priumérny pocet spravnych odpovedi mezi praktickymi lékari pro dospélé
a praktickymi lékari pro deti a dorost

prakticky 1ékat pro dospélé 2,9
prakticky lékaft pro déti a dorost 3,2

Prameérny pocet spravnych odpovédi

3.2

prakticky lekar pro dospéle prakticky lekar pro déti a dorost

Graf 13. Priumérny pocet spravnych odpoveédi praktik x pediatr [Zdroj: vilastni Setieni]
Tabulka 19 a graf 14 zobrazuji primérny pocet spravné zodpoveézenych otazek ze specidlni
¢asti dotazniku. Z celkového poctu respondentli 251 odpovédél spravné kazdy prakticky
1ékat pro dospé€lé primérné na 2,9 otazky, kazdy prakticky lékai pro déti a dorost na

3,2 otazky.

Tabulka 20. Primérny pocet spravnych odpovédi dle délky praxe

do 1 roku 4,0
1-5 let 3,5
6—-10 let 3,3
11 a vice let 2,9
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Primeérny pocet spravnych odpovédi dle
délky praxe
45
4.0
4.0
35
35 35
29
3.0
25
2.0
15
10
0.5
0.0
do 1 roku 1-5 let 6-10 let 11 avice let

Graf 14. Priumérny pocet spravnych odpovédi dle délky praxe [Zdroj: viastni Setieni]
Tabulka 20 a graf 15 znazorniuji pocet spravnych odpovédi dle délky praxe. Z celkového
poctu 251 respondentii odpovédéli spravné na otdzky specidlni ¢asti dotazniku lékafi
spraxi do 1 roku na Ctyfi dotazy, s praxi 1-5 let na 3,5 dotazu, s praxi 6—10 let na

3,3 dotazu a s praxi nad 11 let a vice na 2,9 dotazu.

Tabulka 21. Priimérny pocet spravnych odpovédi dle kraje

JihocCesky kraj 2,8
Plzensky kraj 3,1
Jihomoravsky kraj 3,0
Zlinsky kraj 3.5
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Primeérny pocet spravnych odpovédi dle
kraje
4.0
3.5
35
31 30
3.0 THE
25
2.0
15
10
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0.0
Jihocesky kraj Plzensky kraj Jihom oravsky kraj Zlinsky kraj

Graf 15. Priumérny pocet spravnych odpovedi dle kraje [Zdroj: viastni Setieni]
Tabulka 21 a graf 16 zobrazuji pocet spravnych odpovédi dle kraje. Z celkového poctu
251 respondentll odpoveédeli 1ékari spravné ve specialni ¢asti dotazniku v Jiho¢eském kraji
na 2,8 otazky, v Plzeniském kraji na 3,1 otdzky, v Jihomoravském kraji na tfi otazky a ve

Zlinském kraji na 3,5 otazky.
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Cil ¢. 3: Porovnat navratnost dotaznikového Setfeni elektronickou formou a postou.

Tabulka 22. Struktura odeslanych dotaznikii

odeslano e-mail

566

39,4 %

odeslano dopis

1437

71,7 %

Struktura odeslanych dotaznikG

Celkowy potet odeslanych dotaznikd 2003 ks

M odeslano email

M cdeslanc dopis

Graf 16. Struktura odeslanych dotaznikui [Zdroj: viastni Setreni]

Tabulka 22 a graf 17 popisuji strukturu odeslanych dotaznikli. Z celkového poctu
dotaznikti 2003 (100 %) bylo odeslano elektronicky (e-mail) 566 (39,40 %) a posStou 1437

(71,70 %).

Tabulka 23. Forma odeslanych dotaznikii do jednotlivych krajit a jejich navratnost —

elektronicky

Jihocesky kraj prakticky lékat pro dospélé 182 12 6,60 % 54
prakticky lékat pro déti a dorost | 112 4 3,60 % %

Zlinsky kraj prakticky lékaf pro dospélé 168 7 4,20 % 4,0
prakticky lékat pro déti a dorost | 104 4 3,80 % %
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Tabulka 24. Forma odeslanych dotaznikii do jednotlivych krajii a jejich navratnost —

postou

Jihomoravsky

Kkraj prakticky 1ékat pro dospélé 620 111 17,90% | 17,20

prakticky lékar pro déti a dorost | 331 53 16,00 %
Plzensky kraj prakticky Iékat pro dospélé 299 44 14,70% | 12,30
prakticky lékat pro déti a dorost | 187 16 8,60 % %

224 | 1560% | |

Navratnost dotazniku

W prakticky lEkaf pro dospélé

-]

m prakticky lEkaf pro détia dorost

Graf 17. Navratnost dotaznikii [Zdroj: viastni Setreni]

Tabulka 23, 24 a graf 18 znézornuji ndvratnost dotaznikii ve vSech krajich. Celkové bylo

rozeslano 2003 (100 %) dotaznik.

Do Jihoceského kraje bylo odeslano elektronicky 182 dotaznikd PL a 112 dotaznikl
PLDD. Navratnost byla od praktickych Iékati pro dospélé 12 (6,60 %) dotaznikii, od
praktickych Iékati pro déti a dorost Ctyti (3,60 %) dotazniky. Celkem za kraj 16 (5,40 %)

dotazniku.
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Do Zlinského kraje bylo odeslano elektronicky 168 dotazniki PL a 104 dotazniki PLDD
Navratnost byla od praktickych 1ékaid pro dospélé sedm (4,20 %) dotaznikli, od
praktickych 1€katti pro déti a dorost ¢tyfi (3,80 %) dotazniky. Celkem za kraj 11 (4,00 %)

dotazniku.

Do Jihomoravského kraje bylo odeslano postou 620 dotaznikti PL a 331 dotaznikti PLDD.
Navratnost byla od praktickych Iékatfi pro dospélé 111 (17,90 %) dotaznik?i, od
praktickych lékait pro déti a dorost 53 (16,00 %) dotazniki. Celkem za kraj 164 (17,20 %)

dotazniku.

Do Plzenského kraje bylo odesldno postou 299 dotaznikth PL a 187 dotazniki PLDD.
Navratnost byla od praktickych 1ékaiti pro dospélé 44 (14,70 %) dotaznikt, od praktickych
lékatti pro déti a dorost 16 (8,60 %) dotaznikt.. Celkem za kraj 60 (12,30 %) dotaznik.
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DISKUSE

Tématem této bakalaiské prace je Pompeho choroba, jeji aktualni stav v Ceské republice
a informovanost odborné populace o neuromuskulérnich chorobach. Na pocatku prace byly
stanoveny tfi dil¢i cile a pro jejich splnéni vypracovan dotaznik o 12 otdzkach. Ten byl pak
rozeslan praktickym lékaifim pro dospélé a praktickym Iékaiim pro déti a dorost ve

&tyfech krajich Ceské republiky.

Dotaznikového Setfeni se zucastnilo celkem 251 Iékait, ze kterych bylo 184 Zen
a 67 muzt. Dle specializace byli dadle rozdéleni na praktické 1ékaie pro dospélé (174)

a praktické 1ékate pro déti a dorost (77).

Cil ¢. 1 Zjistit informovanost odborné populace praktickych lékaid pro dospélé
a praktickych lékari pro déti a dorost v kraji Zlinském, Jiho¢eském, Jihomoravském

a Plzenském.

Po zpracovani vysledkl bylo zjisténo, ze primérné¢ odpovédel spravné prakticky 1ékar pro
dospé€lé na 2,9 otazky, prakticky lékat pro déti a dorost na 3,2 otdzky, coz je mén¢ nez
polovi¢ni uspéSnost. Tento vysledek potvrdil odhad, Ze informovanost o svalovych
chorobéch je mezi praktickymi lékafi na nizké urovni a je jednim z divodd pozdniho
odeslani nemocného ke specialistovi a nasledné spravné diagnostice a 1é¢b¢.

Dal§im zajimavym zjiSt€énim bylo srovnani odpovédi lékatd dle délky praxe.

vvvvvv

domnénka se vSak pfi zpracovani dat nepotvrdila.

Cil ¢. 2 Porovnat miru informovanosti v uréenych krajich s neuromuskuliarnim

centrem a bez néj.

Neuromuskularni centra vznikaji jako specializovand pracovisté, ktera se zabyvaji
diagnostikou a 1é¢bou nervosvalovych chorob, a také zajist'uji zakladni i specializovanou

diagnostickou a terapeutickou péci o nemocné s nervosvalovym onemocnénim.

Ptedpokladem dotaznikového Setfeni bylo, Ze 1€kati z Plzeniského a Jihomoravského kraje,
kde se tato neuromuskularni centra nachazeji, dosahnou vétsi informovanosti
0 neuromuskularnich chorobéach v porovnéni s lékafti z kraje JihoCeského a Zlinského, kde

tato centra chybi.

V dotazniku vSak bylo nejméné spravnych odpovédi u lékaiti z JihoCeského kraje, kde

neuromuskularni centrum neni, ale soucasné bylo nejvice spravnych odpovédi u lékatii ze
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Zlinského kraje, kde se neuromuskularni centrum rovnéz nenachéazi. Tato skuteCnost
nepotvrzuje premisu o zasadnim vlivu neuromuskularnich center na informovanosti PL

a PLDD.
Cil ¢. 3 Porovnat navratnost dotaznikového Setreni elektronickou formou a postou.

Prekvapenim bylo, Ze ackoliv je elektronické dotazovani mnohem rychlejsi
V nespravnosti e-mailovych adres, pieplnénych schrankach a ve $patném vyhodnoceni

e-mailu jako nevyzadané posty.

Postovni rozesilani dotaznikli se ukézalo jako efektivnéj$i metoda navratnosti dotazniku.
Dtivodem by mohlo byt to, ze pisemna forma ma pro respondenta vétsi vahu, tudiz se citi
vice zavazan odpovedét. Skutecnost, zda se jednalo o Iékatfe pro déti nebo dospélé neméla

na navratnost zadny vliv.

Pii zpracovani této prace nebylo zjisténo, ze obdobnd studie informovanosti lékait

0 svalovych onemocnénich jiz diive probéhla.
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ZAVER
Pompeho choroba patii mezi vzacna zavazna onemocnéni metabolismu zasadné ovliviiujici
kvalitu Zivota pacienta. Sporadicka incidence vede ¢asto k chybnym a pozdnim diagn6zam
a nevratnému posSkozeni zdravi pacientd. Problémy jsou v nedostate¢né identifikaci,

diagnostice i terapii. Spatnd informovanost o t&chto vzacnych chorobach, ke kterym

Pompeho choroba nalezi, je i u SirSi odborné a laické vetejnosti.

ResSenim je vzdélavani v oblastech vzacnych chorob nejen mezi Iékarii, ale 1 nelékarskym
zdravotnickym personalem (tento je jen okrajové zminén v Néarodnim akénim planu).
Vseobecnd sestra je ¢lenem multidisciplinarniho tymu a poskytuje oSetfovatelskou péci

vSem pacientiim.

Réada bych svou praci vénovala nelékaiskému zdravotnickému personalu ke studijnim

ucelum.
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SEZNAM POUZITYCH SYMBOLU A ZKRATEK

ALT Alaninaminotransferdza

ARO Anesteziologicko-resuscitaéni oddéleni
AST Aspartataminotransferaza

CK Kreatinkinaza

CK-MB Myokardialni izoenzym

CNS Centralni nervovy systém

CT Pocitacova tomografie

DBS Dry Blood Spot (suché kapka krve)
EDTA  Kyselina ethylendiamintetraoctova

EKG Elektrokardiogram

EMG Elektromyografie

FN Fakultni nemocnice

GAA Alfa — glukosidaza

GGT Gama-glutymyltransferaza

GSD Onemocnéni ze stiadani glykogenu (Glykogen Storage Disease)
GSD Il Glykogendza II. typu

KDDL  Klinika détského a dorostového l1ékarstvi
LDH Laktatdehydrogendza

LF MU  Lékaiska fakulta Masarykovy univerzity
PN Pompeho nemoc

PL Prakticky Iékat pro dospé€lé

PLDD  Prakticky lékar pro déti a dorost

UHN Uherskohradist’ska nemocnice, a. S.

VO Vzacna onemocnéni
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SEZNAM PRILOH
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Ptiloha P II Diagnosticky bali¢ek Test suché kapky



PRILOHA P I: DOTAZNIK

Vézené Iékarky a l1ékari,

jmenuji se Marta Zufankova, pracuji jako sestra na neurologii JIP v Uherskohradist'ské
nemocnici. V soucasné dob¢ jsem studentkou Univerzity Tomase Bati ve Zling.

V ramci ukoncovani mého studia zpracovavam bakalafskou praci se zamétfenim na zjisténi
informovanosti odborné vetejnosti o svalovych chorobach pod vedenim MUDr. Oles;ji
Parmové z Neurologické kliniky Fakultni nemocnice Brno.

Chtéla bych Vas pozadat o vyplnéni kratkého dotazniku. Dotaznik je zcela anonymni
a Vami poskytnuté udaje budou pouzity pouze pro statistické zhodnoceni.

Dékuji Vam velmi za pomoc.

1. Jste:
A) Zena B) muz

2. Jaké je VaSe zaméfeni:
A) prakticky Iékat pro dospélé  B) prakticky lékat pro déti a dorost

3. Jaka je délka Vase odborné praxe?

A) do 1 roku B) 1-5let C) 6—10let D) 11 a vice let
4. VaSe pracovisté se nachdzi v kraji:

A) Hlavni mésto Praha B) Stiedocesky kraj C) Jihoc¢esky kraj

D) Plzeiisky kraj E) Karlovarsky kraj F) Ustecky kraj

G) Liberecky kraj H)Kralovéhradecky kraj CH) Pardubicky kraj
I) Kraj Vysocina J) Jihomoravsky kraj K) Olomoucky Kkraj
L) Zlinsky kraj M) Moravskoslezsky kraj

5. Jaké je velikost obce, ve které pracujete?
A)do10tis. B)10-50tis. C)50-100tis. D)nad 100tis. E) hl. mésto Praha

Zatrhnéte prosim vzdy jednu odpovéd, o které si myslite, Ze je nejpravdépodobné;si

6. Pacienti s kofenovou slabosti maji nejvétsi potize s:
A) zakopavanim pfi chiizi

B) chiizi do schodii

C) chtizi po roviné i na kratkou vzdalenost

D) udrZenim stability pii chlizi

7. Mé-li pacient zaroven elevaci ALT, AST a CK a normalni GGT
A) jde o svalové onemocnéni

B) jde o jaterni onemocnéni

C) muze jit o kombinaci jaterniho a svalového onemocnéni

D) jde pravdépodobné o akutni infarkt myokardu

8. U svalovych chorob se v krvi obvykle naléza
A) zvyseni hladiny kreatinkinazy (CK)

B) sniZeni hladiny myoglobinu

C) zvySeni hladiny transferaz (ALT, AST, GGT)
D) snizeni hladiny magnézia


http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/hlavni-mesto-praha/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/stredocesky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/jihocesky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/plzensky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/karlovarsky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/ustecky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/liberecky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/kralovehradecky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/pardubicky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/kraj-vysocina/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/jihomoravsky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/olomoucky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/zlinsky-kraj/
http://www.asociacekraju.cz/kraje-cr/moravskoslezsky-kraj/

9. U svalovych chorob ¢asto soucasné byva:
A) postizeni jater

B) postizeni ledvin

C) postizeni srdce

D) postizendi plic

10. Ventila¢ni potize u svalovych chorob se projevuji:

A) poklesem saturace

B) obstrukénimi zménami pfi spirometrickém vysSetfeni

C) restrikénimi zménami pfi spirometrickém vysetieni

D) obstrukénimi i restrikénimi zménami pii spirometrickém vysetfeni

11. Mezi projevy svalovych nemoci nepatfi:
A) slabost

B) svalové bolesti

C) parestezie

D) kiece

12. Dédi¢né svalové choroby se manifestuji
A) vzdy v détstvi

B) v détstvi a v adolescenci

C) v jakémkoliv v€ku

D) téméf nikdy po 50. roce véku



PRILOHA PII - DIAGNOSTICKY BALICEK TEST SUCHE KAPKY

KLINICKY FORMULAR

Vypliite, prosim, tento formuldf ke kazdému filtracnimu papirku a odeslete jej spole¢né se vzorky.

JMENOC a PFMENT PACIENTA ..o e

Rok narozeni e,

Vstupni informace

1. Soucasnd diagndza + datum stanoveniDg.
2. Pletencova slabost hornich koncetin [ Ano L] Ne
3. Schopen udélat diep [] Ano (] Ne
4, Vstava z nizké Zidle bez pomoci rukou 1 Ano (] Ne
5. Myopaticky $plh (Gowersovo znameni) (1. Ano (] Ne
6. Schopen chlze bez podpory [ Ano (1 Ne
7. Schopen béhu (1 Ano (] Ne
8. Intolerance zatéze 1 Ano [] Ne
9. Vitalnikapacita (D* e,
10, CKukat/Ay* s
11, Zastavy dychani ve spanku [ Ano [ Ne
12. Chrapani L] Ano [] Ne
13, Jiné, pozn@mka

* NV = nevysetfeno



Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN v Praze

POSTUP PRO ODBER SpCHYCH KR’EVNI'CH KAPEK
PRO ENZYMOLOGICKE VYSETRENI

ODBER - MOZNE VARIANTY (nepouzivejte jodové dezinfekce):

A1.Z prstu (srazliva krev) B. Odbér do zkumavky s EDTA (nesrazliva krev)

e po vpichu prst nemackejte (zkumavky s heparinem nelze pouzit)

e prvni kapku otfete sterilnim tamponem e po promichani kapnéte pipetou nebo injekéni

e a7 se vytvori dalsi velka kapka krve, prilozte stiikackou jednu kapku krve (cca 50 pl zaplni
k ni shora filtra¢ni papirek a nechte ho plynule 1 kolecko) tak, aby kapka plynule prosakla od stfedu
prosaknout, az se vyplni predtiténé koletko kolecka k obvodu

A2.Z jehly (srazliva krev)
* kapky je mozno nakapat pfimo z injek¢ni jehly

krev se aplikuje na specialni filtra¢ni papir (Whatman 903) nasatim SPRAVNY VZOREK
pouze jedné kapky krve do jednoho kolecka a pouze z jedné strany

e pro enzymologické vysetreni postaci 3 vyplnéna kolecka

vzorek NIKDY NENANASEJTE opakované na stejné misto, kapka
muzZe byt mensi nez predtisténé kolecko, ale musi byt rovnomérné
prosakla na druhou stranu papirku

nechte uschnout pfi pokojové teploté nejméné 4 hodiny na suchém,
Cistém, rovném a nesavém povrchu, pfipadné bez kontaktu s podlozkou
e vzorek nesmi byt susen na slunci, v blizkosti topeni nebo fénem

Iépe susit pies vikend nez posilat vihké!!

TYTO VZORKY BUDOU ODMITNUTY!

Aktivita enzymu muiiZe byt ovlivnéna nevhodnymi podminkami odbéru
a vysledek vysetfeni pak nelze interpretovat!

kapka vznikla otoc¢enim zkumavky nedostatecné mnozstvi vzorku
s prilozenym filtracnim papirem

4 e % Ay
kapky nakapény pres sebe vzorek znehodnoceny
razitkem, nalepkou apod.

vzorek poslan vihky v plastovém sacku

Radné oznacené a ususené vzorky ihned odeslete spole¢né s vypinénou zddankou typu K (ev. E)
v plastovém sacku na adresu (E - enzymologicka zadanka - ke stazeni na http://udmp.If1.cuni.cz/pozadavek-na-vysetreni-dmp):
Ustav dédi¢nych metabolickych poruch VFN, Centrélni pFijem, Pavilon E1, Ke Karlovu 2, 128 08 Praha 2

V pfipadé dalSich dotazi, prosim, kontaktujte:
Enzymologické laboratot, tel. 224 967 034 (2), e-mail: helena.poupetova@lf1.cuni.cz, michaela.fialova2@vfn.cz
web: udmp.lf1.cuni.cz

Postup vydal Ustav dédi¢nych metabolickych poruch 1. LF UK a VFN v Praze dne 30. 4. 2011



21210869 [LOT] 1y €06 vewieus 20102 R

m e
izl B
g Q2
= &3
N
® &3
0 38
N
8 N
2]
—— Og
o
{ oo
(oo} gg’
4= I8
D 8¢
=1t
o 3%
8g
o®
o

Patient Surname ’

Patient Forename ?

Date of Birth®
I_[ _|_7 -

Patient Identification Number®

Sex*

Date of Callection®
!

[ |
Requesting Physician’ | ] ] | | [ ]

Hospital Name? { l

[T

Liq Address

Country®

— — ] — —

l

| |
TEN
L1

T Telephone [ ] l
B4 E-mail R

HEEE

L] ]

Test Requested: '°[j Fabry
Disease — Disease

Disease

Top Copy: Requesting Physician'®

] Pompe [T] Gaucher ] MPS T

A2 DHG5E50. 4 0w

Bunesrids 30§39 GNIS S2] DADWIS 3TLI¢

1=

D)

1 LAL MV WD
“mE § 7= &
e T

TG g PRy,
B SR )

1 LAL M

E108-1530
L)

¥in,
vil
a0



