238. ENMC mezinarodni workshop — Aktualizace doporuéeného postupu u srdec¢ni
dystrofinopatie 30. Listopadu — 2. Prosince 2018, Hoofddorp, Holandsko

Organizatofi: John Bourke, Prof. Denis Duboc, Dr. Michela Guglieri and Dr Teresinha Evangelista

Ugastnici: Dr G. McGowan (UK), Dr M. Guglieri, Dr J. Bourke, Dr A. Bandali, Dr K. Hor, Prof. L. Cripe,
Dr E. McNally, Dr M. Sediva, Dr A. Florian, Dr B. Cools, Mw. |. de Groot, Prof. N. Goemans, Prof. S.
Dittrich, Prof. J. Timmermans, Dr V. Stara, Prof. A. Aartsma-Rus, Dr D. Duboc, Dr K. Whabi, Prof. E.
Pegoraro, Prof. L. Politano, Dr N. Bennet, Drs E. Vroom, Mr. F. van leperen

Bé&hem 238. ENMC workshopu, ktery probihal od 30. Listopadu do 2. Prosince 2018, se sesli
odbornici z nervosvalové mediciny a kardiologie z Evropy a Spojenych Stat(l, aby diskutovali o
kardiologické péci u pacienti s Duchennovou a Beckerovou svalovou dystrofii. Cilem bylo stavét na
obsahlych standardech péce o pacienty se svalovou dystrofii publikovanych v letech 2010 a 2018
(International Care Considerations DMD 2010 *and 2018), se snahou pfidat nejnovéjsi poznatky a
konfrontovat je s nazorem odbornik( na kardiologickou péci o pacienty s onemocnénimi zplsobenymi
mutacemi v dystrofinovém genu.

Implementace multioborového pfistupu v€etné kortikoterapie a v€asného zahajeni dechové podpory
progresivni zhorSovani srde¢ni funkce je zadsadni pro dlouhodobé preziti. TiSe progredujici
kardiomyopatie (ztrata funkce srdce jako pumpy) postihuje prakticky vSechny pacienty s DMD, ackoli
jeji pfiznaky se projevi teprve v pokrocilejSim véku pfi nastupu srde€niho selhani. V sou¢asnosti neni
shoda na tom, v jakém véku ¢i na zakladé jakych testd by pacienti méli zacit uzivat specifickou
srde¢ni medikaci. Néktefi Iékafi uzivaji echokardiografii k detekci dysfunkce levé komory, jini zjistuji
pritomnost jizev v srde¢nim svalu (fibrézy myokardu) pomoci kardialni magnetické rezonance (cMRI).
Nicméné ucastnici workshopu se shodli, Ze srdce je u DMD postizeno jiz od samého pocatku (tedy jiz
pred narozenim). Tim padem jakakoli vySetfovaci metoda, kterou se snazime opodstatnit rozhodnuti o
terapeutickych zésazich, pouze odrazi, jak malé postizeni je jiz schopna zachytit béhem progresivniho
procesu postizeni srdce u DMD. Byla diskutovana nedostate¢na senzitivita standardni
echokardiografie pro detekci Casnych abnormit srde¢niho svalu a technickeé obtize se ziskanim vysoce
kvalitniho a standardizovaného zobrazeni srdce magnetickou rezonanci napfi¢ centry a u mladsich
pacientl. Odborny konsenzus byl, Zze rodi¢e by méli byt v dobé diagndzy informovani, ze kardiologicka
péce bude v pribé&hu zZivota nutna. Konkrétni doporu€eni ohledné kardiologickych farmak - at jiz
dostupnych nyni €i potencialné vyvijenych v budoucnu — a optimalniho ¢asu jejich nasazeni zavisi na
jejich zamysleném efektu a na rovnovaze mezi pfiznivymi a nezadoucimi Ucinky 1é¢by.

Byl prezentovan zajimavy postifeh o vyhodach specifickych cvi¢ebnich programd pro pacienty s DMD
a jejich potencialnich kardiovaskularnich ucincich. Tato problematika bude predmétem dalSich
vyzkumu.

V rozmanité diskusi o dospélych s DMD, pacientech s BMD a pfenaSeckach vlohy pro BMD/DMD by
dle konsenzu mélo byt zvazovano uziti pfistroju, které mohou korigovat zavazné, abnormalni srdecni
rytmy (implantabilni defibrilatory), stejné jako pro pacienty s jinym typem kardiomyopatie. U Pacientd
s méné zavaznou DMD, s BMD a u pfenasecek je jiz v sou€asnosti v nékolika centrech ve vybranych
pFipadech provadéna i transplantace srdce nebo zavedeni implantabilnich pfistroju podporujicich
funkci levé komory (left ventricular assist devices). Transplantace srdce je vSak pro tiZi onemocnéni
povazovana za nevhodnou u vétSiny DMD pacient(.

Ugastnici se shodli na potfebé sesbirani longitudinalnich dat o efektu riiznych farmak/intervenci a
potfebé dojit ke shodé s regulatory o klinicky smysluplnych indikatorech uc¢innosti novych postupl na
srdce u DMD v klinickych studiich.

Zavérem workshopu bylo uznani mnoha mezer v naSem dosavadnim poznani o postizeni srdce u
dystrofinopatii, ale také pfislib €kl v sou€asnosti vyvijenych. Také bylo stanoveno mnoho témat
dalSiho spole&ného vyzkumu.



