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UvVOD
V diplomové praci se budu zabyvat specifiky osetfovatelské péfe o pacienta

s amyotrofickou lateralni skler6zou (ALS).

Amyotrofickd laterdlni skler6za je zavazné progresivni neurodegenerativni
onemocnéni, jez je charakterizovano ztratou mozkovych a spindlnich motoneuroni. Pacient
postupem casu ztrdci moznost ovladat svaly a jejich pohyby, stdva se tak zcela zavisly
na pomoci druhych. Prognoéza jedince s diagnostikovanou ALS je velmi Spatna, doposud neni
znama kauzalni terapie tohoto onemocnéni. Pacient umird velmi brzy, nejcastéji se hovofi
o umrti do 2 az 4,3 let od pocatku prvniho ptiznaku. VétSina pacientd s ALS zlstava v péci
nejblizsich ptibuznych. Na pecujici osoby jsou s progresi onemocnéni kladeny po vSech
strankdch ¢im dal vétsi naroky. V pokrocilém stadiu onemocnéni zajiStuji nemocnému
komplexni pé¢i, mnohdy nad ramec jejich vzd€lani. Proto je velmi dulezité vénovat ¢as nejen
nemocnému, ale i jeho nejbliz§im. Zakladem je poskytnout nemocnému a jeho nejbliz§Sim
dostatek kvalitnich informaci, nebot’ tyto informace budou promitnuty do kvality poskytované

péce a mohou zkvalitnit posledni chvile Zivota nemocného.

4

Diplomova prace je rozdélena na teoretickou a vyzkumnou ¢ast. Teoretickd ¢ast prace
shrnuje problematiku ALS se zaméfenim na specifika poskytovani oSetfovatelské péce

u téchto pacientd.

7o~

Prakticka Cast je pro uceleny pohled rozd€lena na dvé ¢asti. Pro ndzornost je prvni ¢ast
prace zpracovana formou kazuistiky, ktera si klade za cil bliz§i rozbor problematiky
konkrétniho pacienta s ALS. Hlavnim cilem kazuistiky je popsat vyvoj ALS na konkrétnim
piipadu a nazorn¢ identifikovat néktera specifika oSetfovatelské péce. Druha ¢ast empirické
¢asti prace je tvotfena analyzou ziskanych dat pacienti s amyotrofickou lateralni sklerézou.
Diky témto datiim je mozné objektivné stanovit a popsat progresi onemocnéni v jednotlivych

jejich aspektech.
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1 AMYOTROFICKA LATERALNI SKLEROZA

Amyotroficka lateralni skler6za (ALS) znama jako LouGehrigova nemoc, Charcotova
choroba ¢i nemoc motoneuronu je progresivni neurodegenerativni onemocnéni,
jez je charakterizovano ubytkem mozkovych a spindlnich motoneuront s vyjimkou

extraokularnich a sfinkterovych svald. (1, s. 9)

Jiz samotny ndzev této nemoci nam popisuje jeji patofyziologii. Nazev nemoci
pochézi z feétiny a doslovné ho muzeme pielozit jako: , Zddnd vyZiva svali v postranni
oblasti s ndslednym zatvrdnutim®. A (ne) — myo (svalova) — troficka (vyziva) lateralni
(postranni, bo¢ni — oznacuje oblast michy, kde se nachéazeji hlavni neuropatologické zmény)

a slovo skler6za znaci patologické ztvrdnuti tkang. (2)

vvvvvv

ale neni vyjimkou. Onemocnéni se vétSinou projevuje jako pfechodna slabost ¢i dysfunkce
urcitych svalovych skupin. Pfedpoklada se, ze klinické ptiznaky manifestuji az pfi ztraté 40 %
pfednich roht miSnich. Onemocnéni se castéji vyskytuje u muzi v poméru 1,2-1,6:1.
V ojedinélych piipadech (5 %) dochazi k dysfunkci frontotemporalnich neurond. Vyrazna
dysfunkce frontotemporalnich neuront se projevuje jako frontotemporalni demence (FTD),
zatimco mirnou dysfunkci je moZzno prokazat pouze specidlnimi testy. Pfi FTD dochazi
k vyrazné¢ negativnimu ovlivnéni progndézy nemocného. Primérny veék nastupu ALS
se pohybuje od 50 do 65 let s primérnym vekem pocatku 64 let. Pouze 5 % piipadii se projevi
do 30 let veku. (1, s. 9)

1.1 Prvni historické zminky o ALS a slavné osobnosti spojované s touto

nemoci
ato v zapisech renomovanych I€kaia jako sir Charles Bell, Francois Aran ¢i Amand

Duchenne.

Pravdépodobné nejstarsi zaznamenany ptipad je z roku 1853. Pacientem byl 30 — ti lety
Prosper Lecomte, majitel cirkusu. V zati roku 1848 zacal Lecompte pocitovat slabost pravé
ruky, v ¢ervenci se K témto obtizim piidaly i problémy s dolnimi koncetinami, na néz o dva
meésice déle navazaly 1 problémy s levou rukou a artikulaci. B€hem nasledujicich tfech let

se jeho symptomy plynule stupniovaly, az do 12. unora 1853, kdy Lecompte zemfel. (3, s. 4)
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ALS byla poprvé popsana pied vice nez 100 lety. Jean—Marie Charcot (1825-1893)
spole¢né s Alexem Joffroyem (1844-1908) poprvé v roce 1874 popsali a diagnostikovali
prvni ptipady ALS jako neurologické onemocnéni s vyraznou patologii. K dal§imu posunu
ve vyzkumu ALS doslo az v roce 1990, kdy byla u pacientli prokazana zvySena hladina

glutamatu. (3, s. 4)

Prvni vétsi pozornosti se ALS dostalo az vroce 1939, kdy onemocnél slavny hraé
baseballu Lou Gehrig (1903-1941). Béhem své kariéry byl Gehrig pro mnohé symbolem
neznicitelnosti, byl prezdivan ,Zelezny muz*“. Lou Gehrig svou osudovou bitvu prohral dva

roky po diagnostikovani ALS, coz byla velka ztrata pro mezinarodni baseballovy svét.(3, s. 4)

Ze slavnych osobnosti trpicich ALS muizeme, kromé Lou Gehriga, jmenovat také
Ezzarda Charlese (1921-1975), amerického profesionalniho boxera v tézké vaze. Ve svych
50 — ti letech zemfel na tuto nemoc 1 slavny profesionalni hra¢ baseballu James Augustus
Hunter (1946-1999), znamy pod piezdivkou Jim nebo sumec Hunter. K pocté tomuto
skvélému hraci baseballu slozil v roce 1976 Bob Dylan a Jacques Levy pisen ,, Catfish*.(4)

Z dalsich slavnych osobnosti, kterym byla diagnostikovana ALS, mizeme zminit
senatora Jacoba K. Javitse (1904-1986), hudebniky Dmitrij Sostakovite (1906-1975)
a Charlese Minguse (1922-1979). Nejznamé&jsi osobnosti nynéjsi doby spojovanou
s amyotrofickou lateralni skler6zou je bezesporu fyzik Stephen Hawking (*1942). (4)

Z &eskych osobnosti touto chorobou trpél napt. Ceskoslovensky brankat Ing. Bohumil
Modry (1916-1963), piekladatelka Dana Galova (1960-2015), ¢i byvaly Cesky premiér
Stanislav Gross (1969-2015). V roce 2014 byla diagnostikovana ALS i pfednimu ¢eskému

fotbalistovi Marianu Cigovskému, ktery s touto nemoci stéle bojuje.

1.2 Neuropatologie ALS
S progresi nemoci dochazi k postupnému hubnuti, ubytku podkozniho tuku a nasledné
kachexii jedince. Neuropatologie ALS se dale vyznacuje atrofii kosterniho svalstva postihujici

zejména svaly koncetin, interkostalni svaly, svaly jazyka a branice.

Makroskopické vySetieni poukazuje na atrofii michy zejména v oblastech
intumescenci. Predni motorické kofeny maji hnédé zabarveni a dochdzi u nich k vétSimu

postizeni atrofii nez u zadnich senzorickych kofent. K projeviim atrofie miize dochazet
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i Unerva hlavovych, zejména u n. hypoglossus. Pii dlouhodobém prubéhu se atrofie rozviji

v gyruspraecentralis.

V histopatologii pozorujeme degenerativni zmény zejména v motorické oblasti
s dominanci numerické atrofie velkych motoneurond — jader hlavovych nervli v mozkovém
kmeni a ptfednich rohi miSnich. Postizeni byva znatelné¢ i u Betzovy pyramidy v primarni
motorické kiife. Nasledkem ztraty motoneurontt dochédzi v piti¢né pruhovanych svalech
k chronické denervacni, neurogenni atrofii s tukovou pseudohypertrofii. Histochemicky
prikaz myelinu poukazuje na zietelné zmény v oblasti pfednich rohl, kde je popisovana
vyrazna atrofie, reaktivni astroglioza, zietelné projasnéni, skler6za anterolateralnich provazcii

a atrofie pfednich kofeni.

Velmi dllezitym diagnostickym znakem je vyraznd pocetni atrofie velkych
motorickych neuront ptednich rohd miSnich, zejména v cervikélni a lumbélni intumescenci.
Ostatni mista neuralni struktury podléhaji regresivnim zménam, dochazi u nich ke svrasténi,

piitomnosti depozita lipofuscinu v cytoplazmé a centralni chromatolyze v jadrech.

U postizenych neurontl je mozné najit rizné typy inkluzi. Malé eozinofilni granularni
inkluze neboli Buninova téliska se vyskytuji v cytoplasm¢é a dendritech postizenych
motorickych neuront. V imunohistochemickém vySetfeni jsou pozitivni v reakci s protilatkou
proti cystatinu C. Tato Buninova téliska se pro ALS jevi jako velmi diagnosticky specificka.
Dalsi typy inkluzi lze prokézat pomoci protilatky proti ubikvitinu ¢i proteinu P62. Byva
popisovana inkluze protazeného ¢i vldknitého tvaru tzv. ,skeinlike® v perikariu neuront
a svétle eozinofilni kulaté hyalinni inkluze, jejichZ soucasti jsou depozita proteinu TDP — 43.
Hyalinni inkluze podobné Lewyho téliskim jsou pozorovatelné V cytoplasmé a vyskytuji

se u specifickych forem familidrni ALS. (5)

1.3 Neuropatogeneze ALS

Jednou z nejrozsitenéjsich teorii klinického vyzkumu patogeneze ALS je teorie
selektivni 1éze motoneuronil. Na selektivni 1ézi se podili fetézec mechanismi jako oxidativni
stres, poruchy kalciové homeostazy, dysfunkce neurofilament a mitochondrii ¢i pisobeni
excitacnich toxint. Dulezitou roli hraje i apoptdéza motoneourontl a protizanétlivé cytokiny.
(6,s.772)

Pti apoptdze dochazi k fyziologické, programové fizené smrti bun€k, pii niz dochazi

k bobtnani cytoplazmatické membrany. Na rozdil od nekrézy zistava u apoptdzy integrita
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membrany neporusena, nedochazi tak k naslednému naruseni vnitini rovnovahy bunky, jejimu
rozpadu a poSkozeni okolnich struktur. Apoptoza je fyziologicky, celozivotni proces slouzici
k eliminaci poSkozenych, zmutovanych, infikovanych ¢i zanikajicich bunck. V prubéhu
apoptozy se zmenSuje velikost buiiky, dochazi ke kondenzaci a specifické fragmentaci
jaderného chromatinu, pficemz se vytvareji apopticka tcliska. T¢liska jsou fagocytovéana
tkanovymi makrofagy, obsahuji bunécné organely a ¢asti jaderného chromatinu, jejich
ohraniCeni tvofi plazmatickd membrana. V dusledku poruch apoptézy vznikd celd tada

onemocnéni, mezi nimiZ mizeme jmenovat autoimunitni choroby, nadorové bujeni ¢i prave

ALS. (6, 5. 772-773)

Cytopatologicky obraz opakované prokazuje castecné zdufeni neurofilament,
proximalni ¢asti nervovych axont. U téchto neurofilament dochazi bud'to k primarni nebo

sekundarni abnormalni fosforylovaze.

Ubiquitin je bilkovina obsazena v neurofilamentech. Pomoci protilatek této bilkoviny
byly hledany diikazy o abnormalni degeneraci proteini. U ALS byly prokazany tyto protilatky

V neurofibrilach a inkluzich neuronu.

Mutace v genech koédujicich tyto proteiny se nachdzeji v podskupiné pacientti s ALS.
| pfes jasné diikazy, Ze agregace proteinl je zasadni pro patologii ALS, zistdva mnoho otazek
ohledné role, formovani a mechanismu ptsobeni proteinovych agregati u ALS. Pralomu bylo
dosazeno v roce 2006 s identifikaci TDP — 43 jako hlavni souc¢ésti ubiquitni inkluze v FTLD
a ALS.

Diusledkem jejich relativniho nadbytku dochazi ke zvySené zranitelnosti bunék. Tento
patologicky proces je pfi¢inou i jinych degenerativnich poruch, ptfikladem mlZeme uvést

Parkinsonovu nemoc. (7, s. 272)

DalSim cinitelem podilejicim se na selektivni 1ézi motoneuront je oxidacni stres.
Oxidaéni stres mizeme vysvétlit jako nerovnovadhu mezi kyslikovymi radikaly a antioxidaéni
obranou organismu, jehoz nasledkem je poSkozeni bunécnych struktur, jako je DNA,
cytoskelet ¢i bunécnd membrana. DileZitou soucasti obrany organismu proti oxidacnimu
stresu jsou tzv. antioxida¢ni enzymy, ptikladem mizeme uvést: superoxiddismutazu, katalazu,

glutathion peroxidazu a glutathion reduktazu.

Superoxiddismutdza (SOD) katalyzuje pfeménu superoxidu na peroxid vodiku,

jezmuze byt dale rozkladan katalaktazou. Existuji tfi formy SOD: SODI se vyskytuje
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V cytoplazmé bun¢k, SOD2 se nachazi v mitochondriich a SOD3 je soucasti extracelularniho
prostoru. SOD1 za normalnich okolnosti odbourava volné radikaly, ale v disledku mutace
neni schopen plnit svou funkci a tak dochazi k poskozeni membran bunék. Pfesny
mechanismus mutace SOD1 neni znam, pfedpoklada se vliv excitotoxicity ¢i geneticka

predispozice. (8; 9, s. 53-56; 10, s. 519-529)

Glutamat je jednim z excitacnich toxinti, jemuz se pfisuzuje poskozeni motoneuronu.
V nervovém systému patfi mezi nejrozsifenéj$i neurotransmitery. Neurony obsahujici
glutamat se nachéazeji pfedevsim v mozkové kiife, amygdale a v bazalnich gangliich. VétSina
glutamatu je produkovéana z glutaminu, jenZ ma plvod v astrocytu. Glutamat se uvoliluje
do synaptické $térbiny a po jeho uvolnéni je excitaéni signal zachycovan a odstraiovan
na glutamatovych transportnich proteinech (tzv. transportéry excitatnich aminokyselin
EAAT1 aEAAT2). Vcasné odstranéni glutamatu je nezbytné nebot, excitotoxicita
je zptisobena nadmérnou a poruSenou regulaci aktivace pravé glutamatovych receptor.
Glutamat v neuronech je 10krat vyssi, nez jeho extracelularni koncentrace. V disledku
poskozeni neuronu je glutamat vyplaven do extracelularniho prosttedi a dochéazi k poskozeni
sousednich neuront. V dusledku nadmérného puisobeni vysoké koncentrace glutamatu
dochézi u membrany neuronu K excesivni simulaci a prolongované excesivni depolarizaci.
Nitrobun&éna koncentrace Ca** se zvySuje, iontova a energeticka homeostaza je porusena
a dochazi k aktivaci lytickych enzymi. Dochazi k produkci volnych radikald a bunécéné lyze.
V kone¢ném dusledku nastava bunécna smrt. Souvislost mezi hladinou glutamatu a ALS byla
zjisténa jiz v roce 1990. U pacientil byla prokazana vyssi hladina glutamétu v mozkomisnim

moku a séru. (5, s. 272; 6, s. 774-775; 11)

Hypotéza autoimunitniho mechanismu nemoci je zaloZzena na étyfech predpokladech.
Prvnim je existence experimentalniho zvifeciho modulu ALS. Pfitomnost aktivovanych
T- lymfocytu tvoii druhy pfedpoklad. Ttetim ptedpokladem je depozit Ig v Sedé hmoté misni
a motorické kiife. Poslednim pfedpokladem je pfitomnost protilatek proti Ca®" kanalim.

(6, s. 775)

Existuje mnoho dikazii o vlivu genetiky na vznik ALS. Jiz n¢kolik let je znama role
SOD1 v patogenezi ALS, avSak az v poslednich letech doSlo krychlému pokroku
V rozpoznani gent. Ve vétsin€ piipadii byva genetickd mutace spojovéana s familiarni ALS,
pouze Vv nékterych piipadech dochazi k poskozeni genu, bez rodinné predispozice. Jedna

se tedy o sporadickou ALS, ackoli pfi¢ina je geneticka. (6, s. 773)
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Piedpoklada se, Ze familiarni ALS se vyskytuje v5-10% ztoho u 20%
je identifikovana zména v mutaci CuZn superoxiddismutazy. Rok 1993 sebou pfinesl
identifikaci genu SOD1, jenz je kédem pro méd/zinek superoxiddismutazy. V soucasnosti

existuje vice nez 160 zaznamenanych mutaci v tomto genu, av$ak zptisob mutace neni znam.

Ptfes 60 genovych mutaci je identifikovdno na chromozomu 21, tyto zmény vedou
k tvorbé¢ SOD1 a vzniku ALS. Nékteré mutace jako napiiklad mutace Ala4Val maji atypicky
pribéh. V tomto pfipadé je znacné negativné ovlivnéno preziti jedincd. Naopak mutace
D90A CuZn — SOD se vyznacuje pomalou progresi s primérnym piezitim az 12 let. Dalsi

mutace vyznacujici se pomalejsi progresi je mutace His46Arg. (26, s. 410)

Studie na mysich poukazuji, Ze onemocnéni neni zpiisobeno snizenou funkei proteinu.
Nyni se sleduje SODI1 v souvislosti s toxickym pusobenim, prozatim nebyla zadna

z udavanych teorii potvrzena.(12)

Pokrok identifikace genu je zndzornén na obrazku 1 (viz Ptiloha 1). Obrazek
zobrazuje rok identifikace genu (osa y) a vysledek zapojeni genit v ALS nebo FTLD (osa x).

Velikost kruhu predstavuje uroven vyzkumu gent. (12)

Dalsi geny uvadéné v souvislosti se vznikem ALS zobrazuje tabulka 3 (viz Ptiloha 2).
Tabulka kromé& genetickych podtyptt ALS a jim odpovidajicich genti uvadi i informace
0 nejcastejSim obdobi vzplanuti, informace o mozné dédi¢nosti, klinickém obrazu a dalSich

nemocech, jez mize gen zpisobovat.

Obrazek 2 (viz Priloha 3) znazoriuje zjiSténé genetické vady u ALS, zékladni

genetické mechanismy pii¢in a patogenezi onemocnéni.

1.4 Epidemiologie — incidence, prevalence a mortalita ALS

S nekolika malo vyjimkami ma ALS v poslednich 50-60 letech rovnomérné rozlozeni
ve svéte¢ a to navzdory klimatu, geografii, rase, kultufe ¢i stravé. Svou incidenci lehce
prevazuji muzi nad Zenami v poméru 3 : 2. Vyjimeéné se v nékterych ¢astech svéta objevuji
oblasti, kde dochazi k CastéjSimu vyskytu ALS. Jedna ztéchto oblasti lezi v zdpadnim
Pacifiku, kde se na tfech ostrovech zvysil vyskyt tohoto onemocnéni. V roce 1975-1983 bylo
ALS diagnostikovano u Sesti obyvatel mésta Two Riversve ve Wisconsinu. K dalsimu shluku
onemocnéni doslo v bytovém domé v Monteralu, kde onemocnéli 3 askenazsti zidé v obdobi
18 mésict. Dalsi podobny piipad se stal v Burlingtomu v severni Karolin¢, kde onemocnéli tii
muzi zijici v jednom bytovém bloku. (3, s. 27-28)
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Epidemiologické studie poukazuji na zvysené riziko ALS u fotbalisti. V obdobi
1970-2001 bylo zkoumano 7325 italskych profesionalnich fotbalisti. Celkem bylo
identifikovano 18 profesionalnich fotbalistd, u kterych se vyvinula amyotrofickéd lateralni
skler6za. Vysledky studie potvrzuji zvySeni rizika ALS u profesiondlnich hracia fotbalu
s prumérnym vékem nastupu o 20 let niz§im, nez je primérny veék nastupu udavany
v retrospektivnich epidemiologickych studiich. Déle byla prokazana souvislost mezi délkou
aktivniho hrani a vyskytem ALS. Mezi italskymi fotbalisty byl zjistén Cast€js$i bulbarni nastup

onemocnéni v poméru 3:2 ve srovnani s tdaji z italskych ALS registri. (14)

Dalsi epidemiologickd studie poukazuje na dvakrat vysSi vyskyt ALS u veterant
americké armady neZ u béZzné populace. Riziko vysSiho vyskytu ALS neni podminéno mistem

nasazeni, odbornosti sluzby ani vykonem sluzby na mirovych ¢i valeénych misich. (15)

ZvySeny vyskyt byl prokdzén zejména u vojakl, kteii slouzili ve véalce v Perském
zalivu od 2. srpna 1990 do 31. ¢ervence 1991. Studie zjistila, ze z pfiblizné 2,5 miliont
vojak byla ALS diagnostikovana 107 vojakim. Z toho 28 vojakl se ucastnilo operace
Poustni boutfe. Béhem tohoto véle¢ného konfliktu byli vojaci vystaveni mnoha toxickym
latkdm. Negativni dopad plsobeni téchto toxickych latek je spojovan s komplexem zavaznych
onemocnéni, souhrnné oznaCovanym jako Syndrom valky v Zalivu. (16, s. 742-749;

26, 5. 411)

Incidence ALS se udava kolem 2/100 000 obyvatel/ rok, zatimco prevalence je 6—
8/100 000 obyvatel / rok. Pfepocteme-li incidenci na Ceskou republiku, kterd ma piiblizné
10 553 848 (2016) obyvatel, vyjde nam, Ze kazdy rok onemocni 211 ob&anti Ceské republiky

amyotrofickou lateralni skler6zou. (24)

Nejcastéji se ALS vyskytuje mezi 60. a 70. rokem Zivota jedince a primérnd doba
preziti je tf1 roky. V délce onemocnéni jsou pozorovany vyznamné rozdily, pfi nichz svou
roly hraji jak rizikové faktory, tak i typ onemocnéni. Mezi rizikové faktory zkracujici dobu
preziti patii vyssi vek, bulbarni pocatek a rychla ztrata té€lesné vahy. Nizsi incidenci ALS hlasi
Mexiko, Polsko a Italie. (3, s. 28; 25, s. 225)

Na zakladé idajii zaznamenanych Ceskym statistickym ufadem byl vypracovan graf,
jez znazornuje mortalitu ALS za obdobi 2000-2014. Na grafu 32 mtiZzeme pozorovat rostouci

pocet zaznamenanych amrti zaznamenanych v souvislosti s ALS. (viz Ptiloha 4)
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1.5 Kilasifikace; Formy amyotrofické lateralni sklerézy

1.5.1 Déleni dle svétové neurologické federace
Svétové federace neurologie (WEN) déli ALS na formu: klasickou, progresivni
svalovou atrofii, progresivni bulbalni obrnu, primarni laterdlni sklerézu, monomelickou

muskularni atrofii a brachialni amytrofickou diplegii. (2, s. 9; 26, s. 412; 6, s. 771)

1.5.1.1 Klasicka forma ALS

Klasickd forma amyotrofické lateralni sklerdzy se vyznacuje postizenim centralniho

I periferniho motoneuronu. Vyskytuje piiblizné u 65 % jedincu s ALS. (2, s. 9)

1.5.1.2 Progresivni svalova atrofiie

Progresivni svalova atrofie (PMA) se vyznauje pievazné postizenim periferniho
motoneuronu. PMA se vyskytuje pfiblizné u 5 — 8 % jedincl s ALS ve v€ku pod 50let
S Cast&jSim vyskytem v muzské populaci. V prubéhu onemocnéni muze dojit k rozvoji
centralnich pfiznakd. Pfi pomalé progresi onemocnéni u nemocného dochazi k rozvoji

bulbarnich pfiznaki a postizeni dychacich svall az za delsi dobu. (28, s. 424)

1.5.1.3 Progresivni bulbarni obrna

Progresivni bulbarni obrna je charakterizovana bulbarnimi a pseudobulbarnimi
pfiznaky. Vyrazna je zejména porucha fe¢i a polykdni. Masetterovy reflex je zvySen.
Onemocnéni se vyskytuje pfiblizné u 20-25 % jedinct s Castéj$im vyskytem u starSich Zen.
(26, s. 411, 28, s. 424)

1.5.1.4 Primarni lateralni skleroza

Primarni lateralni skleroza (PLS) je vzacné onemocnéni motoneuronu s velmi
pomalou progresi, je charakterizovdno pouze postizenim centralnich motorickych neuront
arozvojem spasticity. Tato forma je velmi vzacna vyskytuje se pfiblizné
u 1:10 000 000 obyvatel/ rok. (26, s. 412; 6, s. 780)

PLS se projevuje zejména postizenim DK, postizeni HK a bulbarnich svala je méné
casté. Klinické postizeni je omezeno piedev§im na pyramidovou drdhu. Svalova sila
a dechové funkce byvaji postizeny mirn€ji nez u rozvinuté ALS. Postupem casu mize dojit
bud'to k progresivnimu rozvoji PLS, bez zkraceni délky Zivota, nebo k rozvoji plné formy
ALS. Rusina a kol. uvad¢ji diagnosticka kritéria, jez jsou zaloZena na péti kombinacich

Viz nize. (25, s. 230; 26, s. 412)
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1. Piiznaky postiZzeni horniho motorického neuronu
2. Priznaky koncetinového nebo bulbarniho postizeni
3. Doba trvani minimaln¢ ¢tyfi roky

4. Progresivni pribéh s poc¢atkem piiznaki > 20 let
5. Ptiznaky mocCovych obtizi

Dalsi znama diagnosticka kritéria pro PLS byla navrzena v roce 1992 Pringelem a spol.
Diagnostika dle téchto kritérii probiha na zékladé¢ klinické a laboratorni ¢asti, kdy laboratorni

¢ast napomaha piedevsim k vylouéeni jinych diagnoz. (6, s. 780)
A. Klinicka kritéria
1. Spasticka kvadruparéza s plizivym poc¢atkem na DK
2. Rozvoj onemocnéni piiblizné v 5. dekadé Zivota
3. Délka onemocnéni > 3 roky
4. Priabéh onemocnéni s postupnou progresi
5. Deficit rodinné anamnézy
6. Klinické nalezy odpovidaji kortikospinalni dysfunkci
7. Te&zka spasticko bulbarni paréza, vznikajici na podkladé symetrického rozlozeni
B. Laboratorni kritéria
1. Biochemické vySetieni v normée
2. Serologické testy na lymeskou boreliozu, lues a HLTV — 1 a 2 jsou negativni
3. Liktor v norme
4. EMG nejevi zndmky spontanni aktivity
5. Kompresivni 1éze kréni patete, michy a foramen magnum jsou nepriikazné

6. Neptitomné vysoko signalni 1éze na MR mozku a michy (6, s. 780; 29, s. 25-26)
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PLS je diagnostikovana na zaklad¢ klinického a -elektrofyziologického nalezu,
zejména MEP. Terapie je symptomaticka, je zamétfena predevSim na rehabilitaci a fyzikalni

terapii. Dulezitou roli hraje i psychologicka podpora. (6, s. 780; 29, s. 25-26)

1.5.1.5 Monomelicka muskularni atrofie

Monomelicka muskularni atrofie je zndma pod nazvem Hirayamova nemoc. Postihuje
mladsi jedince pfiblizn¢ od 15 do 18 let. Svalova slabost a atrofic se postupné Sifi
od akralnich ¢asti HK. Sifeni atrofie probiha do 5 let od vzniku slabosti. Po po¢ateéni progresi
se stav stabilizuje, na konceting ziistava trvaly rezidualni nalez. Citi a $lachookkosticové

reflexy jsou bez zmén. (26, s. 412; 6, s. 780)

1.5.1.6 Brachiilni amyotroficka diplegie

Brachialni amyotrofickd diplegie je popisovana jako sporadické onemocnéni
motoneuronu. Tento typ ALS se vyznacuje zejména dlouhodobou manifestaci slabosti
a atrofiemi, zpocatku zasahujicimi pouze horni konéetinu. Atrofie vyskytujici se u svala
pletence ramenniho vedou ke vzniku habitusu, téz znamého jako ,,man in the barrel
syndrom. Progrese onemocnéni probiha zpocatku rychleji a postupné se zpomaluje,
az stabilizuje. Postupem ¢asu dochazi k postupnému postizeni DK a manifestaci bulbarnich
ptiznakii. Brachialni amyotroficka diplegie svym pribéhem muze prechazet v monomelickou

svalovou atrofii. (6, s. 780; 26, s. 412)

1.5.2 Déleni ALS dle vyskytu
Na zakladé vyskytu mizeme ALS délit na sporadickou, familiarni a zapadni

pacifickou formu.

1.5.2.1 Sporadicka ALS

Vétsina pripadi ALS (90-95%) se vyskytuje sporadicky, tzn. Ze neni prokazana
souvislost s rodinou anamnézou ¢i zapadni pacifickou formu ALS. Etiologie a patogeneze

sporadické amyotrofické lateralni skler6zy (SALS) je do zna¢né miry neznama. (17, s. 5)

FALS a SALS jsou klinicky k nerozeznani. Nicméné je popisovano nékolik
zajimavych rozdil, jako napiiklad rozdil v primémém véku pii ndstupu onemocnéni,
kdy u familiarnich pfipadii je nastup onemocnéni primérné ve 46 letech, zatimco

u sporadické ALS je to o 10 let vice. Dal$im zajimavym rozdilem je pomér muzii a Zen, kdy
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studie zjistily, Ze pomér u SALS je o 0,5 vys$§i ku prospéchu muzi nez u FALS, kdy
je udavany pomér 1:1. (17, s. 5; 30, s. 962—963)

1.5.2.2 Familiarni ALS

Piiblizné¢ 10 % piipadd amyotrofické laterdlni sklerézy mulzeme povazovat
zadédicnou — familiarni ALS (FALS). Tento typ muze byt dédi¢ny autosomalné
dominantnim, autozomalné recesivnim nebo X — spojenym zplsobem. Nejéastéji
je popisovana dédi¢nost na autozomalné dominantnim podkladé. Nastala otazka, zda se FALS
vyskytuje jen v prvni linii pokrevni piibuznosti nebo i ve vzdalené&jSich liniich. Pokud
se narodi dité jednomu z rodicl, u néhoz se projevila FALS, je Sance 1 : 2, Ze se U ného

onemocnéni neprojevi. (17, S. 5)

Existuje celda fada rlznych typt familiarni ALS. Vyznacuji se riznou genetickou
pfic¢inou, riznym vékem vzplanuti a riznou délkou progrese. Familiarni ALS je klasifikovana
jako ALS 1 — 10. Vé&dci identifikovaly genetické mutace, zpasobujici ALS typu 1, 2, 4 a 8.
Typy 1 a 8 jsou charakterizovany pozdnim nastupem ptiznakl. Pfiznaky typu 1 se projevuji
nejcastéji mezi 40. a 60. rokem. Jejich progrese se vyviji na zakladé genetické mutace,
VvV tomto pfipadé muize byt pomala i rychla. Pfiznaky typu 8, se manifestuji mezi 25. a 44.
rokem a vyznacuji se velmi pomalou progresi. Typy FALS 2—4 jsou charakterizovany velmi
velmi pomalu, v rozmezi 10. — 15. let. Pfiznaky ALS typu 4 se zacinaji objevovat spiSe pted
dosaZenim 25. roku Zivota a jsou charakterizovany velmi pomalou progresi, aZ pfes n¢kolik

dekad.

Dalsi typy FALS zatim nebyly dostatecné popsany. Je znamo, ze ALS3, ALS4, ALS6,
ALS7 a ALS8 se dédi autonomné dominantnim zpisobem, zatimco ALS2 a ALSS se dédi
autosomalné recesivnim zplsobem. Familiarni ALS s ndstupem v détstvi a dospivani

(juvenilni ALS), se pfenasi jako autosomalni recesivni (ALS1:21422; ALS3:18421). (27, s. 7-8)

1.5.2.3 Zapadni pacificka forma ALS

Zapadni pacificka forma byla zjisténa ve tfech lokalitach. V zapadnim Pacifiku
na ostrovech Guam, na Japonském poloostrové Kll a v Zapadni Papue Vv Indonésii. Tyto
lokality znazorfiuje obrazek 5 (viz Ptiloha 5). Zapadni pacificka forma ALS byla poprvé

popséana u domorodého obyvatelstva ostrova Guam. Tento ostrov se nachazi v severozapadni

........
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V roce 1898 byl po prohic ve Spanélsko-americké valce postoupen Spojenym statim
americkym. Dalsi nalezenou lokalitou je Japonsky poloostrov KII, ktery je jednim
Z nejvétsich poloostrovil na ostrové Hons8u. Poloostrov K1l vybiha na jizni strané do Tichého
oceanu a na jeho zapadni stran¢ se rozprostira Vnitini mote. Posledni zjisténa lokalita vyskytu
zapadni pacifické formy ALS je u obyvatel Auyu a Jakai v Zapadni Nové Guineji. (17, s. 9;
18, s. 74)

Po druhé svétové valce byla incidence, prevalence, a mortalita ALS/PDC
(Parkinson— dementia complex) v populaci Chamorrti na ostrové Guam 50 az 100 krat vyssi,
nez u SALS v jinych ¢astech svéta. V urcité dob& byla ALS nejcastéjsi pfi¢inou mortality.
(19)

Pomér muzi a Zen byl 2:1 a median véku pfi propuknuti byl 44. V poslednich letech
dochazi k poklesu, avSak cetnost vyskytu je stdle vysSi neZz na ostatnich kontinentech.
Vysledky vyzkumného Setfeni poukazuji na expozici toxinu. Hlavnim kandidatem zpisobujici
ALS byla latka beta—N-methyl-L—alaninu (BMAA), jez je obsazena v semenech
Cycascircinalis. Tato semena jsou bézné pouzivana domorodymi obyvateli k vyrobé tortill.
Nicméné, toto zjisténi je sporné, nebot’ koncentrace BMAA v mouce ze semen je povazovana

za prili$ nizkou pro vyvolani onemocnéni. (20)

Cox a Banack postavili vyzkum na zvySené konzumaci 1étajicich lisek, které byly
diive oblibenou soucasti jidelnicku domorodého obyvatelstva. Kuaze Iétajicich liSek
obsahovala vysokou koncentraci BMAA. S poklesem populace Iétajicich lisek, dochazi
k poklesu vyskytu ALS/PDC mezi domorodym obyvatelstvem. Z diivodu vymizeni 1étajicich

lisek zkoumali Cox a Banack mnozstvi BMAA na muzejnich exemplatich.(21)

V poslednich né&kolika letech se pocet novych piipadii se v téchto oblastech trvale

sniZuje a svou incidenci se zacinaji blizit zbytku svéta.

Nékteti odbornici na ALS zminuji i tzv. manzelskou formu ALS. Vyskyt Manzelské
formy ALS byl hlasen u dvou manzelskych part (nesouvisejicich) v Italii a Spojenych
statech. Dalsi dva ptipady ALS u manzelského paru, byly zaznamenany ve Francii. Mezi
francouzskymi pary byla zjiSt€éna moznost pusobeni genetickych predispozici ¢i moznych
faktorti z prostiedi, oba dva manzelské pary pochazely z oblasti Languedoc-Roussillon.
(3,s.27)
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1.6 Klinické projevy ALS

Progresivni priabéh amyotrofické lateralni sklerdzy vede ke stale se ménicimu spektru
potieb péce o pacienty. Znalost prognostickych faktori muze zlepsit klinickou prognézu
a vést k vhodnéjSimu nacasovani potiebnych intervenci. Prvni pfiznaky ALS se mohou

projevovat velmi pozvolna, coz mize vést k jejich piehlizeni. (27, s. 3)

Pfi ALS dochazi kvytrvalé degeneraci hornich (UMN) a dolnich (LMN)
motoneuront. Nejcastéji se popisuje fokalni zacatek s postizenim primarni specifické skupiny
svald, postupné dochazi k rozsifovani degenerace na dalsi svaly. Slabost se nejprve vyviji
najedné konceting, postupem cCasu piechdzi na koncetinu protilehlou, ve stejné spindlni
urovni. Onemocnéni postupuje po misnich segmentech. ALS ma ptiznaky centralni i periferni
slabosti. Centralni ptfiznaky se jevi jako spastické ptiznaky — svalova slabost, spasticita
a hyperreflexie. Jako pfiznaky periferni oznacujeme vyraznou svalovou slabost, svalovou
hypertrofii a fascikulace. Mezi bulbarni ptiznaky fadime dysartrii, atrofii jazyka, dysfagii,
hypersalivaci a fascikulaci jazyka. Postizeni kortikobulbarnich drah ma za nasledek zvyseni
polykaciho reflexu, vyskyt zvySeného meseterového reflexu a emocni labilitu. V nékterych

ptipadech je popisovan i vyskyt laryngospasmu. (2, s. 9; 26, s. 411)

Dalsi ptiznaky byvaji popisovany na zakladé mista postiZzeni. Popisujeme postiZzeni
horniho a dolniho motoneuronu u ¢tyf oblasti. Mezi tyto oblasti fadime mozkovy kmen, kréni,

hrudni a bederni michu.

Pokud dojde k zasazeni dolniho motoneuronu mozkového kmene, zaznamenavame
u pacienta dysartrii, atrofii a fascikulaci jazyka. Pfi zasazeni horniho motoneuronu
mozkového kmene se objevuje: spastickda dysartrie, zvySeny polykaci reflex, zvySeny
maseterovy reflex, laryngospasmus, zvySené axidlni reflexy a pseudobulbarni smich a plac.

(26, s. 411)

Zasazeni dolniho motoneuronu kréni michy vede k atrofiim a fascikulaci u svali HK
krku a branice. Hoffmanlv a TromnerGv piiznak se projevuje u postizeni horniho

motoneuronu kréni michy. (26, s. 411)

Postizeni dolniho motoneuronu hrudni michy se projevuje jako fascikulace
v zadovych svalech a svalech bficha. Postizeni horniho motoneuronu hrudni michy neni

popsano. (26, s. 411)
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Posledni popisovanou oblasti s pfiznaky poruSeni horniho a dolniho motoneuronu
je bederni micha, jako piiznaky poruchy dolniho motoneuronu jsou uvadény fascikulace
ve svalech dolni Casti zad a DK s pfitomnosti atrofie. U postizeni horniho motoneuronu

jsou popisovany extensni pyramidové ptiznaky. (26, s. 411)

Jsou popsany tii hlavni formy pocatku ALS. Prvni je nastup konletinovy, jenz
se vyskytuje v 60-85 %. Nastup ALS na horni koncetiné je udavan u 50-60 % piipadu,
zatimco nastup pfiznakli na dolni koncetiné je popisovan pouze u 25-30 % piipadu.

Motoricky deficit koncetin se projevuje spise distalné.

V souvislosti s manifestaci na HK si nemocni stézuji na neobratnost ruky pfi béznych
¢innostech, jako je naptiklad zapinani knoflikli, odemykani atd. ALS s manifestaci na DK
se projevuje jako oslabeni dorzalni flexe nohy tzv. foot drop, coZ se u jedince projevuje
zakopavanim. V nékterych piipadech se mize fokalni pocatek onemocnéni jevit
jako mononeuropatie ¢i radikulopatie. Dal§i moznosti primarni manifestace je ochabnuti
Sijovych svali s prepaddvanim hlavy do anteflexe tzv. head drop. Velmi vzacné je pak

popisovana ALS s pocate¢nim oslabenim torakolumbdlniho svalstva.

Bulbarni pocatek amyotrofické lateralni sklerdzy je popisovan u 20-30 % piipadi,
pficemz jako prvni pfiznak byva popisovana dysartrie. Déle je popisovana atrofie
¢i fascikulace jazyka, dysfagie a hypersalivace. Pokud dojde k soucasnému postizeni
kortikobulbarnich drah dochazi ke zvySeni polykaciho reflexu, masseterového reflexu

a emoc¢ni labilité.

Posledni a nejméné¢ bézna forma nastupu ALS je respiracni, pii niz dochazi
Kk postupnému ochabovani respiracnich svali. Tento forma se nejcastéji manifestuje jako

dyspnoe, no¢ni hypoventilace ¢i respiracni insuficience. (2, S. 9; 26, s. 411)

Postizeni autonomniho systému neni popisovano jako vyrazné, ale byly prokazany
subklinické kardiovaskularni, subdomotorické, gastrointestinalni dysfunkce a poruchy
regulace u slznych a slinnych zlaz. Pfedpokladana je i porucha sympatiku a parasympatiku.

Mezi dalsi projevy ALS tadime fascikulace, krampy, inavu a ibytek hmotnosti. (28, s. 427)

U nemocného se mohou projevit i nékteré¢ pifiznaky, které bychom primarné u této
nemoci necekali. Mezi tyto atypické pfiznaky fadime autonomni poruchy, depresi, demenci,

komplex ALS — parkinsonismus — demence a senzitivni ptiznaky.
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Dftive se predpokladalo, ze ALS je vyhradné onemocnéni motorického systému, avsak
v poslednich letech se s timto onemocnénim spojuji kognitivni poruchy prevazné
frontotemporalni. Tyto poruchy se mohou rozvinout az do obrazu tézké demence. TDP — 43
pozitivni inkluze jsou ¢astym nalezem u pacienttii trpicich ALS spojenou s demenci. Pro ALS
spojenou s demenci je v literatufe nejcastéji poziva nazev FTLD - MND - TDP
(frontotemporal lobar degeneration with motor neuron disease and TDP — 43). Klinicky obraz
FTLD-MND-TDP je rizny, od mirnych kognitivnich ptiznakt az po tézky frontalni syndrom
se zménami osobnosti a chovanim. Velmi cCasto se objevuji poruchy feci, perseverace,
afektivni poruchy a afazie. Postizeni motorického systému muize demenci pfedchazet nebo
se projevit az po jejim vzplanuti. Cast&ji byva kognitivni postiZeni spojovano s bulbarni
formou. V nékterych ptipadech se mohou u pacienti s ALS projevit behavioralni varianty
frontotemporalni demence (bvFTD) nebo naopak se u pacienti s bvFTD objevi piiznaky

ALS. Rozvinuti ALS a bvFTD neni obvyklé. (25, s. 233)
U pacientli s ALS miZe mit kognitivni postizeni Ctyfi formy:

Behavioralni forma se vyznacuje vyraznymi poruchami chovéni, unichz se muize
projevit pouze relativn€ mirny nalez neuropsychologickych testi. Druhd forma je spojovana
s kognitivnim postizenim. V prubéhu neuropsychologického vySetfeni pacient selhava.
V klinickém obrazu pifevlada dysexekutivni syndrom s apatii, pfi postizeni dorzolateralniho
a medidlniho frontalniho kortexu se ptidavaji projevy desinhibice. Treti skupinu tvofi
rozvinuty obraz FTLD s ALS. U pacientu se vyskytuje apatie s t¢zkou anosognozii a poruchy
chovani. Tato forma se rozviji v dusledku FTLD-MND-TDP. Rozdil mezi FTLD a bvFTD
je v nepfitomnosti bludi a halucinaci. Studie poslednich let potvrzuji spojitost mezi ALS
a Alzheimerovou nemoci. Spojeni ALS a Alzheimerovy nemoci je povaZzovano za ¢tvrtou

moznou formu kognitivniho postizeni. (25, s. 235)

1.7 Komorbidita ALS

Retrospektivni kohortové studie poukazuji na nestejnomérny vyskyt nékterych
onemocnéni Ve srovnani bézné populace a pacienti ALS. U pacientli s ALS byl prokazan
nizsi vyskyt arterialni hypertenze nez u zdravé populace v poméru 31,5 % vs. 47,2 %. Dale
byl prokazan nizsi vyskyt koronarnich onemocnéni (8,6 % vs. 9,3 %), infarktu myokardu
(6,4 % vs. 7,0 %), diabetu mellitu (7,2 % vs. 10,6 %), a hypercholesterolémie (17,9 %
VS. 65,6 %). Naopak u pacientti s ALS byl prokdzan vyssi vyskyt neurologickych poruch.
U pacientit s ALS byla Castéji zaznamenana deprese (22,8 % vs. 11,6 %), demence (5,8 %

26



vs. 1,3 %), Parkinsonova choroba (1,8 % vs. 0,1-0,2 %) a epilepsie (1,6 % vs. 0,45-1 %).
Zajimavym zjisténim bylo, ze u pacient trpicich ALS a zaroven Parkinsonovou nemoci, byla

snizena progrese onemocnéni.(22; 23)

1.8 Vliv environmentalnich faktori na ALS
toxiny, jimz bylo lidské té€lo vystaveno. Byla zkoumana souvislost mezi ALS a zeméd¢lskymi
chemikaliemi, tézkymi kovy, rozpoustédly, plisobenim magnetickych poli, typu stravy,

prachem, koufenim a fyzickou aktivitou.

Bylo zjisténo, ze tézké kovy v cigaretovém koufi vyvoldvaji zanétlivou reakci
organismu, oxidac¢ni stres a neurotoxicitu. Riziko vzniku ALS je umérné dob¢ a intenzité

koufeni. Pfedpoklada se, ze koufeni cigaret je nejvice rizikovy negeneticky faktor.

Dale je prokdzan vyssi vyskyt ALS mezi sportovci, oproti bézné populaci, avSak
fyzicka aktivita sama o sob¢ jako vyvolavajici Cinitel nebyla prokazana. Predpoklada

se, ze za vysoké riziko vyskytu ALS u sportovci mtizou jejich genetické profily.

Zkoumana byla i souvislost s expozici zemé&délskych chemikalii, jako jsou pesticidy,
hnojiva, herbicidy, insekticidy a formaldehyd. Prokazalo se zvySené riziko u lidi, jeZ jsou
vystaveni pesticidim s dobou plisobeni delsi nez 4 roky. U pesticidii nebyl prokdzan vztah
mezi umrtnosti a mnoZstvim expozice. Dalsi latka zvySujici riziko ALS je formaldehyd. Pti
delsi expozici touto latkou, byla imrtnost dvakrat vyssi oproti populaci, jeZ nebyla vystavena

plsobeni této organické latky.

Olovo je nejvice ze vSech kovil spojovano s ALS. Prvni provedené studie tento vztah
prokazaly, vyssi vyskyt ALS byl zjistén zejména u svarecl. Avsak béhem navazujicich studii

tato souvislost potvrzena nebyla.

Pomoci laboratornich studii bylo prokézano, Ze in vitro plsobici nizkofrekvenéni
elektromagnetické viny zpiisobuji zvySené mnozstvi bunééného reaktivniho kysliku, coz vede
k oxida¢nimu stresu. Rovnéz pisobenim elektromagnetického pole dochazi k poskozeni DNA
vlakna v bunikach mozku, coz vede k jejich smrti. V soucasnych studiich nebylo potvrzeno

spojeni mezi témito tvrzenimi a vznikem poptipadé vyvojem ALS.

Stars$i studie uvadéji jako rizikovy faktor konzumaci velkého mnozstvi glutamatu

atuku. Nadmérna stimulace glutamatovych receptori vede k vysoké intracelularni
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koncentraci vapniku, coz muze iniciovat selektivni smrt (zni¢eni) neuront, jejiz mechanismus
je podobny jako u ASL. Naopak ochranna funkce je ptipisovdna omega-3 mastnymi
kyselinami a vitaminu E. Pii konzumaci omega-3 mastnym kyselinam a vitaminu E bylo

popsano snizeni rizika vzniku ALS az o 60 %. (35)

1.9 Diagnostika ALS

Pokud se u pacienta objevuji progresivni generalizované priznaky V bulbarni
a koncetinové oblasti je diagnostika pfimocara. Diagnostika nemoci v raném stadiu, kdy jsou

symptomy omezeny pouze na jeden ¢i dva regiony, je obtizna. (31, s. 361)

V dneSni dob€ neni zndm vSeobecny algoritmus pro diagnostikovani ALS, ktery
by se dal aplikovat na vSechny pacienty. Diagnostika ALS probiha na bazi piitomnosti
pozitivnich a negativnich ptiznaki. Mezi pozitivni pfiznaky fadime postizeni periferniho
a centralniho motoneuronu se symptomatickou progresi. Progrese se projevuje regionalné
S kontinudlnim postupem. Mezi negativni diagnostickd kritéria fadime nepfitomnost
elektrofyziologickych, zobrazovacich, a patologickych znamek jiné choroby, jez by mohly byt
puvodcem daného ptiznaku. Mezi symptomy ALS nepatii poruchy sfinkteri a o¢nich bulbt.

(2,s.10; 31, s. 362-363)

Velkou pozornost je nutno vénovat vylouceni nemoci, jeZ mohou mit podobné
priznaky. Praxe ukazuje, ze ptiblizn€ 5 az 8 % pacientli, jimz byla diagnostikovana ALS, trpi
jinym onemocnénim, jez mize byt aZ v 50 % lécitelné. Diagnostika ALS je zavisla na mnoha
faktorech. Atypické symptomy a nedostatetna progrese typickych symptomid naznacuji
alternativni diagnozu. (31, s. 362-363)

Pro standardizaci diagnostiky ALS byla v roce 1990 na zasedani v El Escorial
(Spanélsko) stanovena kritéria El Escorial. Tato kritéria jsou zalozena na zakladé klinického
postizeni v oblasti mozkového kmene, kréni, hrudni a bederni michy. Vysledkem je urceni
suspektni, mozn¢, pravdépodobné a jist¢ diagnoézy. V roce 1998 byla tato kritéria
pfezkoumana, revidovana a piejmenovana dle Airle House ve Warringtonu (Virginia)
na Airlie House kritéria. K plvodnim kritériim byla pfiddna uroven klinicky
pravdépodobna—laboratorni ALS. Tato kritéria byla oznacena jako pfili§ restriktivni
anevhodna pro pouziti v rutinni klinické praxi. Z tohoto diivodu probéhla v roce 2006
na ostrové Awaji (Japonsko) dalsi revize. Cilem této revize bylo zpiesnit diagnosticka kritéria
ALS, nebot” se na zakladé dat z irské studie prokazalo umrti az deseti procent pacienta pied

dosazenim urovné pravdépodobné ALS. V letech 2012 az 2015 byla provedena prospektivni
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multicentrickd studie 416 pacientd, jejimz cilem bylo srovnat diagnostickou piesnost Awaji
a kritérii El Escorial v souladu se standardy vykazovani diagnostické ptesnosti kritéria.
Vysledky jednozna¢né poukazuji na vyssi citlivost u Awaji kritérii a zaroven stejnou specifitu

jako u kritérii EI Escorial pfi identifikaci pacientu s ALS. (34, s. 95-97)

Proces diagnostiky zahrnuje ziskani anamnézy, provedeni dikladného vySetieni,
odpovidajici laboratof, elektrodiagnostické a neurologického vySetieni, poptipadé genetické

testovani. (35)

Neexistuje jediny ¢i absolutni test potvrzujici ALS. Diagnostika se provadi pomoci
riznych diagnostickych vysetieni, na jejichz podkladé miizeme vyloucit rizné diferencialni
diagndzy. Mezi tato vySetfeni fadime elektofyziologické vySetfeni, magnetickou rezonanci,

pozitivni emisni tomografii a laboratorni testy.

Za pomoci elektromyografie (EMG) by méla byt prokazana klinicky zjevna periferni

¢i latentni 1éze. Dalsi tlohou EMG je vylouceni jiné etiologie.

Neurografie (kondukéni studie) by meéla prokazat normalni senzitivni vedeni
S moznosti nizké amplitudy sumacnich motorickych potencialii a lehce zpomalené vedeni
pfi postizeni velkych motoneuron. Spontanni aktivitu a fascikulace lze pozorovat
u atrofickych, v nékterych piipadech i u klinicky nepostiZzenych svalii v pribéhu jehlového
EMG vysetieni. Vysoka amplituda je popisovana uz béhem potencialu motorickych jednotek,
jez jsou popisovany jako polyfazické s pfitomnosti pozdnich komponentii. Metoda SFEMG
(Single-fiber electromyography) je vySetfeni jednotlivych vlaken. Béhem tohoto vysetieni
jev souvislosti s ALS prokazana zvySena hodnota jitteru a densitu vladken. VySetfeni
MakroEMG, zachycuje velké regeneracni motorické jednotky, jejichZ pocet ve svalu lze zjistit
za pomoci metody MUNE. Tato metoda je vyznamna svou velmi dobrou korelaci
S onemocnénim, avSak nepiinaSi nové informace ke zptesnéni diagndzy. Pro vySetfovani
svali je velmi dilezity jejich spravny vybér. Pro potvrzeni ¢i vyvraceni elektrofyziologické
diagnézy ALS jsou vyuzivana kritéria stanovené Lambertem. U téchto kritérii musime brat
V potaz nepfesné stanoveni poctu motorickych a senzitivnich neurogramil a neurceni presného
poctu vySetfovanych svald, jez je tieba vySetfit. Mezi hodnocena kritéria patii senzitivni
neurogram, vedeni motorické rychlosti, pficemz muize dojit ke zpomaleni maximaln¢ 0 30 %
u tézce postizenych svall. Dale sem patii pfitomnost spontanni aktivity ve vSech svalech
a redukce potencialt motorickych jednotek s ptitomnosti vysoké amplitudy a prodlouzeni.

(26, 5. 413-414)
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Magneticka rezonance se podili na vylucovani strukturalnich 1ézi, jako je naptiklad
roztrouSena skler6za, nador mozku, Arnold-Chiariho malformace, arteriovendzni
malformace, multiinfarktové postizeni mozku a aneurysma. Onemocnéni motoneuronu
je spojeno s projevem hyperintenzivniho signalu v oblasti kortikospinalniho traktu, poptipadé
lze popsat i hypointenzivni signal v gyrus precentralis. Metoda zobrazovani pomoci difizniho
trezoru a magnetizacni transfer je schopna zachytit 1ézi kortikospinalni drahy jiz pied

vznikem klinickych ptiznakd.

Postizeni prefrontdlniho kortexu, jez je popisovano u ALS pacienti s kognitivnim
postizenim, lze prokazat pomoci pozitivni emisni tomografie. Dysfunkce thalamofrontalni

dréhy mize byt patrna u pacientd bez demence.

Mezi laboratorni vySetfeni fadime vySetfeni zanétlivych parametrd (FW, CRP),

hladinu tyroxinu a hladinu vitaminu B,. (26, s. 413-414)

Dal$i moznou pouZitou diagnostickou metodou, jeZ ndm miize pomoci v objasnéni
pacientovych problémd je spirometrie. Snizena vitalni kapacita plic podporuje diagnézu ALS.

(17, s. 28)

Zvlastnim doprovodnym diagnostickym vySetfenim je genetické testovani, které miize
odhalit pfi¢inu FALS, tedy mutaci genu. Tuto moznost primarné nevyuzivd nemocny sam,
ale testovani je ureno spiSe jeho rodinnym pfiislusnikim. Je mozné identifikovat az 50 %
mutaci V genu. Tento postup je zndm zejména v USA, kdy si rodina testovani sama hradi.
Plo$né testovani vSech zjistitelnych mutaci vyjde piiblizné na 6 000$, coz je k dneSnimu
kurzu ptiblizn¢ 144 000,— K¢. Pokud je mutovany gen znami, je hodnota testovani nizsi
apohybuje se okolo 400%,coz odpovida 9 600 K¢ Obdobné genetické testovani

se v souvislosti s ALS v CR standardné neprovadi. (38)

1.10 Diferencialni diagnoza ALS

Diferencialni diagnostika ALS zahrnuje spektrum vysetfovacich metod, které slouzi
k vylouceni onemocnéni napodobujici ALS. Mezi onemocnéni napodobujici ALS patii
metabolické a toxické postizeni, strukturalni postiZzeni a poranéni, zanéty a poruchy imunity,

hereditarni onemocnéni a infekce.

Mezi metabolické a toxické postizeni napodobujici ALS patii zejména hyperthyerdza,

hyperparathyre6za, intoxikace t¢zkymi kovy a lathyrismus.
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Jako strukturalni postizeni a poranéni napodobujici ALS mtzeme uvést cervikalni
spondylogenni myelopatii, Arnold — Chiari malformace, urazy elektrickym proudem,

postradiacni postizeni, tumory CNS, syringomyelie a syringobulbie.

Zanéty a poruchy imunity napodobujici ALS jsou paraneoplasticky syndrom,
myositody, myastenia gravis, roztrouSena skleroza, chronickd demyelizacni polyneuritida

a multifokalni motoricka neuropatie.

Mezi hereditdlni onemocnéni napodobujici ALS tadime deficit kysel¢ maltazy,
adrenomyeloneuropatii, okulofaryngedlni dystrofii, spinocereberallni ataxii, hereditalni
spastickou paraplegii s amyotrofii, X vazanou spinobulbarni atrofii (také znamou
jako Kennedyho nemoc) a deficit hexosoaminidazy A.

Jako infekce napodobujici ALS jsou znamy HTLV — | myelopatie, HIV myelopatie,
Creutzfeldt — Jakobova nemoc a lues. (7, s. 414 — 415)

1.11 Prognoza a progrese ALS

Mira progrese ALS, je vysoce variabilni. Heterogenita progrese onemocnéni je hlavni
matouci faktor klinickych hodnoceni. ldentifikace kli¢ovych faktort, jez ovliviiuji pribéh
nemoci, je velmi dilezita zvlasté pro efektivni natasovani 1ékaiskych intervenci. Rada méfeni

poskytuje informace pouze o ¢astecném vyvoji onemocnéni. (17, s. 34)

Na zaklad¢ epidemiologickych studii je primérna délka trvani onemocnéni od dvou
do ¢ty let. Priblizné 25 % jedinct s ALS piezije vice nez 5 let a 8-16 % piezije 10 let
od projevu prvnich piiznakt. Vyzkumna Setfeni zjistila, ze doba pieziti a progrese
onemocnéni neni zavisla pouze na typu ALS, ale i na dal$ich faktorech jako je pohlavi a vék.

(28, s. 433)

Mezi celosvétoveé zndmé skaly vyhodnocujici progresi onemocnéni patii ALS Funkéni
ratingova stupnice — ALSFRS, ALS Severity Scale, Appel stupnice, Norris méfitko a Honda

scale. N¢které z téchto $kal silné koreluji s piezitim pacientu.

Mezi dalsi skaly zminované v souvislosti s ALS muzeme zafadit ALS Health State

Scale, global clinical impression, Sadoul and Borg scales and the Epworth score. (36)

Nejcasté&ji je uplatnovana Skala je ALSFRS — R, kdy pramérné skore dosahuje poklesu
0,4-0,8 bodli za mésic. Tato Skala poskytuje 1€kati informace o progresi postizeni u pacientd.
Revidovand verze ALSFRS — R na rozdil od své ptedchozi verze obsahuje i posouzeni
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dusnosti, ortopnoe, a pottebu ventilacni podpory. Tento dotaznik zaznamenava fyzicky stav

pfi provadéni ¢innosti kazdodenniho zivota pacientd s ALS. (17, s. 34)

ALSFRS-R skére vyznamné koreluje s kvalitou zivota, stanovenou pomoci Sickness

Impact Profile, coz ukazuje, Ze kvalita funkce je silnym faktorem kvality Zivota u ALS.

Piivodni ALSFRS obsahovala deset otazek o fyzickém stavu pacienta. Kazda uloha
je hodnocena na pétistupniové Skale od 0 (nemize d¢lat) do 4 (normalni schopnosti).
Jednotliva skore polozek se scitaji. Rozpéti skore je mezi 0 = nejhor$i a 40 = nejlepsi.
V revidovaném ALSFRS — R byly pfipojeny dvé otazky zaméfené na dechové problémy.

Rozpéti skore se tedy posunulo na 0 = nejhorsi a 48 = nejlepsi.

Funkéni vySetteni plic je nejvyznamnéjSim ukazatelem dechovych poruch, které jsou
nejcastejsi pricinou smrti u pacienti s ALS. Neni jednozna¢né urcena hranice kapacity plic
predpovidajici nutnost ventilaéni podpory pacienta. V souvislosti s ALS je pro zavedeni
ventila¢ni podpory u pacienta nutno brat v potaz nejen ventilaéni kapacitu plic, ale i rychlost

progrese onemocnéni a dal$i aspekty. (37, s. 121-123)

1.12 Terapie ALS

Onemocnéni ALS je v soucasné dobé nevylécitelné. Sd€lovani neptiznivé diagnozy
na dalsi vyvoj vztahu lékafe a pacienta. Je zjiSténo, Ze vice nez polovina pacientd nebyla
spokojena s podanim diagnézy. Diagnozu by mél sdélovat 1ékaf, jez ma jiz utvofeny vztah
s pacientem a je podrobné obeznamen s jeho stavem. Sdé€leni diagnézy by mély piedchazet
pravidelna sezeni s lékafem a seznamovani pacienta s vysledky vySetfeni spolu s planem
pro dalsi ¢asové obdobi. Pro sdéleni diagnozy by mél 1€kat zajistit vhodné klidné prostiedi
a dostatek ¢asu. Minimalni ¢asova dotace pro sd€lovani diagnozy by se méla pohybovat okolo
45 minut. Je dilezité, aby byl nemocnému poskytnut dostatek Casu pro zpracovani sdélené
zpravy a piripadné dotazy. Béhem rozhovoru je vhodna pfitomnost blizkého ¢loveka. Lékar
nemuze dat pacientovi nad¢ji na vyléceni, ale mtize mu dat jistotu, ze na SVou hemoc nebude
sdm a bude mu poskytovana profesionalni péce na té nejvyssi urovni. Lécba ALS je zamétena
na zmirnéni symptomt a udrzeni co nejvyssi kvality zivota. Pacient je Vv péci
multidisciplinarniho tymu, jez spolu s nim a lékafem pravidelné vyhodnocuje stav a rozhoduje
o dalsim vyvoji poskytované péce. Kazdé 3—4 mésice je pacient zvan na pravidelné kontroly,
pii nichz se hodnoti zmény jeho funkcénich schopnosti. Béhem téchto navstév by se u pacienta

m¢l pravidelné vyhodnocovat Funk¢ni Rating Scale-Revised (ALSFRS-R) a spirometrie.
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Lécba ALS je zamétfena na zmirnéni symptomu a udrzeni co nejvyssi kvality zivota.
V soucasné dob¢ je zndm pouze jeden preparat, jez je indikovan k prodlouzeni zivota nebo
obdobi bez nutnosti mechanické ventilace. Rilutek (Riluzol) s obsahem 1é¢ivé latky riluzolum
je benzothiazolovy derivat inhibujici presynaptické uvoliiovani glutamatu. Z 97 % se vaze
na bilkoviny, zejména na sérovy albumin a lipoproteiny, ale pfesny mechanismus ucinku neni

zcela znam.

Klinicka studie prokazuje signifikantn¢ delsi dobu pfezivani pti uzivani Riluzolu
oproti pacientim lécenym placebem. Median preziti pii 1é¢bé Rilutzolem byl 17,7 mésict
oproti 14,9 mésicim u placeba. Vysledky studie, jez méla za cil stanovit vhodné davkovaci
rozmezi, poukazuje na fakt, Ze u pacientd lé¢enych Riluzolem v davce 100 mg/den bylo
preziti vyrazné delsi oproti pacientim lécenym placebem. Podani Riluzolu v davce 50 mg/den
se neprokazalo jako statisticky vyznamné oproti podavanému placebu a navysSeni a¢inné latky

na 200 mg/den nepfineslo zadné vyrazné zlepSeni oproti podédvané davce 100 mg/den.

Doporucené davkovani je stanoveno na podani 50 mg po 12 hodinach

(tzn. 100 mg/den). Podavani vyssich nez doporuc¢enych davek nema vliv na zlepSeni G¢inku.

Lécba Riluzolem je kontraindikovana pii hypersenzitivité na jakoukoli latku
obsazenou v Iéku a pfi jaternich onemocnéni ¢i zvySenych hodnotach jaternich testl nad
trojnadsobek horni hranice. Béhem 1é¢by je nutné peclivé sledovat hodnoty jaternich testd,
Vv ptipad¢ zvySenych hodnot je nutné podavani 1€ku pterusit. Dale je béhem podavani nutno
monitorovat vyskyt neutropenie, intersticialniho plicniho onemocnéni, poruchu rendlnich

funkci a mozné nezadouci Gcinky. (59, s. 1-7)

V soucasné dobé probiha mnoho studii zkoumajici ucinky dalSich vhodnych latek,
jez by mohly byt klicem k 1é¢bé ALS. Mezi zkoumané latky je zarazena latka ozanezumab,
jez ma ochranovat nervosvalova spojeni. Dal§i zkoumané latky plisobi na bazi imunitniho
systému, kde se snazi zamezit zanétlivé reakci neuronil. Do této skupiny patii naptiklad latka

Neuraltus Pharmaceuticals NP0O1. (45)

Quality Standards Subcommittee of the American Academy stanovil doporucéeni
ohledné& postupu poskytovani 1€katskych a oSetfovatelskych intervenci. Tato doporuceni byla
roz¢lenéna do péti oblasti. Prvni z té€chto oblasti obsahuje pokyny — doporuceni ke sdélovani
diagnozy, druhy bod zahrnuje symptomatickou 1é¢bu, na niZ navazuje nutri¢ni a ventilacni

podpora. Poslednim bodem je seznameni se specifiky paliativni péce. (31, s. 360-375)
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Vzhledem k prognoze onemocnéni a neexistujici kauzalni 1é¢bé se Casto pacienti
uchyluji k hleddni pomoci za hranici klasické mediciny. Na téma alternativni mediciny
by lékat nemél zapominat. Je vhodné pacienty upozornit na nékteré alternativni metody,
jez mohou byt zdravotné nebezpecné (podavani hadich jedt atd.). VétSina lékaifi nema
namitky, pokud si pacient pteje podstoupit nékterou z provéfenych a schvalenych metod
alternativni mediciny i za ptredpokladu, Ze to nepfinese kyzené zlepSeni stavu. V souvislosti
s alternativni medicinou je dobré pacienta upozornit na mozné vysoké financ¢ni naklady
za vyuziti alternativnich metod bez zaruky zlepSeni zdravotniho stavu. Je vhodné a zadouci
poskytnout pacientim mnozstvi kvalitnich edukaénich materialti a eliminovat tak moznost,

ze se pacient bude spoléhat na rady podvodnikti a Sarlatand.

K diskutovanym oblastem 1écby, které vSak zatim nepfinesly zadné vétsi vysledky
¢i prodlouzeni zivota pacienti s ALS patii v poslednich letech i oblast terapie kmenovymi

bunkami.

Amyotroficka laterdlni sklerdza je onemocnéni predstavujici psychickou i materidlni
zatéz pro nemocného i jeho rodinu. Béhem terminalniho stadia onemocnéni se pacient stava
zcela zavisly na péci druhych osob. Péce o pacienta vyzaduje znalosti o postupech paliativni
mediciny. V CR prozatim neni zaveden systém multidisciplinarni paliativni pée zaméfujici

se se vyhradné na pacienty s ALS.
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2 SPECIFIKA OSETROVATELKSKE PECE U PACIENTU
S AMYOTROFICKOU LATERALNI SKLEROZOU

Specifika osetfovatelské péce pacientit S amyotrofickou lateralni sklerézou vychazi
Z podstaty prubéhu onemocnéni. Nasledné rozpracovana specifika jsou v souladu

s doporu¢enymi postupy (guidelines) pro fizeni klinického managementu pacienta s ALS.

2.1 Rec a polykani
Polykani a mluveni v nasem zivoté¢ povazujeme za samoziejmost. Lidé s ALS maji
Casto obtize s feci a polykdnim. Pfiblizné u 20 % jedinct se bulbarni ptiznaky nemoci

prezentuji jako prvni pfiznak onemocnéni.

2.1.1 Dysartrie
Dysartrie je skupina fe¢ovych poruch vznikajicich na zaklad¢é kontroly svalové sily
anebo koordinace feGového mechanismu na podkladé poSkozeni centralniho ¢i periferniho

nervoveho systému.

Postizeni horniho motoneuronu se projevuje spastickou (pyramidovou) dysartrii, zatim
co postizeni dolniho motoneuronu zpasobuje chabou (bulbarni) dysartrii. Nejcastéjsi forma
dysartrie u lidi s ALS je smiSend, kdy dochazi k poruSe obou motoneuronit s prevahou
jednoho typu poruchy. Spastickd dysartrie byva spojovana s hyperaktivnimi reflexy
a zpomalenymi napjatymi pohyby obli¢eje se zkreslenim samohlasek. Tato porucha
se vyznacuje setelou, explozivni mluvou, spastickou vyslovnosti, slova jsou vyslovovana
jakoby ze zadni c¢asti ust. Hlas zni jako tlaceny a dySny. Ochabla neboli bulbarni dysartrie
se projevuje snizenymi reflexy a atrofiemi. Reé je huhiava, nejasné artikulovana

az nesrozumitelna. Srozumitelnost fe¢i vzdy zhorsuje tinava. (17, s. 64-67; 39, s. 31-32)

Srozumitelnost feci je jednim z parametrd, kterym lze sledovat postup funkénich zmén
v souvislosti s ALS. Bylo zjisténo, ze dochazi k vyraznym zménam v rychlosti mluveni, pred
snizenim srozumitelnosti. Pokud se rychlost mluvy snizi pfibliZzn€ na polovinu své ptivodni
rychlosti (pfiblizn¢ 125 slov za minutu), mizeme ocekavat velmi rychlé zhorSeni

srozumitelnosti. (17, s. 66)

Ptiblizné u 75 % vSech lidi s diagnézou ALS se projevi potize skomunikaci.

V retrospektivni studii bylo u 100 pacientii v dobé iimrti zaznamenano 28 % pacientl ve fazi
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anarthrie, 47 % ve fazi tézké dysartric a jen 25 % pacientd bylo schopno v pribéhu

termindlniho obdobi srozumiteln¢ komunikovat. (42)

Dysartrii je mozné hodnotit pomoci Clinical Bulbar Scale (CBS), jez slouzi
k objektivnimu posouzeni bulbarniho postizeni. Dal$§i moznosti pro hodnoceni dysartrie
je Center for Neurological Studies bulbar Function Scale (CNS-BFS). CNS-BFS se sklada
ze tii domén (polykéni, fe€¢ a slinéni). Kazda doména ma sedmi stupiiovou skalu, na které
pacient vybird variantu véty, jenz prezentuje nejvérnéji jeho stav. V Ceské republice
se mizeme setkat s 3F testem, jez se vyuziva k hodnoceni sily a rozsahu fecové poruchy

pacienta postizeného dysartrii. (17, s. 66—67)

Pokud budeme komunikovat s ¢lovékem trpicim poruchou fe¢i, méli bychom se drzet
nékolika jednoduchych zasad. Prvni zasadou je udrzovani pifimého ¢elniho kontaktu, kdy
kromé feci budeme vnimat i mimiku a gestiku jedince. Zaroven je vhodné zvolit klidné misto
s dobrym osvétlenim. Mluveni je pro jedince s poruchou fe¢i velmi vysilujici, proto

se mu snazme komunikaci co nejvice uleh¢it. (40, s. 22-24)

Existuje mnoho pomicek a metod, jez mohou dopomoci ke zkvalitnéni komunikace.
Tyto metody miizeme délit na metody s vyuzitim ¢i bez vyuziti pomtcek. Metody bez vyuziti
pomucek zahrnuji gesta, fe¢ téla, znakovou a prstovou fe€. Metody s vyuZzitim pomiicek
muzeme jeSté dale rozd€lit na metody technické a netechnické. Mezi netechnické metody
komunikace fadime napfiklad komunikacni tabulky a komunikaéni knihy. Technické metody
jsou pak rGzné tablety, pocitace, alternativni mysSi, alternativni klavesnice, hlavova

ukazovatka, ustni ty¢inky, tuzky atd.

Velkou pomoci pro ALS pacienty je rozvoj novych bezkontaktnich technologii, diky

nimz mohou za pomoci pohybu o¢i efektivné komunikovat se svym okolim.

Prikladem takovéto technologie je IRISBOND PRIMMA jeho vyhodou
je kompatibilita jak s pocitaci, tak s tablety. MiiZze byt dokonce vyuzivan na vice pocitacich
nékolika lidmi. Lidé diky této technologii mohou nejen komunikovat se svym blizkym
okolim, ale aplikace vysoce je kompatibilni s jinymi aplikacemi, takZe mohou surfovat

po internetu, ovladat televizi ¢i svétlo v mistnosti.

Hernan Castro, trpici ALS napsal pomoci IRISBOND PRIMMA, svou druhou knihu.
Prvni kniha popisujici jeho zivost s ALS, vznikla za pomoci jeho otce a abecedni tabule.

Napsani knihy mu zabralo 8 mésici. (44)
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Vybér spravného komunikacni zafizeni pro pacienta s ALS je velmi individualni,
nebot’ nezavisi pouze na pacientovych schopnostech v danou chvili, ale musime brat v ivahu
I progresi onemocnéni. Proto je vhodné nakup ¢i zapijceni pomicky probrat s odbornikem.
Vyhodou je také moznost si danou pomucku pred zakoupenim zaptijCit a vyzkouset. V dnesni

dobé¢ existuje velké mnozstvi kompenzacnich feCovych pomiicek pro pacienty s ALS.

2.1.2 Dysfagie

Dysfagie neboli porucha polykani, mize vzniknout ze tii pfi¢in. Prvni pfi¢inou
je poskozeni horniho motoneuronu, jez ma za nasledek pseudobulbarni obrnu. Druhym
mechanismem vzniku dysfagie je poskozeni dolniho motoneuronu. Zapojeni jader hlavovych
nervil v prodlouzené mise a Varolové mostu inervuji svaly Celisti, obliceje, jazyka, hltanu
a hrtanu. Je postizeno zvykani, polykani, tvorba fe¢i a hlasu s naslednymi bulbarnimi
symptomy. Motorické neurony spinalni michy mohou vést k dysfagii, v dasledku progresivni

respiracni dysfunkce.

Polykaci akt je komplexni d¢j, skladaji se z faze volni a reflexni. Z anatomického
hlediska do faze volni spadd polykaci faze ordlni, pfipravna a transportni, zatimco do faze
reflexni fadime faryngedlni a ezofagedlni fazi. Porucha polykdni béhem ordlni faze
se projevuje snizenou schopnosti manipulovat se soustem jidla, Casto je proto nutné
odstranéni zbytkl jidla prstem. Jako nejvice obtizné se jevi konzumace potravin hustych
a tézkych (napft. steak, vepfové kotlety), tyto potraviny vedou k rychlejsi tnavé pii zvykani.

V prubéhu této faze polykani se u pacientti mohou vyskytovat fascikulace.

Dalsim problémem pfi polykani je mozna exspirace a aspirace sousta. Aspirace vznika
v disledku patrové ochablosti, potravina je regurgitovana zpét do nosohltanu. Exspirace
potraviny vznikd v disledku zpomaleného uzavieni epiglottis. Proto je doporucovéano

zahustovat tekuté potraviny. (17 s. 72-73; 41, s. 96)

ALS je pfi¢inou degenerace motorickych neuront, pfiéemz ma jen nepatrny Vliv
na jejich smyslovou funkci. To je vyrazné plus, nebot’ pacient dokaze vycitit pfiblizné misto,

kde se sousto nachazi. Ticha aspirace neni u ALS bézna. (17 s. 73)

Hospic v St Christopher’s provedl Setfeni u 124 pacientd v souvislosti s poruchou
polykani u pacientit s ALS. Z Setfeni vyplyva, Ze pouze 21 % pacientil je schopno spolknout

vSechny potraviny, 42 % pacientli spolkne pouze polotuhé potraviny a 27 % pacienti
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je odkazano na potraviny tekuté. Zbytek pacientli pfijimalo potravu pomoci perkutanni

endoskopické gastrostomie — PEG. (41, s. 96)

Pti vySetfeni pacienta s dysfagii je velmi dualezity odbér anamnézy. Zjistujeme
nutricni stav pacienta, aktualni dietni plan, hydrataci a podrobnosti o piijmu potravy.
Zamgétujeme se na zjisténi subjektivnich a objektivnich potizich, na potize s pifijmem urcité

konzistence stravy, délku pfijmu potravy atd. (17 s. 73)

Na zakladé vyhlasky 55/2011 Sb. muze vSeobecna sestra provadét jednoduché
fyzikalni vySetieni, do n€hoz spada i screening dysfagie. Hodnoti se pfijem tekutin, kasovité
a tuhé stravy. Jako prvni se podavaji Ctyfi ¢ajové 1zicky zahusténé tekutiny, nasleduje podani
Ctyt Cajovych 1zicek nezahusténé tekutiny a nakonec se hodnoti polykani nezahusténé tekutiny
vypitim 60 ml z hrne¢ku. Testovani je okamzité ukonceno pii prvnich ptiznacich kasle,

daveni ¢i vytékani tekutin z tst. (17 s. 73-75; 41, s. 99)

Gugging Swalloving Screen (GUSS) je vySetfeni schopnosti polykani. Tento test
slouzi zejména sestram pro vyhodnoceni stupné dysfagie a rizika aspirace. Je rozdélen
do dvou casti: na nepiimy test polykani a pfimy test polykani, kdy pacient polyka stravu

ve tfech riznych konzistencich. (44)

Dysfagii mizeme hodnotit také dle vySetieni FOIS — Functional Oral Intake Scale.

Tato stupnice ndm poskytuje informace 0 funkénim stavu stravovani pacienta. Pro zhodnoceni

kvality Zivota pacienta s dysfagii slouzi SWAL-QOL a SWAL-CARE. (41, s. 105-106)

Mezi specidlni vySetfeni zabyvajici se dysfagii fadime naptiklad: videoendoskopii
(transnasaln€), flexibilni  endoskopii  (FEES), artikulografii, sonografii, RTG,
videofluoroskopii (VFS) a EMG. K hodnoceni FEES a VFS slouzi Rosenbekova penetracné-
aspiracni Skala, jez slouzi ke stanoveni miry penetrace a aspirace polykaného sousta.

(17 s. 74-75)

Osetrovatelska péce o pacienta s dysfagii je zalozena na spravné edukaci
0 kompenzacnich a terapeutickych technikdch. Mezi kompenzac¢ni techniky fadime
posturalni techniky, zvySovani senzitivity dutiny ustni, Stimulaci polykéani, upravu
konzistence stravy a modifikaci velikosti soust. Mezi terapeutické techniky patii: cviceni
rozsahu pohybu, manipulace bolu v tstech, cviceni na zlepSeni neuromuskularni kontroly,

nacvik polykani slinotoku, nacvik polykani tekutin a potravin rizné konzistence.
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Posturalni techniky méni rozméry faryngu a smér toku bolusu. Zékladem je spravné
polohovani hlavy pfi jidle. Vyuzitim riznych poloh jako je rotace, tiklon, pfedklon a zéklon

hlavy snizuje riziko aspirace.

Existuje n€kolik kompenzacnich technik, které mohou pomoci snizit riziko vdechnuti,
jako je napiiklad technika supraglotického polykani, mendelsoniiv manévr a manévr

energetického polykani.

Neexistuji zadné zvlastni studie prokazujici, ze cviceni na pomoc pfi polykani je pro
pacienty s ALS piinosem, zaroven vSak neni prokazano, ze v dusledku cviceni dochazi pouze

k unaveni bulbarniho svalstva. (17, s. 100-101)

V dusledku snizené polykaci frekvence dochézi ke zvysSené oralni sekreci. Pti potizich
se slinénim se doporucuje vynechani drazdivych jidel, vyplachy tst nalevem z hefmanku
¢i salvéje. Dalsi doporu¢ovanou moznosti jsou specialni zubni pasty a ustni vody. Z hlediska
farmakologie 1ze mnozstvi slin snizit za pomoci transdermalni naplasti scopolaminu,
atropinovych kapek pod jazyk, Glycopyrrolate, Propantheline, Amitriptyline a Nortriptyline
HCL. Pokud slinéni nereaguje na medikamentozni 1écbu, je mozné pfistoupit k lokalni

aplikaci botuloxinu do pfiusni nebo podcelistni slinné zlazy. (17, s. 36; 41, s. 105)

Velmi vzacné je mozné provést krikofaryngedlni myotomii. Tato alternativa by méla
byt peclivé zvazena a provedena pouze v nékterych ptipadech. Mira perioperacni mortality
U pacient s ALS je velmi vysoka a chirurgické trauma muze pfispét k neurondlni smrti

a progresi onemocnéni. (41, s. 105)

Odstranéni nahromadéného sekretu je mozné provadét pouzitim odsavaciho
systétmu — odsavacky. Pokud pacient nema zavedenou tracheostomii, miZzeme odsavat
nahromadény sekret dutinou ustni. Pro pacienta je tento vykon velmi nepiijemny, nebot’ pfi
zavadéni odsavaci cévky se pohybujeme ve vysoce reflexogenni zén€. Pohyb v této zoné

vyvolava drazdeéni a spousti ochranné reflexy, jako je reflex davici, kaSlaci a kychaci.

Dalsi pfistrojovou moznosti odstranéni nahromadéného sekretu je mechanicka
insuflace/exsuflace pomoci piistroje CoughAssist. Tato neinvazivni pfistrojova terapie
se vyuziva pro podporu efektivni expektorace u pacientl za pomoci pozvolné aplikace
pozitivniho tlaku do dychacich cest a nasledné rychlé zmény na tlak negativni. U pacienta

dochazi ke stimulaci pfirozeného procesu kasle a ¢isténi pomoci bronchiélni sekrece. (57)
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2.2 Vyziva a nutri¢ni terapie

Cilem optimalni vyzivy u pacienti s ALS je udrzet energetickou bilanci. U 70 %
pacienti byl zjistén nizsi energeticky pfijem ve srovnani s jejich energetickou poticbou.
Studie poukazuji na zji$téni, Ze energeticky vydej je u pacientid s ALS zvySen o 10 % oproti
zdravému jedinci. Nastup bulbdrni slabosti se negativné projevuje na zvykani a polykéni.
Nechutenstvi, unava, sialorrhea, zmény chuti, zacpa a dychaci problémy negativni
energetickou bilanci jesté zhorSuji. Podvyziva urychluje svalovou ztratu, coz muze zpusobit
zvySenou slabost koncetin, pokles respiracnich funkci a oslabeni imunitniho systému.
2

Redukce jednoho kg /m
(17,s. 81-84)

z normalni hmotnosti bylo spojeno s20 % rizikem smrti.

Piijem energie by mél odpovidat ménicim se pozadavkiim pacientti béhem progrese
onemocnéni. U zdravého jedince by strava méla obsahovat 50-55 % sacharidt, 18—-20 %

bilkovin, 30-35 % tukti, mineralni latky a vitaminy. (47, s. 45)

Onemocnéni ALS je doprovazeno vyraznéjSim ubytkem télesné hmotnosti, coz
je jeden z neptiznivych prognostickych faktorti. Proto je dulezité dbat na nutricné bohatou
a dobfe vyvaZenou stravu. Z pocatku onemocnéni je mozné mensi pfijem potravy vyvazit
specidlni nutricni vysokoenergetickou vyzivou. Ptikladem mozné vysokoenergetické vyzivy
mohou byt tzv. nutridrinky. Tento potravinovy nutricné kompletni dopln€k je k dostani
v tekuté ¢i krémové formé. Velkou vyhodou je kromé podavani tzv. formou sipping i moznost
jeho dalsiho zpracovani. Pfimo na strankach vyrobce jsou uvedeny recepty pro piipravu jidel
a napoju s vyuzitim téchto ptipravkll. Pomoci mize i dodrZzovani nékolika obecnych zasad
béhem stravovani. Pacient by mél mit na jidlo dostatek Casu, bez ptitomnosti rusivych
elementl a potraviny by mély byt esteticky naservirované, tak aby se zvysila chut’ k jidlu.
Pokud se pii jidle projevuje tinava je vhodné pokrmy rozdélit a podavat nékolik malych jidel

denng, nebot’ pomalé stravovani vyvolava diivéjsi pocit sytosti. (41, s. 101-104)

Dietni modifikace potravin ma za cil udrzet co nejdéle perordlni piijem potravy
pacienta. Zpoc¢atku onemocnéni je vhodné prejit na mekei stravu, jez nebude tolik zatézovat
zvykaci ustroji. V pozd¢jsi fazi onemocni, vSak miize tekutd strava zplsobovat aspiraci.
V tomto obdobi je vhodné zvazit pouzivani instantnich prasSka uréenych k zahustovani napojt
a potravin. Pfi nedostate¢ném perordlnim piijmu a riziku aspirace pacientli je nutné zvazit

nutnost alternativniho stravovani v podobé perkutanni endoskopické gastrostomie (PEQG).
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Zavedeni nazogastrické sondy (NGS) k dlouhodobé nutricni podpofe neni preferovano.

(41, s. 101-104)

PEG je doporucovan zavést v okamziku, kdy dojde ke snizeni hmotnosti o vice nez
10 % oproti vychozimu stavu a pied zavedenim plicni ventilace, tedy pfed poklesem vitalni

kapacity plic (FVC) pod 50 %. (41, s. 102-104)

Studie 150 pacientti od roku 2000 do roku 2007 potvrdily pozitivni dopad na nutri¢ni
stav a preziti pacientll po zavedeni UPV. Z celkového poctu 150 pacientl s dysfagii, byl PEG
zaveden u 76 z nich. U pacientli se zavedenym PEG, nebyly pozorovany zadné zavazné
komplikace. Celkova stfedni doba preziti od nastupu piiznaki byla pro pacienty
se zavedenym PEG 38 mésicu, pro pacienty bez zavedeni PEG byla stfedni doba pteziti kratsi

0 6 mésicu. (46)

Kromé neadekvatni energetické bilance jedinci s ALS Casto nesplituji ani optimalni
ptijem tekutin za den. Piijem tekutin mize byt omezen v dusledku problémi s polykanim
¢iz divodu zhorsené sebepéCe pii vyprazdinovani. Omezeni tekutin zvySuje hustotu slin
anegativné ovliviiyje polykani. Dalsim problémem v disledku dehydratace je obstipace.
Pacientim s ALS je doporucovano vypit 6-9 Salki tekutin denné spolu s vybérem potravin

S vysokym obsahem vody.

U pacienta s ALS je velmi dulezité sledovat nutri¢ni stav, proto je vhodné navstivit
nutricniho terapeuta, jenZ by posoudil stav nemocného a doporucil vhodné intervence.
Pro zhodnoceni nutri¢niho stavu mtizeme vyuzit naptiklad skalu Mini Nutritional Assessment
(MNA). Posouzeni nutri¢niho stavu v klinické praxi se sklada z: klinického vysetieni, nutri¢ni

anamnézy, antropometrickych méfeni, laboratornich testl a méfeni energetického vydeje.

(47, 5. 47-50)

2.3 Fyzioterapie a rehabilita¢ni péce pacienti s ALS

Fyzioterapie hodnoti nemocného z pohledu jeho postizeni, zptsobeného aktivni
patologii. V pfipad¢ pacienta s amyotrofickou laterdlni skler6zou je pacientova aktivni
patologie degenerace motorického neuronu. Pfiznaky a progrese ALS se vyznamné lisi
Vv zavislosti na misté a rozsahu poskozeni motorickych neuronti v nervovém systému jedince.
Rizeni fyzioterapie musi byt pfizpiisobeno specifickym potiebam kazdého jednotlivce.

(17, s.105; 41, 5. 187)
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Hodnoceni je zaméfeno na pohybovy aparat s ohledem na délku svalu, silu, tonus
arozsah pohybu. V uvahu musime brat i respirac¢ni funkce, hladinu aktivity a tnavu.
Na zdkladé prvotniho posouzeni fyzioterapeutem se stanovi cile a smér rehabilitacniho
programu. V pocatecnich stadiich nemoci je terapie zaméfena na optimalizaci pohybové
funkce a podporu samostatnosti jedince. V dusledku progrese nemoci se cile méni,
fyzioterapie se vice soustied’'uje na udrzeni funkéni pohyblivosti, délky svalti a maximalizaci

kvality zivota. (41, s. 187-188)

Fyzioterapie hraje vyznamnou roli v prevenci sekundarnich komplikaci. V dasledku
progresivni slabosti pacienta nedochazi jen ke snizeni jeho mobility, ale dochazi i K projeviim
sekundarnich komplikaci, jako jsou spasticity, kontraktury, dekubity, pady, respiraéni
komplikace a snizena kvalita zivota. V souvislosti se spasticitou a kontrakturami si pacienti

mohou stézovat na bolest. (17, s. 109)

Spasticita je zvySeni tonického napinaciho reflexu, jez je projevem posSkozeni
centralniho nervového systému. Nefarmakologicka 1écba spasticity je zaloZena na sérii
protahovacich cvikil, polohovacich technik, pouZiti protetickych pomtcek (napt. dlahovani),
elektrostimulaci, aplikaci tepla, chladu a ultrazvuku. Farmakologicky lze spasticitu ovlivnit
baklofenem, sirdaludem, tizanidinem, diazepanem apod. V dasledku poruseného rozsahu
pohybu vznikaji kontraktury. (49, s. 946-947)

Bolest je ¢astou komplikaci ALS. Patologicky proces u ALS neni primarni ptic¢inou
bolesti. Bolest v souvislosti s ALS vnika az v dusledku kontraktur a svalovych kieci. Prevenci
bolesti je pravidelné cviceni, polohovéni a spravné pouZzivani kompenzacnich pomiicek. Dalsi

moznou terapii bolesti je jeji farmakologické ovlivnéni. (17, s. 114-115; 41, s. 198)

V pocatecnich stadiich nemoci je pacientim doporuovano vytrvalostni, posilovaci
a aerobni kondi¢ni cviceni. Mezi tato cviceni fadime naptiklad chiizi, jizdu na kole, plavani
atd. Tato cvi€eni jsou doporucovana provadét do submaximalni intenzity, bez opakovanych
odporovych cvikii na postizenych svalech. Cviceni je doporuc¢eno provadét v nekolika
kratSich blocich, celkovy ¢as cviceni by nemél piekrocit 1 hodinu denné. V diisledku progrese
onemocnéni se schopnost fyzické aktivity bude sniZovat, je velmi dilezité béhem edukace
pacienta klast diraz na dilezitost ukonceni cviCeni pii prvnich znamkach projevu svalové
slabosti, bolesti, fascikulacich ¢i kiecich. Ke zkvalitnéni cviceni je mozné pouzit i specialni

rehabilita¢ni pomicky. (48, s. 40—43)

42



Progrese onemocnéni S sebou piinasi nutnost vyuziti kompenzacnich pomucek,
tzn. nastroji  usnadnujicich kazdodenni cinnosti. Kompenza¢ni pomutcky maji za tkol
podporovat oslabené svalstvo, zlepsit mobilitu pacienta a puisobit preventivné a 1é¢ebné pfi

kontrakturach. (48, s. 40-43)

Mezi kompenzacni pomiticky podporujici pohybovy aparat fadime rtizné typy holi,

berli, choditek, rolatort a vozicka.

V ranych fazich ALS jsou vhodné hole, poskytujici jen minimalni podporu. Berle
jakoz to kompenzacni pomiicka pro pacienty s ALS nejsou doporucovany z divodu
zvySenych narokil na koordinaci a energii. Dal$i moznosti pomticek podporujici stabilitu jsou
choditka a rolatory. Jejich spole¢nou vyhodou je Siroka zakladna a moznost sezeni pii unaveé
(pouze u nizkych typt roldtorii a choditek). Nevyhodou choditka oproti rolatoru je nutnost
zvedani choditka pfi pfesunu, v disledku toho dochazi k vétSimu namahani hornich koncetin.
Vyssi energetické naroky vedou k rychlej$i unavé nemocného. S postupem progrese
onemocnéni je dulezité brat v potaz i1 zajisStovani dalSich pomtcek. V¢asnym zajisténim
invalidniho voziku se vyhneme komplikacim s rychle se ménici mobilitou jedince. Spolu
se zajiSténim voziku musime brat v Givahu 1 dispozi¢ni feSeni domacnosti, jeZ musi odpovidat
manévrovacim moznostem voziku. K bezbariérovému feSeni domacnosti mizeme vyuzit
I pomicek jako jsou najezdové rampy, schodistové sedacky, ploSiny, rizné typy zvedaku atd.

(17, s.111-115; 41, s. 194-195)

2.4 Respiracni terapie

Respirac¢ni selhani je nejéastéjsi pricinou umrti u pacientii s ALS. Primarni pfi¢inou
respiraCnich potizi je degenerace centralnich a perifernich motoneuronti. Postizeni kosterni
svaloviny negativné ovliviluje mechaniku dychani. Zpocatku se béhem inspiria rozviji
torakoabdomindlni oblast bez aktivity akcesornich respira¢nich svald. S progresi onemocnéni
dochazi ke zméné mechaniky dychani v disledku postupného ochabovani inspiracnich,

exspiracnich a glotickych svala. (50, s. 337)

Pro zajisténi dostateCné ventilatni funkce plic, dochazi béhem klidového dychani
k aktivaci inspiracnich a akcesornich respiracnich svali. Ve snaze kompenzovat oslabeni
branice dochéazi ke kontrakci abdomindlnich svalii béhem inspiria. Tento stav oznacujeme

jako tzv. paradoxni dychani. (51, s. 47)

43



Rozeznéavame dusnost pii nadechu (inspiracni) a pti vydechu (expiracni). V disledku
oslabeni inspiracnich svali dochazi ke zvyseni elastického zatizeni hrudniho kose, coz vede
ke zvySeni dechové prace. Nejdulezitéjsi inspiraéni komponentou je branice. V klidu piispiva
az 70 % objemu za minutu. Za oslabeni bréanice je odpovédna degenerace bunék v prednich
rozich mi$nich (C3-5). Ke zméné funk¢ni rezidualni kapacity dochazi az v pozdéjsich fazich,
kdy jsou prokazany zna¢né zmény poddajnosti plic a hrudni stény. (41, s. 64; 50, s. 337;
51,s.47)

Oslabeni exspira¢nich svall se u pacienta S ALS projevuje hromadénim sekretu
expektorace a kasle. V disledku snizeni bronchialniho clearance dochazi k rozvoji
mikroatelektaz a atelektaz. (41, s. 64; 50, s. 337)

Zménénad mechanika dychani vede k vétsi dechové praci a zvySenym narokiim
na ventilaci, respiracni svalstvo neni schopno zajistit adekvatni ventilaci. Svalové oslabeni
a neadekvatni plicni ventilaci vnima pacient z pocatku pouze jako nadmahovou dusnost.
Postupem ¢asu tato dusnost progreduje do klidovych fazi jako tzv. klidova dusnost. Riziko
hrozi pfi vyskytu dusnosti béhem spanku. V pribéhu REM faze dochazi fyziologicky

ke generalizovanému poklesu svalového tonu kosternich svalu.

V dusledku patologie ALS, dochazi k oslabeni branice, coz vede ke snizené aktivaci
interkostalnich a akcesornich svalti spolu s manifestaci hypoventilace. Béhem terminalniho
stadia nemoci dochazi k rozvoji hypoventilace, hypoxémie a hyperkapnie. Muze dojit
az K rozvinuti hyperkapnického selhani a Gmrti pacienta. Opakované probouzeni

a fragmentace spanku vede k hypersomnolenci a unavé béhem dne. (50, s. 338)

Nastup priznakl respiracni insuficience se u pacienta projevi, jakmile se hodnota
usilovné vitalni kapacity pfiblizi k 50 %. Rychlost dalsi progrese poklesu usilovné vitalni

kapacity se pohybuje od 1-5 % za mésic. (41, s. 138)

U pacientl trpicich ALS je velmi dualezit¢ pravidelné hodnotit stav respirace
a monitorovat progresi. Mezi vySetfeni monitorujici plicni funkce patii: spirometrie,
bodypletysmografie, méfeni sily respira¢nich svall, laboratorni testy a dalsi specialni
vySetieni. Mezi specidlni vySetieni fadime: jehlovou a povrchovou elektromyografie,
inspiracni tlak béhem sniffového manévru, jicnovy tlak b&hem sniffového manévru,

transdiafragmaticky tlak b&éhem sniffového manévru, tlak v oblasti zaludku vyvolany
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stimulaci kofene nervus thoracicus inferiora a transdiafragmeticky tlak pii stimulaci nervus

frenicus. (50, s. 339)

V obdobi manifestace no¢ni dechové insuficience je mozné pacientu nabidnout
moznost neinvazivni ventilaéni podpory. Studie prokazuji pozitivni vliv na preziti pacientt.
Ventilacni rezim BiPAP prodluzuje pteziti o 9,6 mésici. Neinvazivni plicni ventilace
je indikovana pfi parcialnim tlaku CO, > 45 mm Hg, saturaci < 88 % a vitalni kapacité plic
<50 %. S dalsi progresi onemocnéni se v indikovanych pfipadech prechazi k tracheostomii

a zavedeni um¢lé plicni ventilace (UPV). (52, s. 25)

Indikaci k zahajeni UPV je krom dalSich kritérii podstatna oxygenace PaO, pod
70 torr pti FiO; 0,4. Dale hodnoty PaO,/Fi0; < 200 mm Hg, PaCO2 > 55 mm Hg, dechova
frekvence nad 35 dechii/min, vitdlni kapacita pod 15 ml/kg a maximalni inspirac¢ni podtlak

pod 25 cm H,0. (33, s. 63)

Velmi dilezité je poskytnout pacientovi a jeho rodiné dostatecné mnozstvi informaci
0 moznosti vyuziti domdci plicni ventilace a dalSich pomicek, jez mohou pomoci zmirnit
obtize souvisejici s poruchou respirace. Zadost zdravotnického zafizeni o realizaci domaci
umélé plicni ventilace (DUPV) a podminky podani jsou dostupné na strankach Ministerstva
zdravotnictvi CR. Zadosti o DUPV se podstupuji ke schvaleni komisi pro realizaci doméci

umélé plicni ventilace. (60)

2.5 Psychosocialni péce

Psychosocidlni péce se zabyva psychologickou a emocionalni pohodou pacienta a jeho
rodiny. Jejim cilem je pomoci pfizpusobit se nemoci, jejim nasledkiim, podporuje komunikaci
a socialni fungovani vztahl. Psychosocidlni péce je odpovédnost azaroven vyzva
pro oSetfujici personal. Praxe psychosociadlni péce je zaloZena na pevném zékladné znalosti,
dovednosti a hodnot. Péce zahrnuje piedavani Spatnych sprav, respektovani a rozvijeni

strategii zvladani, praci se strachem a obavami i podporu pacienta a jeho rodiny. (17, s. 163;

41, s. 145)

Socialni intervence je u pacienti s ALS velmi dualezitd, vede ke zvySeni
informovanosti, coZ pozitivné ovliviiuje nejen emocionalni zvladani nemoci, ale napoméaha
I spravné naplanovat péci, at’ uz po strance finan¢ni ¢i materialové. ALS neni onemocnéni
postihujici pouze fyzickou funkci, ale jde o onemocnéni ovliviiujici vSechny aspekty

psychosocialniho fungovani. Psychické zdravi, financni zabezpeceni, zaméstnanost,
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fungovani rodiny, vztahy a vira jsou postizeny a vyzaduji stejnou intenzivni pozornost jako

problematika télesného zdravi. (17, s. 163; 41, s. 145)

Pro pacienty a jejich blizké je velmi dulezité mit dostate¢né mnozstvi kvalitnich
informaci, na jejichz podkladé pak mohou ucinit dulezitd rozhodnuti. Edukace musi byt
uzpusobena tak, aby spliovala individudlni potfeby pacienta / rodiny. Mnohdy se stava,
ze pacient nebo rodina ma zkreslené predstavy o onemocnéni a jeho progresi. Edukace vede
pacienta k samostatnému rozhodovani o své péci. V nékterych piipadech muize nastat situace,
kdy pacient odmita informace o nemoci. Takové rozhodnuti musime plné respektovat.
U vétSiny pacientli je naopak zijem o dostatek informaci velky. Problém nastava u laické
vefejnosti, ktera nedokaze pln¢ rozlisit kvalitu poskytovanych informaci. Ze zkuSenosti vime,
jaké skody mohou tyto mylné informace napachat. Proto je u této nemoci kladen diraz
na kvalitni edukaci pacienta edukaci pacientt l1ékafi a zdravotnickym personalem. Pacienti
by méli mit k dispozici zakladni udaje o nemoci, diagnosticka kritéria, piehled obecnych
symptomll, moznosti 1é€by a prognézu onemocnéni. Informace mulze pacient Cerpat
z pravidelnych diskusi s poskytovatelem zdravotni péce, z brozur, knih, webovych stranek
¢ividei. Pacient a jeho rodina by méli byt vedeni k Cerpani informaci z ovéfenych
informacnich zdroji a méli by byt upozornovani na ,,nebezpecné* ¢i zavad&jici informace.
V CR je vzhledem k incidenci onemocnéni téchto kvalitnich informacnich zdrojii nedostatek
a kromé& nékolika malo publikaci a jednoho oficidlniho webu se pacienti v oblasti ziskavani

kvalitnich informaci spoléhaji nejcastéji na 1ékate. (17, s. 163-164)

Vzhledem k progresi ALS, je velmi dulezité, aby pacienti byli neustdle vzdélavani
0 zménach, jez pfichazeji a o moznych strategiich jejich zvladani. Je nanejvys dilezité,
aby pacient od pocatku nemoci navazal kvalitni vztah slékafem a dal$im personalem.
Edukujici osoba si musi byt védoma mozného dopadu informaci na pacientovu psychickou
a emocionalni stranku. Diagndéza ALS je velmi traumatizujici pro pacienty a jejich rodinu,
velmi dualezité je nalezeni spravné rovnovahy mezi sdélenim reality a zachovanim nadgje.

(17, s. 164 — 165)

ALS pro pacienta znamena silny zasah do Zivota a jeho socidlnich vztahti. To jak bude
novou naro¢nou zivotni situaci zvladat a prozivat zce souvisi s kvalitou a mnozstvim
informaci. Reakce nemocného na zavaznou diagnozu zavisi na mnoha faktorech, od véku pres
progresi a prognézu onemocnéni k jeho rodinnému zazemi. V prvni fazi pacient proziva Sok,

jenz plynule prechazi v usebrani, stazeni se ze hry a tvorbé programu k feSeni krize. M Moos
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a Schaefer uvadi nasleduji ptehled zmén, Snimiz se pacient musi s pfichodem nemoci
vyrovnat. Pacient se musi vyrovnat se zménou osobni identity, roli a zménou prostoru, v némz
se pohybuje. Mezi dals$i zmény patii zména socialnich kontakti a zména ptedpokladi
a o¢ekavani od budoucnosti. Zmény v dusledku nemoci se netykaji pouze nemocného,

ale i jeho rodiny a nejblizsich piatel. (55, s. 36-37)

Manzelé, partnefi, déti, rodiCe, rodina a pratelé pacienta s diagnézou ALS mohou
vyuzivat riznych podplrnych poradenskych zdroji. Nejvice jsou ovlivnény vztahy mezi
nejbliz§imi rodinnymi pfislusniky. Podpora manzela (ky) / partnera (ky) by méla byt
zaméfena zejména na feSeni problémil spojenych se zménami roli, zvlasté pfi rozhodovani
a piijimani pecovatelskych povinnosti. Nejen dospéli jsou zasazeni zménou rodinnych vztahii
a roli. Déti tyto zmény vnimaji velmi citlivé a komunikace s nimi vyzaduje velmi trpélivy,
vnimavy a citlivy pfistup. Pfi komunikaci s détmi je dobré mit na paméti, Ze maji dobrou
pamét’ a bujnou fantazii. Lhani, mlzeni a zlehcovani okolnosti o onemocnéni rodi¢e neni
doporuc¢ovano. Informace o nemoci ditéti sdélujeme Setrné s ohledem na jeho vék. Rodina
je komplexni systém, ktery se méni v prub&hu ¢asu, ma svou minulost a budoucnost, ktera
vyviji tlak na soucasnost. Naroky kladené na pecovatele jsou velmi vysoké. Neni jednoduché
najit tu sprdvnou rovnovdhu mezi zaméstnanim, pécéi o déti a péci o nemocného.

(17, s. 164-165)

Psychickéd zatéz ¢i syndrom vyhoteni peCovatele miZeme jednodusSe definovat jako
stres a napéti, které vznika v souvislosti s poskytovanim oSetiovatelské péce. Dale to jsou
problémy a situace, s nimiz se pecovatel kazdodenné setkava, a vyzaduji si jeho pozornost.
Tyto problémy mohou, ale nemusi souviset s pfimou oSetfovatelkou péci. Na zakladé¢ studie,
jez zkoumala vliv péce na rodinu pacienta s ALS, vyplyva, Ze pacienti sami vnimaji péci
0 n¢ jako zatéz pro rodinu a pocit'uji obavy z neptiznivych dopadti na jejich blizké. Na druhou
stranu se vSak citi klidnéji, pokud je rodina podporuje a pecuje o n€¢. Uvadi se, ze Se nemocni
vice zajimaji o problémy rodiny, nez o jejich vlastni a velmi citlivé vnimaji ztraty a omezeni,
se kterymi se jejich rodina potykd. Dal§im zajimavym zjiSténym aspektem je rozdil v pohledu
na svijj stav u pacientil s détmi a bez nich. Bylo zjisté€no, Ze pacienti s détmi Castéji piijimali
zivot udrzujici zasahy z pocitu povinnosti. Pacient vnima pecovatelskou zatéz rodiny

a v nékterych piipadech ji mize i prozivat. (58, s. 351-357)

Rodina pacientd s ALS ma hlavni tlohu pti rozhodovani o péci. Péce o ¢lena rodiny

ma na pecovatele vyznamny dopad, hlavné na jeho fyzickou, socialni, emocionalni a finan¢ni
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stranku. V mnoha zemich / systémech, se lidé s ALS stavaji zavisli na své rodiné, protoze

formalni sluzby pokryvaji jen zlomek jejich potieb. (58, s. 351-357)

Z hlediska podpory pecujici osoby je velmi dulezité¢ zajisténi ptistupu k edukacnim
materidlim a zajiSténi tak znalosti nejen o nemoci, ale i 0 moznosti vyuziti podpirnych

pomiicek souvisejicich S poskytovanim a uleh¢enim péce.

Pro pacienty, ktefi v dobé stanoveni diagnozy pracuji, je otazka nezaméstnanosti
velkym problémem. Pracovni mista jsou nejen zdrojem piijmu, ale mohou byt i urujicim

faktorem osobnostni identity.

Nérok na nemocenskou ma pojisténec, jenz byl docasné uznan lékafem jako prace
neschopny. Prvni tfi dny docasné pracovni neschopnosti nemocni nedostavaji zadnou nahradu
mzdy. Od 4. do 14. dne jim nahradu mzdy vyplaci zaméstnavatel. Od 15. dne docasné
pracovni neschopnosti pfechazi vypladceni nahradni mzdy — nemocenské na okresni spravu
socialniho zabezpeCeni. Nemocenské davky mohou byt vyplaceny maximalné po dobu
380 dni. Po ubéhnuti 380 dni ma nemocny dvé moznosti. Prvi moznosti je podani zadosti
0 prodlouzeni nemocenské na ptislusnou spravu socidlniho zabezpeceni, coz v piipadé této
nemoci neni doporuc¢ovano. Druhou a doporu¢ovanou moznosti je podat zadost o uznani
invalidniho dichodu. Pro podéani Zadosti o uznani invalidniho dichodu neni nutné cekat
do vyprseni 380 denni lhity, je vhodné tuto zadost podat jiz v prub&hu trvani docasné
pracovni neschopnosti. Je-li zadost o invalidni dichod uznana lékafem piislusné okresni
spravy socialniho zabezpeceni, oSetfujici lékat pfedd pisemné oznameni nemocnému.

V navaznosti na zastaveni vyplaty nemocenské je ptiznana vyplata invalidniho dichodu. (54)

V CR je mozné zadat o rtizné socialni davky. Pfispévek je mozné Zadat na péci,

bydleni, mobilitu a zvlastni pomucku.

Pravidla pro ziskani pfispévku na mobilitu, ¢i zvlastni pomicku ustanovuje zédkon
¢. 329/2011 Sh. Seznam druhii a typa zvlastnich pomutcek najdeme ve vyhlasce 388/2011 Sb.
Pravidla pro ziskani pfispévku na bydleni jsou ustanovena v Zakoné 117/1995 Sb., o statni

socidlni podpote a pravidla pro ziskani ptispévku na péci jsou stanovena v zdkoné 108/2006
Sb. (53)

Psychosocialni péce hraje dilezitou roli v zjisténi, jak pacienti a jejich rodiny reaguji
na dopad nemoci. Kvalitni psychosocialni péce jim miize pomoci vyrovnat S nemoci a najit

novou cestu K jejimu zvladnuti a snad i novy smysl Zivota.
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Dle slov McDonalda ma kvalita zivota maloco do Cinéni S télesnym postizenim.
Mnozi pacienti a jejich rodiny udrzuji kvalitu Zivota na vysoké Urovni i pies rizné stupné
télesného postizeni a riznou délkou nemoci. Kli¢ ke kvalitnimu zivotu nespociva v penéznich

hodnotach a luxusu, ale v psychosocialni a dusevni pohodg¢. (41, s. 162)

2.6 Etické aspekty nemoci ALS

Progrese onemocnéni a nevylécitelnost onemocnéni konfrontuje pacienta a lékaie
s mnozstvim etickych problémii a otazek. VétSina pacienti se musi vyrovnat se Skalou
symptomu. Naptiklad pro zmirnéni problému s piijimanim potravy a dechové nedostatecnosti
je poslednim moznym feSenim zavedeni PEG a pfipojeni na UPV. Tyto metody vedou
k prodluzovani zivota. Etickym dilematem je pro odbornou vefejnost prodluzovani zivota
touto formou i za cenu velmi nizké kvality Zivota. Zavedeni perkutanni endoskopické
gastrostomie K zajisténi vyzivy je v CR pacientem odmitnuto velmi raritné. V zahranici
se odmitnuti PEG pohybuje v fadu nékolika malo procent, jedna se spiSe 0 pacienty, kteti

chtéji zemfit.

Jind situace nastava v souvislosti s UPV. Cesti pacienti s ALS nevnimaji dlouhodobou
plicni ventilaci jako ,, situaci horsi nez smrt*. Cedti pacienti s ALS doufaji v ¢asnou intervenci
lI¢kait. Dlouhodobym napojenim na UPV se snazi ptedejit zivot ohrozujicim dychacim
obtizim. V zahraniéi oproti CR byva otazka UPV rozebirana s pacienty podrobnéji. Svou roli
vV poctu pacientll na fizené ventilaci hraje mnoho faktorti od organizovani zdravotnické
a paliativni péce, zdravotniho pojisténi ke kulturnim rozdilim daného statu. Je zaznamenano,
ze podil pacientil na fizené ventilaci ve Velké Britanii je podstatné niz8i nez v Némecku.

(56, s. 15)

Dalsi etickou otazku v souvisejici S ALS je moZnost genetického testovani rodinnych
pfislusnikii. V tuto chvili neni standartni moZnost nechat si provést genetické testy

v souvislosti s ALS v Ceské republice. V zahraniéi je tento typ testovani dostupny.

Dals$im velmi pal¢ivym etickym dilematem pro odbornou vefejnost, zejména
zahrani¢ni je ucast v klinickych testech. Jako eticky neadekvatni se jevi propagace nékterych
klinickych studii, od nichz pacient ocekava klinicky pfinos. Z toho diivodl je nutné pacienty
Ucastnici se klinické studie seznamit s rozdilem mezi klinickym vyzkumem a terapeutickou
péci. Cilem klinického vyzkumu je vytvaret nové poznatky, které by mohly pomoci budoucim

pacientim, zatimco terapeutickd péfe se zameétuje na potieby konkrétniho pacienta. S tim
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souvisi 1 velmi citlivé téma a to ustanoveni pravidel pro vybér pacientl a jejich rozclenéni

do dvojité zaslepenych studii a uziti placeba.

Dalsi dalezitou etickou otazkou, jez byva Casto spojovana s amyotrofickou lateralni
sklerbzou u nas 1 ve sveéte je otazka eutandzie neboli asistované sebevrazdy.

V Ceské republice v dne$ni dobé neni euthanasie legalni. (17, s. 197-211)
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3 FORMULACE PROBLEMU

Amyotrofickd laterdlni skler6za je nevylécitelné progresivni neurodegenerativni
onemocnéni postihujici motoneuron. Incidence tohoto onemocnéni stale stoupa a nejcastéji
se manifestuje po 50. roce zivota. Progrese tohoto onemocnéni je znacné variabilni.
Dle n¢kolika epidemiologickych studii je uvadéna primérna délka trvani amyotrofické
lateralni sklerozy od 2 do 4,3 let od vyskytu prvnich ptfiznakti onemocnéni. V tomto obdobi
se u pacientli postupné rozviji svalova atrofie a dochazi ke ztraté sob&stacnosti. Tito pacienti
se tedy postupné stavaji zcela zavisli na pomoci druhych — nejcastéji rodinnych ptislusnika.
Bohuzel pro tyto rodinné pfisluSniky a pacienty v dneSni dobé existuje jen minimum
edukacnich a vhodnych informacnich materidlti v ¢eském jazyce. Proto je hlavnim cilem
vytvofit uceleny informativné edukaéni publikaci, jenz bude vyhotovena na podkladé

zjisténych informaci a dat z teoretické a zejména praktické ¢asti diplomové prace.
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4 CIL VYZKUMNEHO SETRENI

Hlavnim cilem a zaroven praktickym vystupem diplomové prace je zhotovit ucelenou
informativné edukacni publikaci, jez bude vyhotovena na podkladé zjisténych a ziskanych

informaci a dat z teoretické a zejména praktické casti diplomové prace.

Prvnim dil¢im cilem je poskytnout uceleny pohled na pééi o pacienta s amyotrofickou
lateralni skler6zou se zdliraznénim specifickych oSetfovatelskych problému a popséani vlivu

progrese onemocnéni na oSetiovatelskou péci.

Druhym dil¢im cilem je analyzovat ziskand data pacientd s amyotrofickou lateralni
skler6zou a zhodnotit, zda existuje souvislost mezi vékem, pohlavim, formou pocatku ALS,

prvnim zaznamenanym ptiznakem a délkou diagnostiky.

Tretim dil¢im cilem diplomové prace je na podkladé ziskanych dat pacientl
s amyotrofickou lateralni skler6zou za pomoci regresni analyzy znazornit progresi

onemocnéni u jednotlivych pacienti.

Pro uceleny pohled je praktickd ¢éast prace rozdélena na dvé ¢asti. Pro ndzornost
je prvni Cast prace zpracovana formou kazuistiky, ktera si klade za cil bliz§i rozbor
problematiky konkrétniho pacienta s ALS. Hlavnim cilem kazuistiky je popsat vyvoj ALS

na konkrétnim pfipadu a nazorn¢ identifikovat n€ktera specifika oSetrovatelské péce.

Druha cast empirické ¢asti prace je tvofena analyzou ziskanych dat pacienti
s amyotrofickou lateralni skler6zou. Diky témto datiim je moZné objektivné stanovit a popsat

progresi onemocnéni v jednotlivych jejich aspektech.
Formulace hypotéz:

Hypotéza 1: Predpoklada se rozdil mezi vékem Zen a muzi pri projevu prvniho

priznaku ALS.
Hypotéza ovétuje, zda existuje rozdil ve v€ku muzii a Zen pfii projevu prvniho pfiznaku ALS.
Pro potieby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.

1Ho: Neptedpoklada se rozdil mezi primérnym vékem Zen a muzi pii projevu prvniho

piiznaku ALS.
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1H;: Pfedpoklada se rozdil mezi praimérnym vékem Zen a muzi pii projevu prvniho piiznaku

ALS.

Hypotéza 2: Predpoklada se rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a vékem

nemocného pri projevu prvniho priznaku.

Hypotéza ovéfuje, zda existuje rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a veékem

nemocného pfi projevu prvniho ptiznaku.

Pro potieby statistického testovani byla formulovéana nulova a alternativni hypotéza.
2Ho: Nepiedpoklada se rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a vékem nemocného.
2H;: Predpoklada se rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a vékem nemocného.

Hypotéza 3: Piedpoklada se rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a pohlavim

nemocného.

Hypotéza ovétuje, zda existuje rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a pohlavim

nemocného.

Pro potieby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.

3Ho: Neptedpoklada se rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a pohlavim nemocného.
3H;: Predpoklada se rozdil mezi formou pocatku klasické ALS a pohlavim nemocného.

Hypotéza 4: Piedpoklida se rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho

priznaku ALS pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta.

Hypotéza ovétuje, zda existuje rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho pfiznaku

ALS pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta.
Pro potieby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.

4Hp: Neptfedpokladd se rozdil od zaznamenani prvniho piiznaku ALS pacientem

po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta

4H;: Predpoklada se rozdil od zaznamenani prvniho pfiznaku ALS pacientem

po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta.

53



Hypotéza 5: Predpoklada se rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho

priznaku po diagnostiku ALS pacientem a vékem p¥i zaznamenani prvniho priznaku.

Hypotéza ovéiuje, zda existuje rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho ptfiznaku

po diagnostiku ALS pacientem a v€kem pii zaznamenéni prvniho pfiznaku.
Pro potieby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.

SHo: Neptedpokladd se souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho pftiznaku

po diagnostiku ALS pacientem a vékem pfi zaznamenani prvniho ptiznaku.

S5Hji: Pfedpokldda se souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho piiznaku

po diagnostiku ALS pacientem a vékem pii zaznamenani prvniho ptiznaku.
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5 METODOLOGIE VYZKUMNEHO SETRENI

Praktickd ¢ast diplomové prace je zpracovana kombinaci kvalitativniho

a kvantitativniho vyzkumného Setieni.

Kazuistika byla zpracovana v domacim prostfedi pacienta sALS Vv obdobi
9/2015-9/2016. Data byla ziskavana pomoci polostrukturovaného rozhovoru s pacientem

a jeho rodinou.

Rozhovor probihal v pravidelnych téimési¢nich intervalech od roku 2015 do roku
2016. Soucasti vyzkumného Setfeni byla analyza 1ékafské dokumentace pacienta. V ramci
analyzy byly zkoumany lékaiské zpravy od roku 2012, tedy od zaznamenani prvnich pfiznaka
ALS.

Na podklad¢ téchto ziskanych dat byla vypracovana kazuistika. Soucasti kazuistiky

je grafické a tabulkové zpracovani vybranych dat.

Datovy soubor pro kvantitativni ¢ast vyzkumného Setfeni byl zpracovan na podkladé
Iékatskych zprav pacientl Neurologické kliniky FN Plzen a pacientli, jez byli adresné
osloveni mimo Neurologickou kliniku FN Plzen z divodu ziskani rozsahlejsiho vzorku
respondentl. Vybér datového vzorku, byl tedy zamérny. Identifikaénim znakem pro tento
statisticky soubor je jedinec s diagnostikovanou ALS. Datovy soubor interpretuje zakladni
informace o téchto pacientech. Rozsah statistického souboru tvofi 23 statistickych
jednotek — pacientt s diagnostikovanou ALS. Nizsi pocet statistickych jednotek tzce souvisi
sincidenci, rychlosti progrese a mirou mortality u tohoto typu onemocnéni. Mimo
neurologickou kliniku FN Plzen bylo s Zadosti o spolupraci adresné osloveno celkem
9 pacienti. Ztoho jeden z adresné oslovenych respondentli odmitl navazani spoluprace
z diivodu jiz velmi Spatného zdravotniho stavu a dal§i dva osloveni respondenti na zadost

0 spolupraci neodpoveédéli.

Datovy soubor je vicerozmérny, sklada se =z kvantitativnich a kvalitativnich
statistickych znakd. Mezi zjiStované kvantitativni sStatistické znaky patfi rok narozeni, datum
projevu prvotniho pfiznaku, datum diagnostiky ALS a datové informace souvisejici s progresi
onemocnéni. Kromé uvedenych kvantitativnich statistickych znakid je statisticky soubor

tvoten 1 kvalitativnimi statistickymi znaky jako je pohlavi, typ diagnostikované ALS a prvotni
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zaznamenany piiznak ALS. V datovém souboru jsou uvedeny rtizné hodnoty statistickych

znakl tzv. proménné.

V ramci zpracovani datového souboru byla nejprve zkontrolovana korektnost dat.
Nasledn¢ byla data seskupena dle jejich podstaty a zpracovana pomoci Microsoft Office
Excel 2010. Data byla vyhodnocena na zakladé popisné statistiky a nasledné zpracovana

do grafické podoby.

V ramci zpracovani dat byly pouzity metody matematické statistiky, jako je popisna
statistika a testovani statistickych hypotéz. V ramci popisné statistiky byly vyuzity metody

a pojmy jako je aritmeticky pramér, modus, median a absolutni ¢etnost.

Pro ovéfeni stanovenych hypotéz byly vyuzity statistické metody pro analyzu
metrickych dat a to zejména testy o parametrech normalniho rozdé€leni, tedy testy uréené pro
testovani hypotéz o stfedni hodnoté a hypotéz o rozptylu. Dale byl pro ovéfeni hypotéz pouzit
Personitv korelacni koeficient a analyza zdvislosti kvalitativnich znak uspotddanych

Vv kontingencni tabulce.

Pro lepsi pfehled byly vyuzity 1 grafické metody zobrazeni dat a to zejména v podobé

dvourozmeérného sloupcového grafu.

Posledni pouzitou metodou pro analyzu dat je progresivni modelovani pomoci linearni

spojnice trendu byla znazornéna progrese onemocnéni.

Ziskana data byla anonymizovana. Kopie schvalené pisemné Zadosti o umoznéni
vyzkumného Setfeni v ramci Neurologické kliniky FN Plzen je uvedena v pfiloze.
(viz Ptiloha 6).
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6 ANALYZA UDAJU

6.1 Kazuistika pacientky s amyotrofickou lateralni skler6zou

6.1.1 Anamnéza:
Pani M. je 70letd Zena, vdand, zijici s manzelem v rodinném domé&. Mé dvé dcery,
které bydli v blizkém okoli. Dfive pracovala jako prodavacka, nyni je v plném invalidnim

dachodu. Nekuiacka, alkohol pije jen ptilezitostné.

Rodinna anamnéza: Matka pani M. prodélala karcinom (dale jen Ca) prsu a CMP
v 73 letech. Otec prod¢lal dvakrat AIM a CMP v 75 letech. Dvé dcery zdravy. Pét vnoucat,

dv¢ pravnoucata.

Osobni anamnéza: V roce 2003 bylo pani M. diagnostikovano vertigo a o 6 let pozd&ji
jibyla zjisténa esencialni hypertenze. Dale ji byla diagnostikovdn vertebrogenni algicky

syndrom, hyperurikémie a hypercholesterolemie.

Pani M. prodé¢lala celkem 5 operacnich vykont. Ptiblizné pied 40 lety prodélala svou
prvni operaci a to operaci dé€lozniho ¢ipku pro polyp, nésledovala operace varixi PDK
(r. 1994), operace nosnich polypi (r. 2000), hysterektomii délohy (r. 2007) a parcialni resekci
pravého prsu (r. 2013)

Gynekologicka anamnéza: Pani M. byla tfikrat t€hotn4 a tfikrat porodila. Potrat je negovan.

Menopauza nastala v 54 letech. Pfiblizné pied 40lety prodélala operaci délozniho ¢ipku

pro polyp.

Alergickda anamnéza: Mezi latky vyvolavajici alergii patii penicilin, biseptol, furantoin, pefi,

srst, prach a roztoci.
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Farmakologickda anamnéza:

Tabulka 1: Farmakologicka anamnéza

DATUM | NAZEV SILA | DAVKOVANI | INDIKACNT FORMA | ZPUSOB
SKUPINA PODANI
275mg | Max 110 mg o
6/2012 Avamys Glukokortikoid Susp. lokalni
/ vstiik /den
6/2012 Milurit 10mg 0-1-0 Antiuratikum Thl. p. 0
Apo — Antihypertenzivu,
6/2012 10mg o—0-"Y% Thl. p.o
metoprolol beta-blokator
2/2013 Rilutek 50mg 1-0-1 Thl. p. 0
_ Antihypertenzivu,
3/2013 Vasocardin | 10mg 1-0-1 Thl. p.o
beta-blokator
3/2013 Helicid 20mg 1-0-0 Antiulcerozika Thl. p. 0
3/2013 Sertralin 50mg 1-0-0 Antidepresivum Thl. p.o
3/2013 Neurol 0,5mg pp Thl. p. 0
Inhibitory
Anastrozol
9/2013 1mg 1-0-0 (blokatory) Thl. p.o
mylan
aromatazy
11/2013 | Zoloft 50mg 1-0-0 Antidepresivum Thl. p. O.
1/2014 Mirtazapin | 15mg 1-0-15 Antidepresivum Thl. p. O.
8/2014 Citalec 20mg 1-0-0 Antidepresivum Thl. p.o
8/2014 Tritico 150mg 0-0-1/3 Antidepresivum Thl. p. O.
9/2014 Xorimax 500mg | 1tbl. a 12hod Antibiotikum Thl. p. O.
7,5 5ml-5ml- | Expektorancium )
11/2014 | Ambrobene ) Sirup p. o
mg/ml 5 ml a mukolytikum
11/2014 | Venter 1g 1-1-1-1 Antiulcer6zum Thl. p. o
Potraviny pro
11/2014 | Nutridrink | 200ml 1-1-1-1 zvlastni a Tekutina p. o

1€katské ucely
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6.1.2 Katamnéza:

Prvni ptiznak ALS se u pani M projevil v inoru 2012. Pani M zacala mit problémy
s artikulaci a obtizn¢ se ji zacala vyslovovat néktera slova. ZhorSeni artikulace zpocatku
pfisuzovala extrakci zubi a doufala v brzké srovnani. Pfiblizné o 3 mésice pozdéji
si pfi svych pravidelnych prochazkach v lese zacala v§imat zadychavani pii chizi. Na konci
cervna téhoz roku navstivila pani M. svého praktického lékare z divodu tlaku na hrudi,
trvajiciho pfiblizn¢ 14 dni. Prakticky 1ékaf ji doporucil vySetfeni na interni ambulanci. Zaver
interniho vySetfeni hovoii o atypickych bolestech na hrudi muskoskeletarni etiologie,
bez znamek kardialni insuficience. V zavéru je zminéna i namahova dusnost a pomala sekana

fe¢. Lékar pacientce doporucuje navstévu neurologa, ORL specialisty a echokardiografii.

Na zacatku cervence 2012 pani M. pocituje slabost v nohou, jeZ si neumi vysvétlit.
Slabost se projevuje zejména pii prochazkéch a chiizi do schodd. Na zdkladé doporuceni
interniho 1ékate z téhoz mésice absolvuje v Cervenci 2012 vysetfeni v kardio—echo ambulaci,
kde je ji diagnostikovana hypercholesterolemie a doporucena dieta. Bolest na hrudi

a progredujici duSnost neni objasnéna.

Od projevu prvnich ptiznakd uplynulo pll roku a stav dale progreduje, k dosavadnim
obtizim se pfidavaji obtiZe s polykanim a zakuckdvanim béhem jidla. Celkovy stav pani M.
a jeji rodinu znepokojuje a premysli, ¢im by tyto pfiznaky mohly byt zpusobené. Doufaji,

Ze jim se brzy podaii ziskat odpovédi na jejich otazky.

Prvni neurologické vySetieni podstupuje pani M. v srpnu 2012. Zaznam objektivniho

vySetieni:
O.: Levacka. Pri védomi, spolupracujici.
Hlava — mozkové nervy: fyziologicky ndlez.
Krk — sije volnd.

HK — normdlni svalovy tonus i trafika, reflexy slachové a okosticové (rr. C5-8)
normalni symetrické, pyramidové jevy spastické negativni, Mingazzini priznak — bez poklesu,

taxe a diadochokinesa normalni.

Bricho — brisni reflexy normalni, symetrické
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DK — normalni svalovy tonus i trafika, slachookosticové reflexy (rr. L2 — S2) normalni
symetrické, pyramidové jevy spastické negativni, Mingazzini priznak — bez poklesu, taxe

presnd.

Stoj a chiize o sirsi bazi, s nejistotou pri otockach, lehké horseni zavienim oci. Citi

bez vypadii.

Zaveér prvniho neurologického vySetfeni zni: cerebellarni skandovana ftec, lehky

paleocerebellarni syndrom.

Na doporuceni neurologa pani M. postupné absolvuje od srpna do prosince 2012 tyto
vySetfeni: MRI, EEG, EMG, CT a MRI mediastina, ORL vysetfeni a logopedické vySetieni.

S vysledky pravideln¢ dochazi po mésici na kontrolu a zhodnoceni.

Vysledky vysetfeni MRI popisuji véku odpovidajici obraz nitrolebnich struktur.
Zaznam z EEG vySetfeni je fyziologicky bez pfitomnosti loziskovych a diftiznich zmén.
Pti logopedickém vySetfeni je proveden 3F test dysartrie. Zdznam logopedické zpravy z fijna
2012 zni: Symptomy dysartrie jsou patrné ve vSech sledovanych oblastech-fonace,
fonorespirace a fonetiky. Dale je zjisténa dysfagie-tekutin i tuhé stravy. Artikulace je setiela,
objevuji se obtiZe pti vyslovnosti jednotlivych hlasek. Fonace je kratkodoba, hlas chraptivy,
tvofeny s namahou, misty selhava. Slaby vydechovy proud. Omezenéd a neobratnd motorika
mluvidel, dafi se izolované pohyby, diadochokineze véazne. Melodie feci je monotonni
s omezenou intonaci. Fatické funkce nejsou naruseny. ORL vySetieni: nalez na hlasivkach

je v normé&, hybnost je zachovana, t. ¢. bez nalezu recidivy polyp6zy. Sluch je v normé.

CT mediastina: vétSi patologickd masa v zobrazeném rozsahu neprokazana, zvazit
doplnéni CT s kontrastni latkou. Neni nalezen korelat ohledné dysfagie a dysartrie. MRI
mediastina nezobrazuje patologickou masu. Na EMG je zjistén syndrom karpalniho tunelu
dx., méné sin. Dale je zjisténa akutni denervacni 1éze, avsak neni upiesnéno, které svaly byly
vysetieny. Vysledky EMG jsou zhodnoceny jako MND, resp. Progresivni bulbarni paralyza

bez prokazané poruchy nervosvalového prenosu.

Od projevu prvnich pfiznakl utek bezmala rok a pani M. stile nema odpovédi,
co zpuisobuje jeji potize. Nenalezeni pficiny potizi pani M. plisobilo velmi negativné jak na ni,

tak 1 na jeji rodinu a ovlivitovalo jejich jinak celkem spokojeny Zivot.
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Neustalé navstévy 1ékari, ktefi neznaji odpoveéd’ na otazku co je pfi¢inou potizi a ¢im
roku absolvovala pani M. minimalné jednou mési¢né néjaké vysetieni a teprve to posledni
dalo véci do pohybu. Osetfujici neurolog pani M. posila na vySetteni do Prahy. Hospitalizaci

V Praze vnima pani M. a jeji rodina jako kli¢ k jejim problémiim.

Béhem pétidenni hospitalizace v lednu 2013 je znovu provedeno MRI a EMG
vysetfeni. Na kontrolnim MRI vySetfeni jsou patrna supratentorialné drobna loziska — gliosky,
se spornym klinickym vyznamem. V oblasti kmene nejsou zietelné zadné patologické zmeény.
Pfitomny nejsou ani zndmky frontotemporalni atrofie. Taktéz nejsou prokdzany ischemické

zmény v zadni jamé lebni.

Vysetteni EMG prokazuje postiZeni motoneuronu ve tfech etdzich. Na musculus
tibialis anterior a na IDI — musculus interosseus dorsalis primus je bilateralné patrna
denervace, redukce nyboru, fascikulace a zvétSeni motorické jednotky. Jazyk
a sternocleidomastoideus vykazuji zvétSenou ¢ast motorickych jednotek a pfitomnost
denervacni aktivity v malé mife. Z EMG vySetfeni vyplyva postiZeni motoneuronu ve ttech

etazich, coZ je dle kritérii El Escorial klasifikovano jako definitivni ALS.

Teprve po roce se potize pani M. podafilo spravné urcit. Lékai pani M. a jejiho
manzela seznamuje s povahou a prognoézou onemocnéni. Co pifesnéji nemoc znamena
a co vSechno se pro pani M. a jeji rodinu zméni, to si v tu chvili nikdo nedokaze predstavit.

,,Mam néjakou nemoc na tri pismena, ale co to znamend?*

Sdéleni prvotni diagndzy pro pani M. v prvni chvilce znamenala Glevu na, niZ navézal
pocit bezmocnosti, bezvychodnosti, smutku a strachu. ,,Tohle se nemuze dit, ne mné.“
,»Mohlo piece dojit k chyb¢ ve vysledcich.” S pomoci rodiny hleda pani M. jiného specialistu,
jez by mohl vyvratit tuto diagnézu. Intenzita negativnich prozitka se s pfichodem novych
informaci stupfiovala. Pro potvrzeni diagnostiky byla pani M. objednana na vySetieni
do centra pro nervosvalova onemocnéni ve Vseobecné fakultni nemocnici v Praze. Zaznam

objektivniho vysetfeni:
Objektivne: orientovana vSemi kvalitami, dysartrie, rec setield, pomald, srozumitelnd,

Hlavové nervy:
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Oci: vizus a rozsah perimetru v normé, ocni Sterbiny symetrické, zornice izokoricke,
fotoreakce zornic prima i neprima, bulby hybné vSemi smeéry, nystagmus negativni, diplopie

negativni,

Oblicej: citi na obliceji symetrické, masseterovy reflex vyssi bilaterdalne, mimika
symetrickd, tvare slabé nafoukne, nezapiskda, axidlni jevy negativni, patrové oblouky
symetrické, pri fonaci dobre hybné, davivy reflex bilateralne pozitivni, jazyk plazi stiedem,

pritomnost fascikulace.
Krk: ameningealni,

HK: pyramidové jevy iritacni a zanikové negativni, Stisk symetricky v normé, sila
V normé, Spetka vazne vic vlevo, levaik, rr. C5-8 zivé s prevahou dx, taxe spravna, pyramidové

Jjevy negativni, svalovy tonus priméreny, atrofie negativni, fascikulace,

DK: pyramidové jevy iritacni a zanikové negativni, akralné sila symetricka v norme,
flexe v pravé kycli 4+ jinak v normé, taxe presna, rr. L2—S2 normalné vybavny s lehkou
prevahou vpravo, pyramidové jevy negativni, taktilni citi v normé, ladicka DK palce 6, HK 7,
drep svede, chiize lehce nestabilni o normo bazi, po Spickach a patdach s obtizemi ale zviadne,

ve stoji Il lehka instabilita, vyhl. L lordoza,
DC: auskultacni dychani ciste sklipkove,
Hmotnost: 81 kg

Ve VSeobecné fakultni nemocnici byla diagnéza ALS znovu potvrzena. Aktudlni
ALSFRS — R je 39b. Lékaika se spole¢né s pacientkou dohodla na dal$im postupu terapie.
Pani M. byl nasazen SSRI a Rilutek. Na zaklad€ doporuceni lékatky podstoupila pani M.
spirometrické vysetieni. S vysledky: FVC 52 %, FEV; 60 %, PEF 48 %, FEV/FVC 117 %
aMVV 41 %. Vysledky spirometrie byly zhodnoceny jako stfedné tézka restrikce a lehka
obstrukce. Dal§im Iékafskym doporucenim bylo provést onkologicky screening. Pani M.

si béhem samovysetieni prsu nahmatala bulku.

Po druhém nezavislém potvrzeni diagndézy se pani M. a jeji rodina snazi nalézt
V minulosti rodiny se takto zdvaznd nemoc az doposud nevyskytla. I proto se pani M.
a jeji rodina nechce smifit diagnézou tohoto typu. Spole¢né se snazi bojovat proti rozvoji

onemocnéni a hledaji nové moznosti 1€cby. Velkou nadéji vkladaji do homeopatické 1éCby.
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Kvalita Zivota pani M. koreluje s progresi onemocnéni. I ptfes uskali, jez se poji
S patologii tohoto onemocnéni, se pani M. snazi vést plnohodnotny zivot, vénuje se roding,
zahradce a chodi na dlouhé prochdzky do lesa. Pfi chlizi na dels$i vzdalenost vyuziva
trekingové hulky, které ji dodavaji pocit jistoty. Re¢ pani M. je ob¢as nesrozumitelnd. Proto
musi nektera slova vicekrat opakovat ¢i nahrazovat je jinymi. Celkové miizeme fici,
ze je komunikace pomalejsi se zastfenym a chraptivym hlasem. Zacinaji se projevovat potize
s komunikaci pfi chizi. Béhem jidla se u pani M. projevuji problémy s tekutinami. Pfi jejich
konzumaci dochazi k zakuckavani. Rozvoj onemocnéni se projevuje i béhem spanku. Pani M.
zacala pocitovat zhorSujici se problémy s dychanim béhem spanku, zejména ve vodorovné
poloze na zadech. Diky tomu se castéji budi a musi spat na bocich. Spanek je casto
preruSovany a nekvalitni. ZlepSeni spanku docilila pani M. pomoci zvysSené polohy hlavy

za pomoci 2 az 3 polstaru.

V obdobi mezi 11. 3 — 3. 4. 2013 se pani M. rozhodla podstoupit rehabilitaci
vV Rehabilitaénim centru v Berouné. V rdmci pobytu absolvovala RHB program se zamétenim
na zlepSeni motoriky orofacialni oblasti, dechové kinetiky, Setrnou kondi¢ni iLTV,
ergoterapii, logopedickou a podplirnou psychologickou péci. Na konci rehabilitacniho
programu se pani M. citi 1épe. Subjektivné pocituje zlepSeni ndmahové dusnosti, zmirnéni

dysartrie a zlepSeni celkové kondice.

Po ptijezdu z Rehabilitatniho centra je pani M. objednana do onkologického centra
kvili bulce nahmatané pii vySetieni prsu. Bohuzel mamografie potvrzuje pfitomnost loziska.
Z vysledkt bioptického vySetteni vyplyva, Ze se jedna o histologicky duktalni invazivni
karcinom. V ¢ervnu 2013 pani M. podstupuje excissio radialis tumoris mammae 1. dx.,
drainage sec. Redon a detectio nodi lymphatici axil 1. dx.. Po ablaci prsu pani M. podstupuje

chemoterapeutickou lécbu.

vvvvvv

zhorSeni polykani je poufena a seznamena se zahuStovanim tekutin a supraglottickym
polykanim. Suché potraviny si pfed konzumaci kraji na malé kousky. V posledni dobé
jin€kolikrat zaskocilo. ,,Méla jsem pocit duseni, slzely mi oci a nevédéla jsem, zda sousto
vykaslu.“ Pani béhem dne pravidelné cvici logopedicka cvi¢eni motoriky orofacialni. Béhem
konzumace potravy si v§imla zhorSené pohyblivosti jazyka na levou stranu. Pfi polykani jidla
se musi soustiedit. Musi si manualné kontrolovat dutinu Ustni z diivodu mozného ztistatku

soust. Porucha konzumace potravin, delsi ¢as pfi stravovani a mensi porce, to jsou jen nékteré
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z pfi¢in plynulého vahového ubytku. Pii del$i stravovaci dobé klesa spolu se silou i chut’
na konzumovanou stravu. Reé pani M. se zhorsila natolik, e musi v ptipadé nejasnosti pouzit
ke komunikaci psaného slova. Spanek se prozatim nezhorsil i nadale spi na boku, poptipadé
svice polstafi pod hlavou. V hornich konletinach progreduje akralné slabost s bolesti
ramennich kloubll. Dle zdznamu z vySetfeni je v ramennich kloubech omezend hybnost.
Bolest a slabost se stupiiuje spolu snamahanim rukou zejména pii pouzivani berle
¢i trekingovych holi. Dalsi patrnou progresi onemocnéni jsou potize s jemnou motorikou
hornich koncetin. Zejména pifi manualni Cinnosti v kuchyni ¢i na zahradce pani M.
zaznamenava poruchu pinzetového neboli bidigitdlniho uchopu. Porucha tohoto uchopu
ji znemoznuje uchopit malé predméty a ma zasadni vliv na psané pismo. TO je nucena stale
Castéji pouzivat, jakozto alternativni metodu komunikace. Slabost dolnich koncetin pfi chiizi
se stupfiuje a chiize se stdva nejistou. S progresi slabosti dolnich koncetin stoupa riziko padu,
zejména na nerovném terénu. Pani M. je nucena z divodu slabosti omezit své oblibené

prochazky lesem, coz vnima velmi negativné.

V listopadu 2013 pani M. opét absolvuje dvacetidenni RHB program. V prubéhu
hospitalizace absolvovala rehabilitaéni program se zaméfenim na zlepSeni motoriky
v orofacidlni oblasti, zlepSeni dechové kinetiky, Setrnou kondi¢ni iLTV, ergoterapii
a logopedickou péc¢i. Program se zaméfenim na upravu svalové dysbalance v oblasti
panevniho kruhu a dolnich koncetin, reedukaci stereotypu chiize, LTV dle kineziologického
rozboru metody zaméfené na Upravu svalové dysbalance vcetné vyuziti myofascialnfch
technik a respiracni fyzioterapie s flutterem. RHB program hodnoti jako kladny, subjektivné
pozoruje zmirnéni ndmahové duSnosti, dysartrie a zlepSeni své celkové kondice. Vyhledové

planuje dalsi pobyt na jafe roku 2014.

Zacatkem prosince v doprovodu manzela poprvé navstivi ambulanci pro poruchy
vyzivy a metabolismu. Od cervna roku 2014 ztratila 22 kg ze své ptvodni hmotnosti.
K pokryti vyZivovych potieb a doplnéni energie bylo pani M. doporuceno do svého jidelniho
planu zaradit sipping Nutridrinku. Vyhledové je pravdépodobna nutnost zavedeni PEG,

prozatim indikovan neni.

Vlednu 2014 stav pani M. rapidné¢ progreduje. Celkové se citi slaba. Zacinaji
se projevovat vyrazné potize se spankem a ranni inava. Pfi komunikaci se vyrazné&ji objevuje
dusnost. Re¢ pani M. je jiz téméf nesrozumitelna. Komunikace probiha pomoci tabletu.

Lékatka s pani M. konzultuje moznost zahajeni neinvazivni plicni ventilace a vyhledové
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doporucuje navstévu spankové laboratofe. DalSim znakem progrese je vyrazné zhorSeni
polykani. Na zaklad¢ zhodnoceni z nutriéni ambulance z ledna 2014 je indikovano zavedeni
PEG. Slabost hornich koncetin postupuje pomaleji. K problémiim s bidigitalnim uchopem
se piidavaji fascikulace na pravé pazi. Na delsi trasy z divodu progrese slabosti dolnich
koncetin zadina vyuzivat choditko. Pfi chiizi se pifiblizn¢ po 30 metrech musi zastavit
a odpocinout si. Celkové ujde okolo 250 m. Coz je vyrazné zhorSeni. ALSFRS — R Kkleslo
na 23 bodli. Zacatkem unora je pani M. nabidnuta kratkodobd hospitalizace za ucelem
zavedeni PEG. Rozhodnuti o zavedeni ¢i nezavedeni PEG je pro pani M. velmi tézké. Doufa
ve vylepSeni stavu po pldnovaném rehabilitatnim pobytu. Zavedeni PEG prozatim oddaluje.
O meésic pozdéji od doporucené indikace se v dusledku trvajici progrese onemocnéni
rozhodne pro jeho zavedeni. Po dvou mésicich jiz plné sama zvlada péci o PEG, tidi se dle

doporuceného vyzivového planu pro aplikaci vyzivy.

Na zacatku dubna roku 2014 byla pani M. pfijata ke kratké hospitalizaci k zhodnoceni
nocni ventilace a eventudlné zavedeni neinvazivni podpiirné ventilace z ditvodu progredujici
denni unavy. I ptes tézky bulbarni syndrom, ktery je relativni kontraindikaci k NIV,
se vzhledem k minimalnimu zahlenéni a slinéni u pani M. rozhodnou Iékafi tuto moznost
zvazit a posoudit zavedeni NIV. V limitované polysomnografii byly znamky hypoventilace,
bez vyznamnéjSiho rozdilu oproti bdélému stavu, krevni plyny byly pfes den v normé.
V rannim odbéru krve thned po probuzeni je pouze lehkd hyperkapnie. Na zakladé vysledkt
se 1ékafi priklonili k moznosti zavedeni neinvazivni podptrné ventilace. Behem pobytu pani
M. vyzkousela rizné typy masek s rGznym nastavenim parametrt BiPAP, bohuzel kazdé
zapnuti pfistroje bylo doprovéazeno zvysenym slinénim. Tyto sliny nemohla pani M. polknout.

Od terapie NIV bylo pro intoleranci a riziko aspirace ustoupeno. Neurologické vysetfeni:

Pri vedomi orientovand (osobou, mistem, casem), lucidni spolupracuje, tézka
dysartrie — snazi se néco vyslovit, ale obtizné srozumitelné, komunikuje prevazné formou
pisemného projevu na papir ¢i tablet, bez zjevné poruchy fatickych funkci, lehce anxiozni,

projev priméreny.
Hlava + MN: hlava normalni konfigurace i drZeni, bez znamek traumatu

1 II, VIII: orientacné normalni.
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I, 1V, VI: ocni sterbiny symetrické, bulby ve stiednim postaveni, volné hybné vsemi
smery, bez nystagmu, zornice okrouhlé, izokorické, fotoreakce + obé, perimetr orientacné

normalni,
V: nebolestive, citi symetrické, masseterovy reflex vysoky, kornedalni reflex pozitivni

VII: inervace symetricka, mimika vcelku symetricka, ale slabost perordlne, tvar

nafoukne slabé, nezapiska, axialni negativni,

IX, X, XI: patrové oblouky symetrické, subjektivné lehka dysfagie, davivy reflex
pozitivni,

XII: jazyk plazi stFredem, v uistech pomalad hybnost jazyka, atrofovan, fascikulace,

Krk a C pater: lehké omezeni hybnosti do rotaci, bez znamek meningealniho drazdeni

(horni i dolni meningedlni jevy negativni), uzliny nehmatné, Stitnd zldza nezveétsSena, karotidy

bez Selestu,

HK: konfigurace a drzeni normdlni, zaujima aktivni polohu, bez zndmek traumatu,
svalova trofika a sila korenové i akralné dobra, Spetka vazne bilateralné, levak, fascikulace
na pravé pazi, tonus normalni, rr. C5-8 + zivé s lehkou dx. prevalenci, pyramidové jevy
iritacni negativni, pyramidové jevy zanikové negativni, taxe: prst — nos presnd, ties negativni,
Hautantova zkouska negativni,

Brisni reflexy: pozitivni,

DK: konfigurace a drzeni normalni, bez zndmek traumatu, flexe v pravé kycli 4,
akralne je oslabeni vice znatelné vice vpravo., zaujima aktivni polohu, tonus normdalni,
rr. L2 — 82 + symetrické, pyramidové jevy iritacni negativni, zanikové negativni, taxe presnd,

tres negativni, Lassegue volny bilaterdlné,
Sed: pomérné stabilni, vsedé bez zapojovani pomocnych dychacich svalu,
Stoj.: pouze s oporou chiize po pokoji s nizkym choditkem, pareticka, peron. vpravo
Citi taktilni orientacné v normé,

Souhrn: dysartrie, slabost mimického svalstva, fascikulace jazyka, vysoky masseterovy

reflex, smisena kvadruparéza s fascikulacemi na pravé pazi.
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V pribéhu nasledujicich ¢ty mésicii zdravotni stav i nadale progreduje. Potravu
pfijima pomoci PEG, jez si sama obsluhuje. Dale se u pani M. zacaly projevovat potize
se slinénim a zahlenénim. K odstranéni nahromadéného sekretu si pani M. potidila odsavacku
a do budoucna uvazuje o zaptjceni piistroje CoughAssist. K chlizi na krat$i vzdalenosti

vyuziva choditko, jinak musi vyuzivat koleckové kteslo.

Na konci zéati 2014 je pani M. ptfivezena RZP do nemocnice pro zhorseni dusnosti.
Na provedeném RTG snimku je zfetelné zastfeni levého kostofrenického thlu. Zanégtlivé
parametry jsou mirn¢ zvyseny. Pro akutni bronchitidu je zahdjena bronchodilatacni terapie
a jsou nasazeny antibiotika. Béhem dvoudenni hospitalizace dochézi ke zlepSeni klinického
stavu a pani M. je propusténa do domaciho ofetfovani. Ctyfi dni po propuiténi je nucena pani
M. za doprovodu manzela opét vyhledat Iékafskou pomoc pro zhorSeni dusnosti. Po aplikaci

bronchodilata¢ni infuze odchazi domu.

Zacatkem fijna 2014 byla prijata na interni oddéleni s progresi duSnosti
pfi probihajicim respiraénim infektu. Na internim oddé€leni byl opakované provadén pokus
0 odsati hornich cest dychacich bez efektu, pokracuje progrese oxygenacniho selhavéani
pfi zdkladni dg. Z toho diivodu byla pani M. pieloZena na anesteziologicko resuscitacni
odd¢leni, kde byla intubovéna a napojena na UPV. Béhem hospitalizace je pani M. provedena
klasickd tracheostomie, o domaci plicni ventilator je jiz zazddano. Paty den po provedeni
klasické tracheostomie jevi tracheostomicky kanal znamky flegméznich zmén, proto
je nasazena antibioticka terapie. Odpojeni UPV neni mozné, opakované pokusy vedly
k desaturaci a sympatikotonii. PravideIn¢ je nutné provadét odsavani pies tracheostomickou
kanylu, pani M. neni schopna sekret odkaslat ptes tracheostomickou kanylu. Jedenacty den
hospitalizace je pielozena na RES UVN Stfesovice k nastaveni domaciho ventilatoru
aedukaci rodiny. V UVN StfeSovice je pani M. hospitalizovana patnict dni. Béhem
hospitalizace je pokracovano v antimikrobialni a lokalni terapii rané infekce v okoli
tracheostomické kanyly. Rodina pani M. se aktivné podili na oSetfovéani tracheostomie,
aby ji po propusténi mohli osetfovat v domacim prostedi. Pii dimisi je stav pani M. bez

znamek infekce a zanétlivé parametry jsou nizké.

Tracheostomickou kanylu pani M. pfijala, péci o ni rodina zvlada zcela bez problémi.
Rodina pani M. je zcela vyjimecnd, i1 pfes vSechny piekazky si dokdzi zachovat nadhled
a usmeév. Celodenni péce, jez poskytuji pani M. je ptikladna. Pfes nepiizeit onemocnéni tato

rodina drzi spolu a podporuje se. Celkovy stav se stale zhorSuje, pani M. ubyvaji sily a citi
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se ¢im dal vice slaba. Potize se zahlenénim a slinénim se stupiiuji. K odstranéni sekrece
je pouzivana odsavacka a pfistroj CoughAssist. Béhem pouzivani piistroje CoughAssist
se epizody duseni minimalizovaly. Pfistroj je rodinou vyuzivan piiblizné 10x denné. Dvakrat
béhem ledna 2015 byla pani M. piijata k hospitalizaci z davodu zajisténi UPV v duasledku
vypadku eklektického proudu v misté bydlisté. VEtsi ¢ast dne travi pani M. na lizku, spi
vpolosedé. Probouzi se primérné 3krat za noc v disledku samovolného sklouznuti téla
do paty postele. Stoj zvladne pouze s oporou dvou osob. Re¢ pani M. se stala zcela

nesrozumitelnou. Komunikuje pfes tablet.

Zaznam z neurologického zkvétna 2015 vySetfeni zaznamenavd dalS$i progresi

onemocnéni.

Na lizku, lucidni, orientovand, spolupracuje, anartrie, komunikace pomoci tabletu
apismem, které je dobre Ccitelné, bez zjevné poruchy fatickych funkci, spokojend,

normoforickad, neni zahlenénd, sialorrhea je negativni.

111, 1V, VI: ocni stérbiny symetrické, bulby ve strednim postaveni, volné hybné vsemi

smery, bez nystagmu, zornice okrouhlé, izokorické, fotoreakce + obe,
V: nebolestivé, citi symetrické, masseterovy

VII: inervace symetricka, mimika vcelku symetricka, ale slabost peroralne, axialni

negativni,
IX, X, XI: patrové oblouky neprehledné,
XII: jazyk jen povyplazi, v ustech pomala hybnost jazyka, atrofovan, fascikulace
- Fascikulace na brade a v obliceji
Krk a C pdter: zavedena tracheostomie, okoli klidné, nevysetrovana

HK: konfigurace a drieni normalni, zaujima aktivni polohu, bez znamek traumatu,
atrofie interos. Svalii bilaterdlne, dx | sin stisk 3+/4, flexe a extenze loket 4/5, HKK zvedne
nad hozizontalu, Spetka vazne bilateralné, levik, fascikulace na pravé pazi, tonus normalni,

rr. C5-8 + zivé s lehkou dx. nyni nevySetieny, taxe: prst-nos nyni nevySetiena, tres negativni

Brisni reflexy: nevysetieny, okoli PEG klidné
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DK: atrofie povsechne, flexe v koleni dx/sin 2/2-, abdukce 3+, akrdlné plegie, tonus

normalni, rr. nevySetreny,
Sed: s lehkou oporou
Citi taktilni: orientacné v normé

souhrn: anartrie, slabost mimického svalstva, fascikulace a atrofie jazyka, vysoky

masseterovy reflex, smisena kvadruparéza s fascikulacemi a atrofiemi

Béhem Iéta 2015 se podafilo roding zatidit vytah, ktery rodiné velmi usnadnil piesun
pacientky ven z domu. Krom¢ nového vytahu se rodiné podafilo ziskat i novy vozik, jez

je specialné navrzen tak, aby udrzel t€lo a hlavu ve spravné pozici.

Dalsi vyvoj stavu pani M. byl vcelku kontinualni. Jeji stav pomalu progredoval, nyni
po roce je pani M. zcela odkazana na pomoc druhych. Pohyb pani M. je minimalni. JiZ neni
moznd ani komunikace pomoci tabletu ¢i psani. Rodina ma jiz pét mésici zazadano
0 elektricky zvedak. Bohuzel prozatim nedostali zpravu od posudkového lékaie k jeho

schvaleni. Pfislibeno ma rodina pani M. i o¢ni komunikator.

Béhem roku se na péci kromé manzela podilely 1 jeji dvé dcery. Pokud je venku pekné
pocasi vozi pani M. na prochazky. BohuZzel vyjizdky do lesa z divodu Spatné ptistupové
cesty mozné nejsou. Poskytovani komplexni oSetfovatelské péce je pro rodinu narocné
po vSech stranach. Rodinu 3 krat tydné navstévuje v ramci domaci péCe vSeobecna sestra
a fyzioterapeutka. Jednou mési¢né dojizdi na kontrolu tracheostomické kanyly l1ékaf. Pani M.
také v pravidelnych intervalech (3 mési¢nich) navstévuje v jejim domacim prostiedi jeji

oSetfujici neurolozka.
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6.1.3 Souhrnny zdznam neurologickych vySetieni pani M.

Datum: 22.08. 2012 28.02. 2013 16. 05. 2013 07.08. 2014 09. 05. 2015
Védomi Lucidni Ano Ano Ano Ano Ano
Osobou Ano Ano Ano Ano Ano
Orientovan Mistem Ano Ano Ano Ano Ano
- Casem Ano Ano Ano Ano Ano
<)
O | Mira mozné spoluprace Ano Ano Ano Ano Ano
Dychani Eupnoicka Ano
. Cerebellami skandovand Dysartrle — setfela, Dysartrle —setiela, o . )
Re¢ fod pomala, pomala, Tézka dysartrie Anartrie
srozumitelna srozumitelna
L, v | EyAologickyp, Ano Ano - -
nalez
Vizus a rozsah V normé V norme B B B
perimetru
Oc¢ni §térbiny | Symetrické Symetrické Symetrické Symetrické
Zornice Izokorické Izokorické Izokorické Izokorické Izokorické
Fotoreake® | pyimg i nepiimé Pfimé i nepfima | Pfimé i nepfima | P¥ima i nepfima Pfimé i nepfima
I, 1V, VI | zornic P P P p p
Hybné v§emi sméry Hylv)ne vsemt Hylv)ne vsemt Hybné v§emi sméry Hybné v§emi sméry
Bulby sméry sméry
g Stfedni postaveni Stfedni postaveni | Stfedni postaveni | Stfedni postaveni Stfedni postaveni
& | Mozkové nervy ) . . . .
T Nystagmus Negativni Negativni Negativni Negativni Negativni
Diplopie Negativni Negativni Negativni - -
Citi na oblieji - Symetrické Symetrické Symetrické Symetrické
lr\;lﬁ'Zieterovy - Vyssi bilateralné Vysoky bilateralné | Vysoky bilateralné Vysoky bilateralné
\Y4
Sila zZvykacich Tvéfe slabé Tvéfe slabg Tvare slabé nafoukne,
. - nafoukne, nafoukne, P, -
svalu o o nezapiska,
nezapiska, nezapiska,
Axialni jevy - Negativni - Negativni Negativni
Vil — - 7
Mimika Symetricks Symetricks Symetricka, slaba Vcelku symetricka,

perioralné

slaba perioralné
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Patrové B Symetrické, pii Symetrické, pii Symetrické, pfi fonaci Nepichledné
IX XX oblouky fonaci dobte hybné | fonaci dobie hybné | dobte hybné P
Davivy reflex - B1lqt§ral}1 ¢ Bllgte.:ralrn © Bilateralné pozitivni -
pozitivni pozitivni
Jazyk - Plazi stiedem - Jen povyplazi Jen povyplazi
Xl Fascikulace - Ano Ano Ano Brada, oblicej
Atrofie - - - Ano -
Ameningealni - Ano - Ano
NP Lehké omezeni do
o Hybnost kréni patete - - - rotaci Zaveden4
= - - tracheostomie, okoli
Y _ _ _ _ s
Karotidy tepou symetricky Klidne
Bez Selestu - - - —
Stitna 71aza nezvétiena. - - - —
Konfigurace - - - Normalni Normalni
Spetka vazne Spetka vazne
Hybnost B - - bilateralng bilateralng
Tonus+ trafika - Piiméfeny Piiméfeny Piiméfeny -
Svalova sila - V normé V normé V normé -
Reflexy §lachové a okosticové (rr. C5 — C8) Normalni symetrické Zivé s prevahou dx | Zivé s pievahou dx | Zivé s pfevahou dx ZIVCVS prevvahf) u dx
(nyni nevySetieny)
g
3 Juster —
5
2 Iritacni Tromner Negativni Negativni Negativni -
§ Hoffmann —
s +
_ _ Mingazzini Bez poklesu X
Pyramidové jevy a
Dufour S -
o
Zanikové | Barré ) Negativni Negativni -
Negativni
Hanzal _
Rusecky _
Taxe Normalni Normélni Normélni - Normdlni
(nevysetiena)
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Diadochokineze

Normalni

Hypotrofie interos.

Hypotrofie interos.

Atrofie B Negativni - Svaltl bilateralné Svalil bilateralné
Fascikulace Pfitomna Negativni Pfitomna na P pazi Pfitomna na P pazi
2 Nevysetfeny —okoli
5 vew o7 , , . r _ _ IR , —
E Bfisni rr. Normalni, symetrické Pozitivni PEG Klidné
Hybnost - - - -
Tonus + trafika - - V normé V normé V normé
Akralné sila
Svalova sila - symetricka v Nevyseteno
normé
Normaln¢ vybavny
Slachokosticové reflexy (rr. L2-S2) Normalni symetrické s lehkou pievahou | Dobfe vybavné Dobte vybavné -
V pravo
Babinski -
>
g
3] Roche -
= ‘o
S Extenéni
- Chaddock -
g
= Gordon o o L -
A | Pyramidové jevy iritaéni Seart Negativni Negativni Negativni
(spastické) chatler —
Mendel- ) B
Bechtérev !
Flekeéni | Zukovsky- = -
Kornilov 2
. =
Rossolimo E _
Zéanikové | Mingazzini Bez poklesu - - -
Taxe Pfesna Pfesna Pfesna — -
Fascikulace Negativni
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Kvadricepci Kvadricepciti
Atrofie - — bilateralné bilateralné Pov§echné
Patet — Vyhl. L lordéza — - —
Sed — — Pomérné stabilni S lehkou oporou S lehkou oporou
Ve stoji I1I lehka Vézna na paté v
Stoj O sirsi bazi instabilita levo Nezkouseno S oporou 2 osob
Chize lehce
nestabilni o
normobazi, po
$pickach a patach s
Lehké horSeni zavienim obtizemi ale
Chiize oli, nejistota pii otockach | zvladne, Chize pareticka Nezkouseno Nezkouseno
Citi V normé V normé V normé V normé V normé
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6.1.4 Analyza vybranych dat pacientky

V nasledujici kapitole je graficky zndzornén vyvoj vybranych hodnot. Mezi sledované
hodnoty byly zafazeny hodnoty krevniho tlaku, tepové frekvence, vahy, BMI, saturace a Skaly
ALS - FRS.

6.1.4.1 Vyvoj krevniho tlaku

Znazornény spojnicovy graf (Graf 1) zobrazuje vyvoj krevniho tlaku v systole
a diastole. Osa y zobrazuje hodnoty krevniho tlaku uvadéné v milimetrech rtutového sloupce
(mmHg) a 0sa x zaznamenava datum naméfené hodnoty krevniho tlaku. Optimalni klidova
hodnota krevniho tlaku u dospélého clovéka je dle WHO uvadéna jako rozmezi hodnot

120- 129 mmHg u systolického a 80-84 mmHg u diastolického krevniho tlaku.

Od 27. 6. 2012 je do Cervence té¢hoz roku zaznamenan pokles krevniho tlaku. V lednu
2013 je pii vstupnim vySetfeni ke kontrolni hospitalizaci v Praze zaznamenana zvySeni
hodnota krevniho tlaku. Posléze méa hodnota krevniho sestupné tendence az do konce zaii
2014, kdy dochazi k rapidnimu vzestupu. Obdobi vzestupu krevniho tlaku odpovida dob¢, kdy
byla pani M. diagnostikovana akutni bronchitida. V fijnu 2014 a lednu 2015 je opét

zaznamenan pokles hodnot.

Graf 1: Vyvoj krevniho tlaku
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6.1.4.2 Vyvoj tepové frekvence

Znazornény spojnicovy graf (Graf 2) zobrazuje vyvoj tepové frekvence od Cervna
2012 doledna 2015. Na znazornéném spojnicovém grafu (Graf 2) mizeme pozorovat
vzestupnou tendenci tepové frekvence. Osa y zobrazuje hodnoty tepové frekvence (= pocet
tepll za 1 minutu). Osa X zaznamenava datum nameétrené hodnoty tepové frekvence. Optimalni

tepova frekvence u dospélého ¢loveéka je 70-80 tepti za minutu.

Graf 2: Vyvoj tepové frekvence
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6.1.4.3 Vyvoj télesné hmotnosti.

Znazornény spojnicovy graf (Graf 3) zobrazuje vyvoj télesné hmotnosti. Na grafu
(Graf 3) pozorujeme pokles té€lesné hmotnosti o 28 kilogramii od ¢ervna 2012 do fijna 2014.
Osay zobrazuje hodnoty télesné hmotnosti. Osa x zaznamenava datum naméfené télesné

hmotnosti.

Graf 3: Vyvoj télesné hmotnosti
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6.1.4.4 Vyvoj BMI

Znazornény spojnicovy graf (Graf 4) zobrazuje vyvoj hodnoty Body mass index.
Na grafu pozorujeme pokles Body Mass Index (BMI) kiivky v zavislosti na ¢ase. Na ose y

jsou znazornény hodnoty BMI a osa x znazornuje datum naméfené télesné hmotnosti.

hmotnost [kg]

oyska mD? Optimalni hodnota BMI

Hodnota BMI je vypoctena dle vzorce BMI =

je udavana v rozmezi od 18,5 do 25

Graf 4: Vyvoj BMI
40
35 —
~ 30 \\
£ —
x 20
=15
by
m 10
5
0
N N o o o o (9p] <t <t
— — — — — — — — —
o o o o o o o o o
N N N N N N N N N
(o) N~ — N LN [e0) N — o
S S S S S S — S =
N~ o <t [ee) (o) N AN o (o))
N N o N — — o o N
Datum

6.1.45 Vyvoj SpO; (saturace)

Znazornény spojnicovy graf (Graf 5) zobrazuje vyvoj saturace krve kyslikem.
Na ose y jsou znazornény Saturace V procentudlnim zastoupeni a osa X znazoriiuje datum

méfeni saturace.

Od kvétna 2012 pocituje pani M. namahovou dusnost, ktera postupné piechazi
Vv dusnost klidovou. Dne 27. 6. 2012 je u pani M. naméfena hodnota saturace 97 %. Bé¢hem
dalsiho roku doslo opét ke zhorSeni saturace o 5 % (92 %) oproti pfedchozi namétené
hodnoté. O osm mésicti pozdéji je zaznamenan pokles naméfené saturace o 4 % (88 %) oproti
pfedchozi naméfené hodnoté. Na konci zafi 2014 byla pani M. pfijata na interni oddéleni
S progresi dusnosti pii probihajicim respiracnim infektu je zahajena bronchodilatacni terapie
ajsou nasazeny antibiotika. Pfi dimisi z nemocni¢niho zafizeni byla naméfena hodnota
saturace 96 %, jedna se tedy o vyrazné zlepSeni oproti posledni naméfené hodnoté. Bohuzel
béhem nékolika dni pocituje pani M. vyrazné zhorSeni pro zhorSeni dusnosti po nasazené
bronchodilata¢ni infiizi odchazi domu s hodnotou saturace 94 %. Zacatkem fijna 2014 je pani

M. opét pfijata s progresi duSnosti a po nékolikatém netspéSném pokusu o odsati hornich cest
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dychacich je pani M. napojena na UPV a néasledné¢ je indikovana a provedena klasicka

tracheostomie. Dne 29. 10. 2014 je hodnota saturace 98 % (pacientka napojen na UPV).

Zacatkem ledna 2015 je zaznamenana v lékaiské zpravé hodnota saturace 99 % (pacientka

napojen na UPV).

SPO2 (%)

Graf 5: Vyvoj SpO2
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6.1.4.6 Vyvoj kiivky ALS funkéni hodnotici Skaly

Znazornény spojnicovy graf (Graf 6) zobrazuje vyvoj ALS funkéni hodnotici skaly

(ALSFRS — R) v zavislosti na ¢ase — progresi onemocnéni. Osa y uvadi bodové ocenéni skaly

ALSFRS — R zatim co osa x znazorfiuje datum vyhodnoceni $kaly.

Primérné uvadéné skoré dosahuje poklesu 0,4-0,8 bodi za mésic. Maximalni pocet

dosaZenych bodl v této Skale je 48 a minimalni pocet bodl je 0. S progresi onemocnéni

dochazi k bodovému ubytku. Primérna hodnota pani M. je vypoctena na 0,9 bodii za mésic.
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Graf 6: Vyvoj ALSFRS - R
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6.2 Zakladni grafické zpracovani datového souboru

Nasledujici kapitola se zabyva zpracovanim ziskanych dat z 1ékatrskych zprav pacienta
Neurologické kliniky FN Plzen a pacientl, jez byli adresn¢ osloveni mimo Neurologickou
kliniku FN Plzen. Datovy soubor interpretuje zakladni informace o téchto pacientech. Rozsah

statistického souboru tvoii 23 statistickych jednotek — pacientl s diagnostikovanou ALS.

6.2.1 Pohlavi respondenti

Znazornény sloupcovy diagram (Graf 7) zobrazuje zastoupeni muzi a zen
ve zkoumaném souboru respondentti. Celkovy pocet pacientl je 23. Osa y zndzorfiuje pocet
pacientll a na ose X je vyznaceno jejich pohlavi. Z grafu (Graf 7) vyplyva prevaha muza 18:5

oproti Zenam.

Graf 7: Pocet dle pohlavi
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6.2.2 Nejcastéjsi forma ALS u dotazovanych respondenti
Ptredlozeny sloupcovy diagram (Graf 8) zaznamenava roz¢lenéni pacientl v zavislosti
na diagnostikované form¢ ALS. Osa y znazornuje pocet pacientd a na ose X je Vyznacena

forma pocatku ALS.

Nejvice zastoupenou formou je klasickd forma s periferni symptomatologii, jezZ byla
diagnostikovana 16 pacientim. Nasleduje klasicka forma ALS, s bulbarni symptomatologii
onemocnéni, ta byla zjisSt€tna u 6 respondenti. Nejméné pocetné je zastoupena forma

monomelicka, ta byla diagnostikovdna pouze jednomu z respondentd.
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Graf 8: Pocet dle formy
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6.2.3 Vék respondentii pii projevu prvniho priznaku

Znazornény sloupcovy diagram (Graf 9) zobrazuje pramérny veék respondenti pii

projevu prvniho pfiznaku v zavislosti na form& onemocnéni. Osa y zndzorfiuje primérny vek

pacientil pii zaznamenani prvniho pfiznaku a na ose x je vyznacena forma poc¢atku ALS.

Klasicka forma ALS s bulbarni symptomatologii se primérné projevovala v 55 letech

u muzii a 66 letech u Zen. Klasicka forma ALS s periferni symptomatologii se nejcastéji

projevila ve 48 letech u muzi a v 65letech u Zen. Monomelicka forma ALS byla zaznamenana

pouze u jednoho respondenta s projevem prvniho pfiznaku ve véku 36 let.
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Graf 9: Primérny vék pri projevu prvniho priznaku
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Dalsi znazornény sloupcovy diagram (Graf 10) znazorfiuje rozlozeni muzi a Zen, dle

veéku pfi projevu prvniho pfiznaku. Osa y znazoriiuje pocet pacientli a na ose X je vyznaceno

vékové rozmezi.
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U nejvice respondentii se prvni zaznamenany piiznak projevil ve v€kovém rozmezi
60-69 let, v poctu 6 muzu a 4 zen. Druhou nejcetnéjsi vékovou kategorii je vékova skupina
40-49 let, kdy projev prvniho pfiznaku zaznamenalo celkem 5 muzd. V tomto vékovém
rozmezi nebyl zaznamenan rozvoj prvniho ptfiznaku u zadné zeny. V potadi tfeti nejcetné;si
kategorii tvoii respondenti zafazeni v nejmlad$im vékovém rozmezi. V obdobi 20-39 let
se prvni priznak ALS projevil u 4 muzd. Shoda v poc¢tu respondentii nastdva u vékového
rozmezi 50-59 let a 70-75 let, kdy se prvni ptiznak projevil shodné u 2 respondentd. Rozdil
je pouze Vv pohlavi respondentt. V mlads$i vékové kategorii (50-59 let) se prvni piiznak

projevil u 3 muzi, zatimco ve v€kovém rozmezi 70—75 to bylo u jednoho muze a jedné Zeny.

Graf 10: VEk dle pohlavi
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Sloupcovy diagram (Graf 11) znazornuje veék pfi projevu prvniho ptiznaku v zavislosti

na form& ALS. Osa y zndzorfiuje pocet pacientll a na ose x je vyznaceno vékové rozmezi.

Nejvice zastoupenou veékovou skupinou klasické formy ALS s periferni
symptomatologii jsou respondenti ve vékovém rozmezi 60-69 let. Nasleduji vékova rozmezi
40-49 let, 20-39 let, u poslednich dvou vékovych kategorii nastdva shoda u poctu
respondentli. Klasickd forma s bulbarni symptomatologii onemocnéni, je nejvice zastoupena
ve veékové kategorii 60—69 let. Navazujici vekové kategorie 20-39 let a 40-49 let vykazuji
shodu v poctu respondentii. Ve vékové kategorii 50-59 let a 70-75 let nejsou zaznamenani
zadni respondenti stouto formou ALS. Posledni zastoupenou formou ALS je forma
monomelicka, u niZ je zaznamenan pouze jeden respondent a to ve veékové kategorii

6069 let.

80



5 Graf 11: VEék dle formy
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6.2.4 Projev prvniho priznaku ALS

V poradi dvanacty znazornény sloupcovy diagram (Graf 12) zobrazuje nejéastéjsi
projev prvniho ptiznaku v zavislosti na formé ALS. Osa y znazorfiuje pocet pacientl
anaosex jsou zaznamenany piiznaky. NejcastéjSim prvnim zaznamenanym piiznakem
klasické formy ALS s periferni symptomatologii je neobratnost koncetin. Druhym nejcastéji
zaznamenanym piiznakem této formy je slabost a posledni je zaznamenana fascikulace.
Klasickd forma ALS s bulbarni symptomatologii se nejcastéji prvotné projevovala jako
dysartrie ¢i dysfagie, nasledoval projev fascikulace, a u jednoho respondenta byla
zaznamenana neobratnost koncetin, jakozto primarni projev tohoto typu ALS. Monomelicka

forma byla zaznamenana pouze u jednoho pacienta a prvotné se projevila jako slabost.

Graf 12: Prvni priznaky dle formy
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V poradi tfinacty znazornény (Graf 13) znazoriuje nejcastéjsi projev prvniho ptiznaku

v zavislosti na pohlavi. Osay znazoriiuje pocet pacientll a na0Se x jsou zaznamenany
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pfiznaky. U muzZi se nejCastéji projevoval jako prvni piiznak neobratnost, nasledovala

slabost, fascikulace a dysfagie v tomto potfadi. Mezi zenami se jako prvni pfiznak shodné

projevovala neobratnost a slabost. Po jedné z respondentek pak udava jako prvni projev ALS

dysartrii s dysfagii a unavu.

Graf 13: Prvni priznaky dle pohlavi
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6.2.5 Cas od projevu prvniho p¥iznaku k diagnostikovani.

Nize znazornény sloupcovy graf (Graf 14) zobrazuje pocet uplynulych mésica

od projevu prvniho ptiznaku k diagnostice ALS. Osay znazoriuje pocet mésict

ana ose x je zaznamenano pohlavi pacientl. Jak je mozné vidét na nize znazornénim grafu

u Zen trvala diagnostika ALS ptiblizné 0 polovinu déle (13 mésict) nez u muzi (7 mésich).

Mésice
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10
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Graf 14: Cas od prvniho p¥iznaku k diagnostikovani
onemocnéni dle pohlavi
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Dalsi znazornény sloupcovy graf (Graf 15) zobrazuje primérny pocet uplynulych

mesici od projevu prvniho piiznaku k diagnostice ALS v zavislosti

Osay znazornuje pramérny veék pacientd pfi

na formé.

projevu prvniho pfiznaku pacienti
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anaose X je zaznamenana forma pocatku ALS. Nejdelsi casové obdobi (8,7 mésicl)
od projevu prvniho piiznaku k diagnostice ub&hlo u pacienti s klasickou formou ALS Druhy
pramérné nejdelsi ¢as od projevu prvniho ptiznaku ub¢hl u klasické formy ALS s bulbarni
symptomatologii (7,8 mé&sict). Nejkrats$i doba diagnostiky byla zjisténa u monomelické formy
ALS (7 mésicu).

Graf 15: Cas od prvniho p¥iznaku k diagnostikovani
onemocnéni dle formy
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6.2.6 Projev urcitého priznaku od projevu prvniho pfiznaku.

Nize zobrazené grafy (Graf 16, 17, 18 a 19) znazorfuji primérnou dobu nastupu
ptiznaktl u pacientti s ALS. Osa y u grafu 16, 17, 18 a 19 znazoriiuje poc¢et mésicu od projevu
prvniho piiznaku a osa x zaznamenava piiznaky. Prvni graf (Graf 16) popisuje primérnou
dobu nastupu ptiznakt (doba poé¢inaje zaznamenanim prvniho piiznaku pacientem) souhrnné
u vsech typu ALS. Dalsi grafy (Graf 17, 18 a 19) jsou pak rozélenény dle jednotlivych forem
ALS.

Graf 17: Priimérna doba projevu priznaki - periferni forma
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Graf 16: Prumérna doba projevu piiznaku

Priznak
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Graf 19: Primérna doba projevu piiznakii - monomelicka
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Graf 18: Prumérna doba projevu pfiznaki - bulbarni forma
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6.2.7 Absolutni ¢etnosti vyskytu priznaku dle formy

Hodnota absolutni ¢etnosti nam udava, kolik hodnot daného znaku se vyskytuje
ve statistickém souboru. UvaZzujeme tedy statisticky znak, jenz nabyva hodnot nl, n2, ... nk,
kde n povazujeme za rozsah statistického souborti pro i = 1, 2, ...k. Pro vypocet Cetnosti

byl pouzit vzorec Y5, n; = n.

Naésledujici grafy (Graf 20-30) znazornuji absolutni Cetnost vyskytu urc€ité poruchy,
absolutni ¢etnosti zavedeni PEG, tracheostomie a vyuziti UPV. Graf 20 popisuje absolutni
Cetnost vyskytu poruchy fteci, nasleduje graf 21, jez urCuje absolutni cCetnost vyskytu
nadmérné salivace. Nasledujici grafy 22-25 popisuji absolutni cetnost vyskytu dysfagie,
zavedeni PEG, zavedeni tracheostomie a zavedeni UPV. Absolutni Cetnost vyskytu zacatku
poruchy hybnosti u koncetin monitoruji grafy 26-29. Posledni graf (Graf 30) zaznamenava

absolutni cCetnost vyskytu zacatku poruchy u trupového svalstva. Osa y u grafii 20-30

85



znazoriuje absolutni etnost vyskytu a osa x znazoriiuje mésic, ve kterém se ptiznak objevil.
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Graf 20: Absolutni ¢etnost vyskytu poruchy reci
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Graf 21: Absolutni ¢etnost vyskytu nadmérné salivace
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Graf: 23 Absolutni ¢etnost zavedeni PEG
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Graf 24: Absolutni ¢etnost zavedeni tracheostomie
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Graf 25: Absolutni ¢etnost zavedeni UPV
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hybnosti u PHK
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Graf 26: Absolutni ¢etnost vyskytu zacatku poruchy hybnosti u PHK
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Graf 27: Absolutni ¢etnost vyskytu zacatku poruchy hybnosti u LHK
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Graf 28: Absolutni ¢etnost vyskytu zacatku poruchy hybnosti u PDK
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Graf 29: Absolutni ¢etnost vyskytu zacatku poruchy hybnosti u LDK
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Graf 30: Absolutni ¢etnost vyskytu zacatku poruchy u trupového
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6.3 Testovani hypotéz

Hypotéza 1: Predpokladda se rozdil mezi vékem Zen a muzi pFi projevu prvniho

priznaku ALS.
Hypotéza ovétuje, zda existuje rozdil ve véku muzli a Zen pii projevu prvniho ptiznaku ALS.
Pro potieby statistického testovani byla formulovéana nulova a alternativni hypotéza.

1Hp: Neptedpoklada se rozdil mezi primérnym vékem zen a muzl pii projevu prvniho

ptiznaku ALS.

1H;: Pfedpoklada se rozdil mezi primérnym vékem Zen a muzi pii projevu prvniho pfiznaku

ALS.

Hypotéza byla potvrzena na podkladé vypocteného dvouvybérového T — testu

S rovnosti rozptyla.

Test hypotézy o shod¢ dvou praméri (T — test) ovéfuje nulovou hypotézu Ho: 1 = uo
oproti alternativni hypotéze Ho. 11 # 2. Pro vypocteni tohoto testu je nutno nejprve ovéfit, zda
se jedna 0 vybérové pruméry z nezavislych nadhodnych vybért s rozsahem m a n statisticky
se liSicich vyznamné ¢i ndhodné. Proto je nutno pied vypoctenim dvouvybérového T — testu
ovétit rozdil ve wvariabilit¢ soubort pomoci testu vyznamnosti rozdilu dvou rozptyld

~2 2
01 ny(ny—1)sy
2
2

tzv. F —testu. F — test byl vypoéten pomoci vzorce f = 2= . Pokud je vysledna

ny(ng—1)s?
p — hodnota vétsi nebo rovna 0,05 mizeme fici, Ze rozptyly v obou populacich jsou shodné.
V tomto piipadé volime dvouvybérovy T — test s rovnosti rozptylt. Nastane-li situace, kdy
je vysledna p-hodnota mensi nez 0,05 konstatujeme, ze rozptyly ve sledovanych populacich
nejsou shodné. V tomto piipadé bychom zvolili metodu dvouvybérového T — testu

S nerovnosti rozptylu.

Vypoctena vysledna F — testu pro tuto hypotézu je 0,00 proto volime dvouvybérovy

T —test S nerovnosti rozptyld, jenz je vypocten pomoci vzorce

t = j:y kdes=\/
S |=+=

je nulova hypotéza dvou prumért zamitnuta. Vysledna hodnota T — testu je 0,02.

[(m—1)-s24+(n—1)-sZ] . Vpiipadg, Ze t > tyimin-2)

m+n-2
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Na zakladé vysledkd dvouvybérového T — testu s rovnosti rozptyld (p = 0,02)

se na hladin€ vyznamnosti o = 5 % se 1Hq zamité a pfijima 1H;.

Proto konstatujeme, ze existuje statisticky signifikantni rozdil. Vysledek tohoto testu
mize vSak vyznamnym zpusobem ovlivnit skute¢nost, Ze ve skupiné€ Zen byl jen maly pocet

pozorovani.
Hypotéza 1 byla potvrzena.

Hypotéza 2: Predpoklada se rozdil mezi typem pocatku ALS a vékem nemocného

pri projevu prvniho pfiznaku.

Hypotéza ovéfuje, zda existuje rozdil mezi typem ALS a vékem nemocného pii projevu

prvniho piiznaku.

Pro potieby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.
2Ho: Nepiedpoklada se rozdil mezi typem pocéatku ALS a vékem nemocného.

2H;: Predpoklada se rozdil mezi typem pocéatku ALS a vékem nemocného.

Hypotéza byla zamitnuta na podkladé¢ vypocten¢ho dvouvybérového T — testu

S rovnosti rozptyla.

Test hypotézy o shodé dvou primért (T — test) ovétuje nulovou hypotézu Ho: 1 = w2
oproti alternativni hypotéze Ho. 11 # 2. Pro vypocteni tohoto testu je nutno nejprve ovéfit, zda
se jedna 0 vybérové praméry z nezavislych nahodnych vybéra s rozsahem m a n statisticky
se liSicich vyznamné ¢i ndhodné. Proto je nutno pied vypoctenim dvouvybérového T — testu
ovefit rozdil ve variabilit€¢ soubori pomoci testu vyznamnosti rozdilu dvou rozptyld

8% _ ny(np—1)s?

tzv. F — testu. F — test byl vypocten pomoci vzorce f = 37 mp(ni-1)s3
2 21— 2

. Pokud je vysledna
p — hodnota vétsi nebo rovna 0,05 mizeme fici, ze rozptyly v obou populacich jsou shodné.
V tomto piipadé volime dvouvybérovy T — test s rovnosti rozptyli. Nastane-li situace, kdy
je vysledna p-hodnota mensi nez 0,05 konstatujeme, ze rozptyly ve sledovanych populacich
nejsou shodné. V tomto piipadé bychom zvolili metodu dvouvybérového T — testu

S nerovnosti rozptylu.

Vypoctena vyslednd F — testu pro tuto hypotézu je 0,00 proto volime dvouvybérovy

T —test S nerovnosti rozptyld, jenz je vypocten pomoci vzorce
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[(m—1)-s24+(n—1) sZ] . Vpiipade, ze t> tyanin—2)

y 1
t = s\/z+i’ kde s = \/m+n_2
je nulova hypotéza dvou pruméri zamitnuta. Vysledna hodnota T — testu je 0,53.

Na zakladé vysledkd dvouvybérového T — testu s rovnosti rozptyld (p = 0,533)

se na hladiné vyznamnosti a = 5 % se pfijima 2Hpa zamita a 2H;.

Proto konstatujeme, Ze neexistuje statisticky signifikantni rozdil. Vysledek tohoto
testu muize vSak vyznamnym zplUsobem ovlivnit skuteCnost, ze ve skupiné pacientl

S bulbarnim typem poc¢atku ALS byl jen maly pocet pozorovani.
Hypotéza 2 nebyla potvrzena.
Hypotéza 3: Piredpoklada se rozdil mezi typem pocatku ALS a pohlavim nemocného.
Hypotéza ovéiuje, zda existuje rozdil mezi typem ALS a pohlavim nemocného.
Pro potieby statistického testovani byla formulovéana nulova a alternativni hypotéza.
3Ho: Neptedpoklada se rozdil mezi typem pocatku ALS a pohlavim nemocného.
3H;: Piedpoklada se rozdil mezi typem pocatku ALS a pohlavim nemocného.

Hypotéza byla zamitnuta na podkladé analyzy zavislosti kvalitativnich znakt
uspofadanych v kontingencni tabulce. Tato metoda je sestavena na podkladé pozorovanych
empirickych a teoretickych cetnosti soucasného vyskytu pozorovanych znakll v ur¢eném
souboru. Pozorované empirické Cetnosti dosadime do tzv. kontingencni tabulky. Velikost této
tabulky je zavisld na poctu sledovanych znakd. V naSem piipadé sejedna
0 tzv. dvoudimenzionalni tabulku. Na podklad¢ tabulky je zkoumdn vzijemny vztah
dosazenych proménnych. Pro zjisténi zavislosti statistickych znakli v tabulce byl vyuzit
Chi—kvadrat test nezavislosti dvou znakt. Tento test je jednou z neparametrickych metod
vyhodnoceni ziskanych dat. Pfedpokladem nulové hypotézy je nezavislost mezi znaky, zatim
co pfedpokladem alternativni hypotézy je zavislost zkoumanych znakl. Pro posouzeni, zda
empirickd €etnost neni v rozporu s nulovou hypotézou nezavislosti je nutno sestavit tabulku

o¢ekavané (= teoretické) Cetnosti.

Pro porovnani ziskanych rozdili mezi empirickymi a teoretickymi Eetnostmi byl

2
(nij_eij)

vyuzit vzorec pro vypocet testového kritéria: K = Z{=12§=1 — Pro zjisténi kritické
ij

92



hodnoty testu je mozno vyuzit funkce CHISQ.INV v Microsoft Excelu. K zamitnuti hypotézy

3Ho dochézi, pokud na hlading vyznamnosti a je K > yZ_ @ (r=1)(c—1)"

Vysledna kritickd hodnota testu je pro zkoumanou hypotézu 3,85. Vypoctena hodnota
testového kritéria 0,17. Hodnota testového kritéria (0,17) je nizsi nez kritickd hodnota testu

(3,85) proto 3Hy nezamitame.

Na podkladé téchto vysledki miizeme konstatovat, ze nebyl prokazan rozdil mezi

typem pocatku ALS a pohlavim nemocného.

Hypotéza 4: Predpoklada se rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho

priznaku ALS pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta.

Hypotéza ovéfuje, zda existuje rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho ptfiznaku

ALS pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta.
Pro potteby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.

4Hy: Neptfedpokladd se rozdil od zaznamendni prvniho pfiznaku ALS pacientem

po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta

4H;: Piedpokldadda se rozdil od zaznamendni prvniho pifiznaku ALS pacientem

po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta.

Hypotéza byla zamitnuta na podkladé¢ vypocten¢ho dvouvybérového T — testu

S nerovnosti rozptyl.

Test hypotézy o shod¢ dvou primért (T — test) ovétuje nulovou hypotézu Ho: 11 = w2
oproti alternativni hypotéze Ho: u 1 # w2, Pro vypocteni tohoto testu je nutno nejprve oveéfit,
zda se jednda 0 vybérové pruméry z nezavislych ndhodnych vybéri s rozsahem
m a n statisticky se liSicich vyznamné ¢i nahodné. Proto je nutno pfed vypocétenim
dvouvybérového T — testu ovéfit rozdil ve variabilité soubort pomoci testu vyznamnosti

87 ny(np-1)s?

rozdilu dvou rozptyll tzv. F —testu. F — test byl vypocten pomoci vzorce f = 2 = mn D)2
2 2\t1— 2

. Pokud je vysledna p —hodnota vétsi nebo rovna 0,05 muzeme fici, Ze rozptyly v obou
populacich jsou shodné. V tomto piipadé volime dvouvybérovy T — test s rovnosti rozptyl.
Nastane-li situace, kdy je vysledna p — hodnota mensi nez 0,05 konstatujeme, ze rozptyly
ve sledovanych populacich nejsou shodné. V tomto ptipadé bychom zvolili metodu

dvouvybérového T — testu s nerovnosti rozptyli.
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Vypoctena vyslednd F — testu pro tuto hypotézu je 0,00 proto volime dvouvybérovy

T — test S nerovnosti rozptyll, jenz je vypocten pomoci vzorce

t = H,kdes:\/

1 1
s [=+2
m n

je nulova hypotéza dvou pruméri zamitnuta. Vysledna hodnota T — testu je 0,36.

‘[(m—=1)-sf+(m—1)-s5] . Vpiipadg, Ze t > tymin-2)

m+n-2

Na zéklad¢ vysledkii dvouvybérového T — testu s rovnosti rozptyla (p = 0,36)

se na hladin€ vyznamnosti a = 5 % se pfijima 4Hpa zamita 4H;.

Proto konstatujeme, Ze neexistuje statisticky signifikantni rozdil. Vysledek tohoto
testu mize vSak vyznamnym zptisobem ovlivnit skute¢nost, Zze ve skupiné Zen byl jen maly

pocet pozorovani.
Hypotéza 4 nebyla potvrzena.

Hypotéza 5: rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho priznaku

po diagnostiku ALS pacientem a vékem p¥i zaznamenani prvniho priznaku

Hypotéza ovéfuje, zda existuje rozdil mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho ptiznaku

po diagnostiku ALS pacientem a vékem pii zaznamenani prvniho pfiznaku.
Pro potieby statistického testovani byla formulovana nulova a alternativni hypotéza.

SHo: Nepiedpoklada se souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho pfiznaku

po diagnostiku ALS pacientem a vékem pfi zaznamenani prvniho ptiznaku.

S5Hi: Ptedpoklada se souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho ptiznaku

po diagnostiku ALS pacientem a vékem pfi zaznamenani prvniho pfiznaku.
Hypotéza byla zamitnuta na podkladé vypocteného Personova korelacniho koeficientu.
Persontiv korela¢ni koeficient byl vypocten pomoci vzorce:

=X -0 -7)

2?:1()(1' - X)Z ’Z?=1(YL - )7)2

v _1 YU SR T A S S S ST St AN VST » S VUL S TSI
kde X = - ?=1Xi znaci aritmeticky primér primarnich méfeni a Y je aritmeticky primér

sekundarniho méfeni.
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Vysledek Pearsonova korela¢niho koeficientu je obvykle interpretovan:

e 0,1-0,3 korelace slaba
e 0,4 - 0,6 korelace stiedni
e 0,7 -0,8 korelace silna

e nad 0,9 korelace velmi silna.

Na zéklad¢ vysledkl vypocteného Personova korela¢niho koeficientu (0,04) mizeme
konstatovat, ze je korelace velmi slaba az zanedbatelna. Proto mizeme fici, ze se hypotéza

prijima 5Hy a 5Hise zamita.

Pro potvrzeni zamitnuti hypotézy pomoci Personova korela¢niho koeficientu byla

hypotéza 5 testovana pomoci testu vyznamnosti r. Tento test byl vypocten pomoci vzorce:

r

Vi-n
alternativni hypotéze Hy: i I # u2. Ho zamitame, pokud |T| > ¢, _a(n — 2).
2

T = Vvn —2 . Testu vyznamnosti I ovéfuje nulovou hypotézu Ho: u I = w2 oproti

Na zaklad¢ vysledk vypocteného testu vyznamnosti r (0,20) miZeme konstatovat,

ze na hladin¢ vyznamnosti a = 5 % pfijimame 5Hpa zamitame 5Hs, protoze 0,20 < 2,08.
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6.4 Regresni analyza pacienti

Regresni analyza je statistickda technika, jez ma za cil znazornit zavislost urcité
kvantitativni proménné na jedné ¢i vice kvantitativnich proménnych (= regresorech). Zkouma
tedy zavislost mezi danymi veli¢inami, kdy jedna z proménnych je popisovéna jako zavisla
a druhd nezavisla. Dle poctu nezavisle proménnych uréujeme, zda se jedna o model
jednoduché ¢i vicendsobné regrese. Model jednoduché regrese popisuje zavislost jedné
nezavislé proménné na jednom regresoru. Typ regresoru nam pak dale urCuje, zdali se jedna

0 model linearni ¢i nelinearni.

V piipad¢ grafu 31 (Graf 31) byla vyuzita metoda jednoduché linearni regresni
analyzy. Nagrafu 31 muzeme pozorovat progresi onemocnéni v zavislosti na Case.
Osa y znazornuje bodové ocenéni progrese onemocnéni. V ndvaznosti na klinické projevy
onemocnéni byla sestavena tabulka zaznamenavajici vyskyt 12 hlavnich pfiznaki ALS
V po sobé jdoucich tfimési¢nich intervalech. Zaznamenand data v tabulce byla pfevedena
do bodového ocenéni, tzn., ze s kazdym nové zaznamenanym piiznakem je odeéten 1 bod
ze stanoveného celkového poctu 12 bodi. Celkovy pocet bodl je roven zaznamenavanému

poctu ptiznakl. Osa x zndzorfiuje ¢as v 3 mésicnich intervalech.

Rychlost progrese onemocnéni kazdého pacienta je zndzornéna v bodovém grafu
(Graf 31) pomoci individualng pfitazeného barevné odlisného znaku. Pro lepsi nazornost byly

datové znaky jednotlivych pacientt prolozeny teoretickou regresni piimkou.

Opét je pro nazornost roz¢lenéni pouzito odlisné zabarveni ptfimek, které odpovida
barvé bodového znaku pacienta. NepieruSovanym stylem piimky je oznacen pacient
s periferni formou pocatku ALS, zatim co pferuSovanym stylem pfimky je oznacen pacient
s bulbarni formou pocatku. Pacient s monomelickou formou pocatku ALS je oznacen pomoci

teCkovaného stylu piimky.

Pro jednotlivé pacienty byla pomoci regresni rovnice stanovena prumeérnd mesicni
rychlost progrese onemocnéni. Primérna rychlost progrese ALS u vSech pacientt je -0,188.
Hodnota primérné rychlosti progrese u pacienti s periferni formou pocatku ALS (-0,192)
je pomalejsi nez u pacienti s bulbarni formou pocatku ALS (-0,203). Primérna rychlost

progrese u zen (-0,310) je rychlejsi nez u muzu (-0,154).
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Uroven progrese

Graf 31: Progrese onemocnéni
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DISKUSE

Hlavnim cilem a zaroven praktickym vystupem diplomové prace bylo zhotovit
ucelenou informativné edukacni publikaci, jez bude vyhotovena na podkladé zjisténych

a ziskanych informaci a dat z teoretické a zejména praktické casti diplomové prace.

K dalsim cilim prace patfilo poskytnout uceleny pohled na péci o pacienta
s amyotrofickou lateralni skler6zou se zdiraznénim specifickych oSetfovatelskych problému

a popsani vlivu progrese onemocnéni na osetfovatelskou péci.

V kazuistice, ktera byla této oblasti vénovana, byl popsan prubéh klasické
amyotrofické lateralni skler6zy s bulbarni formou pocatku. Zpracovana kazuistika obsahuje
chronologicky sefazené tidaje od tinora 2012 do srpna 2016. Kazuistika je zaméfena zejména
na popis postupu onemocnéni. Pro zptehlednéni je do kazuistiky zatazen i souhrnny zdznam

neurologickych vySetfeni a nékterd vybrana data jsou graficky zpracovana.

Pro ptehlednost ziskanych udaji byl pribéh ALS rozdélen do tii po sobé jdoucich
obdobi. V ramci prvniho obdobi je popsano obdobi od projevu prvniho pftiznaku
po diagnostikovani ALS. Do druhého obdobi je zahrnuta doba od prokazani diagndézy ALS
po jeji klidové obdobi. Posledni, tieti obdobi tvoifi Casovy usek zaznamendvajici rozvoj
onemocnéni od klidového obdobi po soufasnost ¢i umrti pacienta. Pfesné vyhranéni
jednotlivych obdobi mutze byt v nékterych ¢astech podrobeno diskusi. Proto jsou tato tii
obdobi pouze v diskusni casti prace, kde slouzi k zpfehlednéni, zvyraznéni a shrnuti

ziskanych udajl v rdmci kazuistiky.

Prvni obdobi u pani M. bylo dlouhé 11 mésici. Vyzkum uveiejnény v roce 2014
zkoumal délku ¢asového obdobi od projevu prvniho pfiznaku k diagnostice ALS. Do analyzy
bylo zahrnuto 304 pacientll v ramci Massachusetts General Hospital (MGH). Pacienti byli
vybrani na podkladé registru tzv. Partners Healthcare System Research Patient Data Registry
(RPDR). Tento registr centralizuje klinické udaje o pacientech za Ucelem vyzkumnych
Setfeni. Vyzkum udéva, Ze celkova zjisténa doba rozmezi mezi projevem prvniho piiznaku
a diagnostikou se pohybovala od 8 do 15 mésici s primérnou dobou 11,5 mésict. Primérné
trvalo pacientim 4 mésice, nez vyhledali 1€kate. Pani M. vyhledala Iékate o 2 mésice pozdé&ji,

nez je udavana primérna doba zjisténa timto vyzkumem. (65)

Celkova doba diagnostiky zjisténd vyzkumnym Setfenim byla o 51 % delSi u pacientt

nad 60 let. Taktéz delsi diagnosticka doba (o 45 %) byla zjisténa u klasické ALS s periferni
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formou poc¢atku oproti bulbarni formé pocatku. Souvislost mezi délkou diagnostické doby
a pohlavim se neprokdzala jako vyznamnd. V dob¢ diagnostikovani ALS bylo pani M. 66 let.
Miuzeme tedy fici, ze spada do vékové kategorie pacienti s predpokladem delSiho
diagnostického obdobi. V piipad¢ zjisStovani souvislosti mezi formou pocatku ALS a délkou
diagnostického obdobi mlzeme v ptfipadé¢ pani M. ocCekavat kratSi diagnostické obdobi

nez U pacienti s periferni formou pocatku. (65)

Vyzkum Vramci Massachusetts General Hospital (2014) dale uvadi, ze pacienti
V priméru absolvovali navstévu u tfi l1ékait, nez doSlo ke stanoveni konecné diagnozy.
Vyzkum bohuzel neuvadi, zda jsou do poctu lékatii zahrnuti 1 lékati provadéjici diagnosticka
vySetfeni nebo pouze lékatfi provadéjici klinické zhodnoceni stavu. Ptfed stanovenim
diagn6zy navstivila pani M. celkem 4 1ékafe provadéjici klinické zhodnoceni a podstoupila

ptes 10 vysetfeni. (65)

Prodlouzena doba diagnostického procesu ma zasadni dopad na psychiku pacientl
a jejich rodin, jak se prokazalo i v ptipad¢ pani M. Mimo jiné mize mit dlouhé diagnostické
obdobi vliv 1 na rychlost progrese onemocnéni. Pacienti tak ptichdzeji o ¢as, kdy mohou
uzivat Riluzol. Dalsim dopadem dlouhého diagnostického obdobi jsou zvySené naklady

za mnohdy zbyte¢né a bolestivé vykony, jeZ musi pacient absolvovat. (65)

Po psychické strance bylo toto obdobi vnimdno jako obdobi nejistoty, ocekavani
a bezmoci. V tomto obdobi se jako velmi dilezita jevi podpora ze strany oSettujicich 1¢kait.
Je zndmo, Ze budovani divéry mezi lékafem a pacientem, jez je zaloZeno na dostatecném
Casovém prostoru a vstficném empatickém pfistupu, dokéze zlepSit spolupraci pacienta

a zmirnit jeho obavy.

Druhé obdobi je u pani M. charakteristické postupnym se vyrovnavanim s prognozou
nemoci. Z bliZz§iho pohledu je moZné rozeznat nékteré faze vyrovnavani se s t€Zkou nemoci
dle Elisabeth Kiibler—Ross. Prvni faze je popisovana jako obdobi negace, Soku a popirani.
U pani M. mlzeme tuto fazi pozorovat v obdobi, kdy se snaZi najit jiné¢ho specialistu, jenz
by vyvratil prvotni diagnozu. Prvni faze plynule pfechdzi ve druhou. Druhd faze agrese
je charakteristicka negativnimi emocemi, pani M. nechape, pro¢ zrovna ona musela takhle
onemocnét a co to je pfi¢inou onemocnéni. Druha faze plynule piechazi ve fazi treti
Vv tzv. fazi smlouvani. Tato faze je charakteristicka smlouvanim a snahou o zkvalitnéni

a prodlouzeni zivota. V této fazi jedinec hledd mozné alternativy 1é¢by. Z pohledu pani M.
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je to obdobi, kdy zkousi 1é¢bu pomoci homeopatie. Posledni dvé faze, tedy faze deprese

a smifeni nebyly v prib&hu progrese onemocnéni az tak zjevné.

Z hlediska rozvoje onemocnéni je béhem této faze, kterd trva ptiblizn¢ 11-12 mésici
je zaznamenana rapidni progrese. V obdobi od ledna 2013 do prosince 2014 (ledna 2015)

se pani M. postupné stava zcela zavisla na péci druhych.

Béhem tohoto obdobi se pani M. postupné musi vyrovnavat se ztratou feci, poruchou
polykani a ztratou hybnosti koncetin. Zapojeni rodiny v pé¢i o pani M. roste v pfimé uméie
S progresi onemocnéni. Pecujici ¢lenové rodiny postupné prejimaji péci a uci se specifikiim,
jez sebou tato nemoc pfinasi. Rozvoj onemocnéni sebou kromé pozadavkl na vykonavani
specifické peCovatelské a rehabilitacni péCe pfindsi i naroky na zdravotnické pomucky.
V disledku rychlé progrese tohoto onemocnéni se jako velmi problematické jevi obstaravani
potfebnych zdravotnickych a kompenzacnich pomiicek. Doba od podani k vyfizeni Zadosti
0 kompenzacni pomicku je mnohdy tak dlouhd, ze nez se k pacientovi dand pomtcka
dostane, potfebuje pacient jiz jinou. Tato situace je pro pacienty a jejich rodiny velmi
zatézujici. Dal$i zatéZzi je nutnost bezbariérového feSeni domécnosti, coZ mnohdy obnasi

i nutnost stavebnich Gprav.

Klidové obdobi je charakteristické pomalejsi progresi, kdy je pacient jiz upoutidn
na luzko a neptedpoklada se zadny zasadni zvrat v progresi onemocnéni. Tato ¢ast obdobi
se jevi jako velmi naro¢na pro pecujici osoby, jejichz ptitomnost je podminéna zdravotnim
stavem nemocného. Je nutno zminit fakt, Ze vétSina pacientli jak u nas, tak i v zahranici
zistdva v domacim oSetfovani. Pecujici osoby v pifipadé pani M. musi kromé péce
hygienické, do niZ je zafazena také prevence a oSetfovani dekubitl zvladnout péci o vyzivu.
V pozdéjsich stadiich nemoci to zahrnuje pé¢i o perkutanni endoskopickou gastrostomii.
Pecujici osoby dale musi plné zvladnout péci o dychaci cesty, coz zahrnuje odsavani
a manipulaci s domacim plicnim ventilatorem. Pro jedince bez ptedchoziho zdravotnického
vzdélani se mohou tyto ukony jevit jako velmi obtiZzné. Obecné muiZeme fici, Ze narocnost
péCe o jedince s ALS je velmi vysokd. Proto je velmi dilezit¢ nezapominat a vénovat

pozornost nejen nemocnému, ale i pecujicim osobam.

V rémci rozboru piipadu pani M. miiZzeme v obdobi od tnora 2012 do srpna 2016
identifikovat tyto poruchy: dysartrie, dysfagie, porucha salivace, porucha respira¢ni, porucha
spanku, porucha hybnosti pohybového aparatu, porucha vyzivy a hydratace. V navaznosti

na identifikaci téchto poruch je stanovena specifickd oSetrovatelska péce.
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V ramci sledovani vyvoje pacientky s ALS, byly sledovany a graficky znazornény
nékteré parametry souvisejici s touto nemoci. Prvnim sledovanym parametrem byla hodnota
krevniho tlaku (viz. Graf 1: Vyvoj krevniho tlaku). Na podkladé¢ némecké retrospektivni
kohortové studie z roku 2012, ktera zkoumala prevalenci a prognosticky dopad komorbidit
ALS byl zjistén nizsi vyskyt arteridlni hypertenze u pacientii s ALS nez U zdravé populace
v poméru 31,5 % vs. 47,2 %. (viz kapitola 1.7) Jsou, ale zdokumentovany piipady kdy
U pacientti, jez Jsou zaroven léeni pro arterialni hypertenzi a ALS, dochazi ke kolisani
krevniho tlaku. Nékteré ze studii uvadi, ze jsou zaznamenany vyssi hodnoty krevniho tlaku
U pacientll v rané fazi onemocnéni. Dal$i uvetejnéné vyzkumy piedpokladaji souvislost mezi

vy$$i hodnotou krevniho tlaku a Riluzolu. (22; 23; 61; 62; 63; 64; 66;71;73)

Pro ovéfeni vyse uvedenych udaji byly hodnoty krevniho tlaku zjistovany
I U respondentti naseho Setieni zejména z duvodu ziskani informaci, zda doslo v pribéhu
rozvoje ALS i ke zméné hodnot krevniho tlaku. V zaznamenaném c¢asovém obdobi
je znazornén kolisavy vyvoj hodnot. Okolnosti, jez mohou souviset s hodnotou

zaznamenaného krevniho tlaku, jsou uvedeny pod grafem (Graf 1).

Druhym sledovanym parametrem byla hodnota tepové frekvence (Graf 2). Vysledky
studii zkoumajici tepovou frekvenci pfipadné ¢innost autonomniho nervového systému se jevi
jako nejednotné. V ramci vyzkumného Setfeni z roku 2012, které bylo zaméteno na variabilitu
srde¢ni frekvence u pacientd s ALS, byla zkoumana souvislost mezi zpomalenim tepové
frekvence a imrtim pacienta. Studie ukazuje, Ze no¢ni HR CV (= Koeficient variace srde¢ni
frekvence) se béhem kratkodobého métfeni u pozorovanych pacientli neméni, avSak v pribéhu
delsiho casového obdobi ma tendenci se snizovat. Velmi nizka no¢ni hodnota HR CV
je oznacena za mozny rizikovy faktor pro nahlou smrt. V ptipadé pani M. byla od Cervna
2012 do ledna 2015 zaznamendna vzestupna tendence tepové frekvence (Graf 2).
Z organizacnich divodi nebylo moZzné pravidelné¢ zaznamendvat hodnotu nocni tepové
frekvence. Z tohoto divodu byla provedena méfeni pouze denni tepové frekvence. V ramci
pravé probihajici studie An Exploratory Study to Investigate the Use of Biotelemetry
to Identify Markers of Disease Progression in Subjects With Amyotrophic Lateral Sclerosis
je zkoumana variabilita srdeéni frekvence v prub&hu Casu. Predpokladany termin ukonceni
studie je naplanovan na kvéten 2017. Po skonceni studie bude zajimavé vzajemné porovnat

zjisténé vysledky. (64; 66; 74)
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Tteti a Ctvrty sledovany parametr spolu Gzce souvisi. Ttetim sledovanym parametrem
je hodnota télesné hmotnosti (Graf 3) a ¢tvrtym sledovanym parametrem je hodnota BMI
(Graf 4). Onemocnéni ALS je doprovazeno vyrazngjSim ubytkem télesné hmotnosti,
coZ je jeden z nepiiznivych prognostickych faktorii. Redukce jednoho kg/m? z normaélni
hmotnosti byla spojeno s 20 % rizikem smrti (viz kapitola 2.2 Vyziva a nutri¢ni terapie).
U pani M. mizeme sledovat pokles télesné hmotnosti o 28 kilogramt od ¢ervna 2012 do fijna
2014. Pokles télesné hmotnosti siln¢ koreluje s klesajici kiivkou BMI. Primérny pokles BMI
jednotek za rok u pani M. je 5,5 coz je o 3 BMI jednotky vice nez bylo zjisténo u japonskych
pacienti v ramci multicentrické studie z roku 2011. Mitsumoto Hiroshi (2009) ve své knize
Amyotrophic Lateral Sclerosis: A Guide for Patients and Families, uvadi u pacient ubytek
hmotnosti o 20% do Sesti mésicii od nastupu slabosti. Pani M. v pocate¢nich 6 mésicich

dosahovala mirné&jsiho poklesu (pouze o 5,5%) hmotnosti. (3; s. 35; 72)

Patym sledovanym parametrem byla hodnota saturace (Graf 5). Respira¢ni selhani
je nejcastéjsi pii¢inou umrti u pacientli s ALS. Je prokazana delsi doba preziti (48 mésict)
u pacientt s ALSFRS < 11 po napojeni na UPV nez u pacienti s hodnotou ALSFRS < 11
bez napojeni na UPV (10 mésich). Progresi respira¢ni poruchy mizeme sledovat od kvétna
2012, kdy byla prvotné zaznamenana namahova dusnost az do fijna 2014, kdy musela byt
pani M. napojena na UPV. Doba progrese respira¢ni poruchy od vyskytu namahové dusnosti
po napojeni na UPV byla v ptipadé pani M. 28 mé&sict. Vyzkum provadény v roce 2016
na neurologické klinice Univerzitni Nemocnice v Jené (Némecko) zjistil rozpor mezi
naméfenymi hodnotami denni a nocni saturace. Z celkového poctu 131 pacientl jich 35%
vykazovalo vykyvy dennich a noc¢nich hodnot saturace. Béhem dne pacienti dosahovali
normalnich hodnot SpO2> 94%, béhem noci ovS§em byly hodnoty SpO2 <85%. To znamena,
ze kazdy tfeti pacient s normalni denni SpO2 mé nocni hypoventilace a je kandidatem

na NPPV. (67, s. 13-15; 13)

Posledni z monitorovanych hodnot je skére ALSFRS — R (Graf 6). Skala ALSFRS — R
je urcena k hodnoceni progrese ALS. Ackoli je tato Skéla v zahranic¢i velmi oblibena a hojné
pouzivana v CR se pouziva velmi malo. Maximalni mozna dosaZitelna hodnota skore je 48
(nejlepsi mozny stav) a minimalni dosazitelna hodnota skore je 0. Je prokazano 3,8krat vyssi
riziko imrti u pacientd s vyhodnocenym skérem < 11 bodd. Primérnd hodnota poklesu skore,
jez ve své knize Amyotrophic Lateral Sclerosis: A Patient Care Guide for Clinicians udava

Bedlack a Mitsumoto je 0,4 — 0,8 bodi za mésic. Primérnd hodnota poklesu skore pani M.
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je vypoctena na 0,9 bodt za mésic, coz je o 0,1 bodu méné oproti uvadéné prumérné hodnoté.

(17, s. 34, 36; 67, s. 13-15)

Druhym dil¢im cilem prace bylo analyzovat ziskana data pacientli s amyotrofickou
lateralni skler6zou a zhodnotit, zda existuje souvislost mezi vékem, pohlavim, formou

pocatku ALS, prvnim zaznamenanym piiznakem a délkou diagnostiky.

Pro splnéni tohoto cile byla nejprve provedena celkova analyza ziskanych dat
anavazné¢ na to byly utvofeny hypotézy zkoumajici vzdjemné zavislosti mezi veékem,

pohlavim, formou pocatku ALS, prvnim zaznamenanym piiznakem a délkou diagnostiky.

Rozsah statistického zkoumaného souboru tvoii 23 statistickych jednotek — pacientii
s diagnostikovanou ALS. Nizsi pocet statistickych jednotek uzce souvisi s incidenci,

rychlosti progrese a mirou mortality u tohoto typu onemocnéni.

Ze ziskanych dat mizeme fici, ze svou incidenci pfevazuji VvV poméru 1,5:1 muzi
nad Zenami, coz se 0 mnoho nelisi od literaturou uvadénych hodnot zastoupeni (viz kapitola
1.4 Epidemiologie — incidence, prevalence a mortalita ALS). Klasicka forma ALS
se u zkoumaného vzorku vyskytuje piiblizné u 95,6 % z toho u 72,7 % je diagnostikovan
pocatek s periferni symptomatologii. Bulbarni symptomatologie pocatku je zjisténa
ve 27,3 %. Monomelické forma ALS byla zastoupena pouze v 4,3 %. Ziskané hodnoty se tedy
také o mnoho nelisi oproti hodnotdm uvadénym v literatute. (viz kapitola 1.6 Klinické projevy

ALS).

Primérny vék respondentl pti projevu prvniho pfiznaku byl 53 let. Primérny zjistény
veék respondentti je niz§i oproti literaturou uvadénym hodnotam. Literaturou je uvadény
nejcastéjsi vék pocatku onemocnéni v obdobi Sesté¢ az sedmé dekady Zivota. Prvni ptiznak
se u muzl objevil primérmné v 50 letech, zatimco u Zen to bylo o 15 let déle. Nejvice pacientt

onemocnélo ve vékovém rozmezi 60 az 69 let.

Nejcastéji byla u zkoumaného vzorku pacientii s periferni formou pocatku jako
primarni pfiznak zaznamenana neobratnost Koncetin. Pacienti s bulbarni symptomatologii

pocatku nejcastéji jako prvni ptiznak zaznamenali dysartrii ¢i dysfagii.

Diagnostické obdobi, tedy obdobi od projevu prvniho ptiznaku po diagnostikovani
ALS trvalo praimérné 8,4 mésici. U muzi toto obdobi trvalo v priméru 7,2 mésice a U zen

bylo toto obdobi jesté o 5,8 mésicu delsi (viz Graf 14). Kratsi diagnostické obdobi bylo
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zjisténo u pacienti s bulbarni formou pocatku ALS (7,8 meésicli) oproti pacientim
s diagnostikovanou periferni formou pocatku (8,75 mésicl). Zjisténa data u zen a u bulbarni

formy pocatku ALS mohou byt ovlivnéna nizkym poctem pacientt (viz Graf 15).

Vyzkumem (Massachusetts General Hospital 2014) udavana praméma délka
diagnostického obdobi je 11,5 mésici. MuZzeme tedy konstatovat, ze u zkoumanych
respondentli byla primérna délka diagnostického obdobi krat$i, nez vyzkumem udavana
hodnota. Vyzkum dale udava, ze delsi diagnostickda doba (o 45 %) byla zjiSténa u ALS
s periferni formou pocatku oproti ALS s bulbarni formou pocatku. Toto zjisténi se U naseho
vyzkumného vzorku potvrdilo, avSak delsi diagnostické obdobi bylo u pacientl s perifernim

pocatkem ALS delsi pouze o 12 % oproti pacientlim s bulbarnim poc¢atkem ALS. (65)

Rychlost a postup tohoto onemocni, jsou jednim ze zakladnich ukazateld, jez mohou
vyznamné ovlivnit kvalitu poskytované oSetfovatelské péce. Progrese tohoto onemocnéni
je velice individualni, nemtZzeme urcit celkovy postup a rychlost, ale mizeme piedpokladat
urcity vyvoj. Napiiklad pokud ma pacient problémy s feéi, predpokladame, ze u pacienta brzy

nastanou potize s dychanim.

Primémmou dobu projevu pfiznakli znazoriiuji grafy 16 az 19. Ziskané hodnoty
grafického znazornéni projevu piiznakii neni mozné aplikovat na jiné pacienty. Znazornéné
grafy (Graf 16-19) slouzi pouze ke shrnuti ziskanych udaji o pacientech. Jednotlivé hodnoty

nohou byt ovlivnény nizkym poctem respondentt.

Posledni oblast analyzy zkoumaného vzorku pacientd se zabyva absolutni cetnosti
vyskytu uréitého piiznaku ¢i nutnosti vyuziti PEG, tracheostomie a UPV (Graf 20-30).
Na podkladé¢ vysledki muzeme konstatovat, ze se u zkoumaného vzorku respondenti
nejéastéji projevila porucha tfe€i vrozmezi 16-18 meésice (Graf 20). Nadmérna salivace
se U pacienti s ALS nejcastéji projevila shodné vrozmezi 16-18 mésice, 22-24 mesice
a 40— 42 mésice (Graf 21). Absolutni nejvyssi Cetnost vyskytu dysfagie byla zaznamenana
v obdobi od 7 do 9 mésice (Graf 22). Porucha hybnosti u PHK se nejcastéji vyskytovala
v rozmezi 10-12 mésice a 22-24 mésice (Graf 26), zatimco nejcastéjsi vyskyt poruchy LHK
byl zaznamenan pouze v rozmezi 10-12 mésice (Graf 27). Porucha hybnosti PDK byla
nejcastéji zaznamenana v obdobi 4-6 mésice (Graf 28), zatimco porucha hybnosti u LDK
byla nejéastéji zaznamenana az v obdobi mezi 16—18 mésicem (Graf 29). Porucha v oblasti
trupového svalstva se projevila nejcastéji v obdobi mezi 22-24 mésicem (Graf 30). PEG byl

nejcastéji  zaveden pacientim v obdobich mezi 22-24 mésicem, 31-33 m¢ésicem,
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34-36 mésicem a82-84 meésicem (Graf 23). Tracheostomie byla pacientim nejéastéji
zavedena ve 31-33 meésici (Graf 24), v této dobé bylo nutno u nejvétsiho poctu pacientti
zahajit UPV. (Graf 25). V ramci grafického znazornéni absolutnich Cetnosti byly ziskané

hodnoty navic rozélenény dle typu ALS a formy poc¢atku u klasické ALS.

Pro zjisténi souvislosti mezi vékem, pohlavim, formou pocatku, prvnim

zaznamenanym piiznakem a délkou diagnostiky bylo stanoveno celkem pét hypotéz.

Prvni hypotéza zkoumala souvislost mezi v€kem Zen a muzl pii projevu prvniho
ptiznaku. Tato hypotéza byla potvrzena, u vyzkumného vzorku respondentli byla prokdzana
souvislost mezi vékem zen a muzi pii projevu prvniho piiznaku ALS. Retrospektivni
populacni studie vypracovana King's College Hospital, London, UK z roku 2009 zkoumajici
pohlavi respondentii uvadi, Ze muzi ptevazuji v mladSich v€kovych skupinidch pacientt
s ALS. Autofti dosli k zavéru, ze v priabehu véku incidence v zastoupeni Zen a muz lisi. Dale
byl zjistén vyznamny rozdil v poméru incidence u mladsich (30,11%) a starSich zen (43,66%).
(68; 69)

Druha hypotéza zkoumala souvislost mezi formou pocatku klasické ALS a vékem
nemocného pfi projevu prvniho piiznaku. Tato hypotéza nebyla potvrzena, u vyzkumného
vzorku nebyla prokazana souvislost mezi formou pocatku klasické ALS a v€kem nemocného
pfi projevu prvniho pfiznaku. Narust vyskytu amyotrofické lateralni sklerézy byl hlasen
v Japonsku. Z toho divodu byl proveden retrospektivni vyzkum v obdobi 1985-2014.
Byl zjistén zvysujici se vek pii nastupu bulbarni formy pocatku ALS. (70)

Tteti hypotéza zkoumala souvislost mezi formou pocatku klasick¢ ALS a pohlavim
nemocného. Tato hypotéza nebyla potvrzena, u vyzkumného vzorku nebyla prokézana
souvislost mezi formou pocatku klasické ALS a pohlavim nemocného. Ambler (2006) uvadi
periferni pocatek nastupu klasické ALS u 60-85 % ptipadt.. Bulbarni forma pocatku klasické
ALS se oproti periferni form& pocatku vyskytuje o 40-55 % méng. Celosvétové svou
incidenci lehce pfevazuji muzi nad Zenami v poméru 1,5 : 1. V CR je incidence muzii a Zen
1,15:1. Incidence pro CR byla vypoétena na podkladé dat zaznamenanych Ceskym
statistickym ufadem od roku 2000 — 2014. V ramci vyzkumu Natural history of amyotrophic
lateral sclerosis in a database population. Validation of a scoring system and a model
for survival prediction vtomto ohledu uvadi pouze rozdil v zastoupeni muzi a zen mezi
SALS a FALS. Bylo zjisténo, Ze pomér muzl a zen u FALS je 1:1, zatimco pomér muzi

azenu SALS je 1,5:1. (17, s. 14; 30, s. 962 — 963)
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Ctvrta hypotéza zkoumala souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho
ptiznaku ALS pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta. Tato hypotéza nebyla
potvrzena, u vyzkumného vzorku nebyla prokdzana souvislost mezi délkou obdobi
od zaznamenani prvniho pfiznaku ALS pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim
pacienta. Toto zjisténi koreluje s vysledky vyzkumu z roku 2014 realizovanym v ramci
Massachusetts General Hospital. Vyzkum uvadi, ze se diagnosticky ¢as pro Zeny a muze

nelisi. Do analyzy bylo zahrnuto celkem 304 pacientd. (65)

Pata hypotéza zkoumala souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho
pfiznaku ALS pacientem po diagnostikovani ALS a v€kem pifi zaznamenani prvniho
ptiznaku. Tato hypotéza nebyla potvrzena, u vyzkumného vzorku nebyla prokazana souvislost
mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho pfiznaku ALS pacientem po diagnostikovani
ALS a v€kem pii zaznamenani prvniho ptiznaku. AvSak vyzkum provadény Massachusetts
General Hospital v roce 2014 uvadi o 51% delsi diagnostické obdobi u pacientii nad 60 let
oproti pacientim mladS$im. Primérnd zjiSténa délka diagnostického obdobi byla o 3,1 mésice
kratsi (8,4 mésicii) oproti praimérné (11,5 mésict) dobé uvadéné vyzkumem. Vysledek tohoto

zjisténi je pro Ceské pacienty velice pozitivni. KratSi diagnostické obdobi je spojeno

vvvvvv

Tietim dil¢im cilem diplomové prace je na podkladé ziskanych dat pacient
s amyotrofickou lateralni skler6zou za pomoci regresni analyzy znazornit progresi
onemocnéni u jednotlivych pacientd. Mira progrese ALS je 2znacné variabilni.
Epidemiologické studie udavaji primérnou délku pteziti pacientd od dvou do ctyt let. Bodovy
graf (viz Graf 31: Progrese onemocnéni) zndzoriiuje progresi onemocnéni u vSech
23 pacientll. Pro jednotlivé pacienty byla pomoci regresni rovnice stanovena primérna
mésicni rychlost progrese onemocnéni. Primérnd rychlost progrese ALS u vSech pacientil
je -0,188. Hodnota primérné rychlosti progrese u pacientd s periferni formou pocatku ALS
(- 0,192) je pomalejsi nez u pacientt s bulbarni formou poc¢atku ALS (-0,203). Prumé&rna
rychlost progrese u zen (-0,310) je vétsi nez u ALS s periferni formou pocatku (-0,154).

Porovnatelna ziskana data koreluji s literaturou uvadénymi tidaji. Rychlost progrese
klasické formy ALS s bulbarni symptomatologii je spojovana s rychlej$im rozvojem piiznakt

nez periferni forma pocatku.
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ZAVER
Diplomova prace se zabyva amyotrofickou lateralni skler6zou. V teoretické Casti prace
jsem se vénovala shrnuti zakladnich informaci o problematice amyotrofické lateralni skler6zy.

Prakticka Cast prace je zpracovana formou kazuistiky a analyzou ziskanych dat pacienti

s ALS.

Prvnim dil¢im cilem bylo poskytnout uceleny pohled na péfi o pacienta
s amyotrofickou lateralni skler6zou se zdiraznénim specifickych oSetfovatelskych problémi

a popsani vlivu progrese onemocnéni na osetfovatelskou péci.

Tento cil byl naplnén pomoci vypracované kazuistiky, jez zachycuje étyfleté obdobi
zivota pacientky. Pocatek kazuistiky je datovan od zaznamenani vyskytu prvniho ptiznak
ALS. V chronologické navaznosti shrnuje a popisuje vyvoj onemocnéni. Pro zptehlednéni
byly zpracovany zaznamy neurologickych vysetfeni do tabulky a néktera stézejni data byla
zpracovana graficky. Kazuistika konci v dobé, tzv. klidového obdobi nemoci. Ptipad

pacientky je detailngji rozebran a nasledn€ porovnan s jinymi vyzkumy.

Druhym dil¢im cilem bylo analyzovat ziskana data pacientti s amyotrofickou lateralni
skler6zou a zhodnotit, zda existuje souvislost mezi vékem, pohlavim, formou pocatku ALS,

prvnim zaznamenanym piiznakem a délkou diagnostiky.

V ramci naplnéni druhého cile byla nejprve analyzovédna a nésledn€ graficky
zpracovana ziskana data 23 pacientll. StéZejni ziskané vysledky byly porovnany s jinymi
vyzkumy v diskuzni €asti prace. Pro zjisténi souvislosti mezi vékem, pohlavim, formou
pocatku ALS, prvnim zaznamenanym piiznakem a délkou diagnostiky bylo stanoveno pét

hypotéz. Z celkového poctu péti hypotéz byla pouze jedna hypotéza potvrzena.

V ramci analyzy zékladniho souboru byly zjisStovany kromé obecnych udaju (vek,
pohlavi, typ ALS prip. forma pocatku, prvni pfiznak, datum prvniho pfiznaku a datum

diagnozy) také udaje souvisejici s progresi onemocnéni.

Pomoci statistického testovani hypotéz byla prokézana souvislost mezi vékem zen
a muzd pii projevu prvniho ptiznaku. Souvislosti mezi formou pocatku klasické ALS a vékem
nemocného pifi projevu prvniho pfiznaku nebyla prokazana. TaktéZz nebyla prokézana
ani souvislost mezi formou pocatku klasické ALS a pohlavim nemocného. Pfedposledni

hypotéza zkoumala souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho piiznaku ALS
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pacientem po diagnostikovani ALS a pohlavim pacienta a posledni hypotéza zkoumala
souvislost mezi délkou obdobi od zaznamenani prvniho pfiznaku ALS pacientem
po diagnostikovani ALS a vékem pii zaznamenani prvniho pfiznaku. Na podkladé
statistického testovani hypotéz nebyla potvrzena ani jedna z hypotéz. Hypotézy byly
porovnany s podobnymi vyzkumy. Vysledky hypotéz mohou byt ovlivnény nizkym poctem

respondentd.

Tretim dil¢im cilem diplomové prace bylo na podkladé ziskanych dat pacienti
s amyotrofickou laterdlni skler6zou za pomoci regresni analyzy zndzornit progresi

onemocnéni u jednotlivych pacienti.

Na podkladé ziskanych dat byla pomoci regresni analyzy znazornéna progrese
onemocnéni u 23 pacientil. Rychlost progrese onemocnéni byla nasledné porovnana dle typu
ALS popft. jeji formy pocatku a pohlavi pacientli. Byla zji$téna rychlejsi progrese u klasické
ALS s bulbarni formou poc¢atku, nez u periferni formy pocatku. Taktéz byla zjisténa rychlejsi

progrese onemocnéni u Zen.

Osetrovatelskd péce u pacienta s ALS tvofi vyznamnou ¢ast poskytované
multidisciplinarni péce. OSetfovatelska péfe u pacienta s ALS je utkana ze spektra
oSetiovatelskych diagnéz a intervenci. Pro oSetfovatelskou praxi je stéZejni znat a umét
predchazet oSetfovatelskym problémim a komplikacim. S tim souvisi i kvalitni pfiprava
rodiny potazmo pecujicich osob. Dulezité je proto mit dostate¢né mnozstvi kvalitniho
vzdélavaciho materialu. Proto bylo cilem a zaroven praktickym vystupem diplomové prace
zhotovit ucelenou informativné edukacni publikaci, jez byla vyhotovena na podkladé

zjisténych a ziskanych informaci a dat z teoretické a zejména praktické ¢asti diplomové prace.

Vystupem pro praxi pak bylo vytvofeni publikace s tématikou amyotrofické lateralni
sklerdzy, ktera miize slouzit jak pacientim a jejich rodinnym pfiislusnikiim jako zdroj
informaci, tak pro specifické vzd€lavaci tucely. Publikace je rovnéz k dispozici

ve zdravotnickych zafizenich, se kterymi byla navazana spolupréce.
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m
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Fused in Dospélost L
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TARDB | DNA-binding . .
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P protein
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SIGMA o, Juvenilni nastup
ALS16 9p13.2-21.3 SIGMAR1 Mladistvy AR L, FTD
R1 typické ALS
Neznd L, .
ALS-FTD1 9g21-22 3 Neznamy Dospélost AD ALS s FTD FTD
my
C90RF .
ALS-FTD2 9p21 72 C90RF72 Dospélost AD ALS s FTD FTD
Dédi¢na motoricka
NA 2p13 DCTN1 Dynactin Dospélost AD neuropatie s vokalni
obrnou
Otherrare-occurring ALS genes
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Nezna ., . , v
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(12)




Priloha 3:

Obrazek 2, Zakladni geneticky mechanismus vzniku ALS

(23)



Priloha 4:

Graf 32, Mortalita obyvatel CR v disledku ALS
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Obrazek 4, Mapa ostrovi v zapadni pacifické oblasti
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Povoleni sbéru informaci ve FN Plzen
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VaZend pani
Andrea Hrkalova

Studentka obory OSetfovatelstvi ve vybranych Kinickych oborech
Katedra ofeffovatelstvi a porodnl asistence, Fakulta zdravoinickych studi
Zdpadoleska univerzita v Plzmi

Povoleni sb&ru informaci ve FN Plzen

Ma zdklad® Va&li 2&dosti Vam jménem Utvaru naméstkyné pro odetfovatelskou pédi FN Plzef
povoluji sbér informaci o prib&hu onemocnéni pacientd s ALS, I&8enych na Neurclogické Hinice
(NERV) FN Plzef. Informace budete ziskavat v souvislosti s vypracovanim Vadi diplomove prace
s nazvem ,Specifika oSelfovatelské péde o pacienta s amyolrofickou laterainl sklerdzou®,

Podminky, za kterych Vam bude umoZnéna realizace Va3eho Setfeni ve FN Plzefi:

Wrehni sestra oslovengho pracovistd souhlasi s Va&im postupam.

Wake Eetfeni osobné povedete,

Vate Setfenl nenarudl chod pracovisté ve smyslu provozniho zajisténi dle platnych smémic
FN Plzef, ochrany dat pacientd a dodrZovani Hygienického planu FN Plzefl. Vaie Zeffeni
bude provedeno za dodrieni viech legislativnich norem, zejména s ohledem na platnost
zdkona €. 372/2011 Sb., o zdravotnich sluZzbach a podminkach jejich poskytovanl, v platném

znéni.

Sbér informaci pro Vasi diplomovou praci budete provadét v dobé své, Skolou
schvdlend, odborné praxe a pod pfimym vedenim MUDr. Tomase BoZovského, lékare
NERV FN Plzen.

Udaje ze zdravotnické dokumentace pacient(, pokud budou uvedeny ve Vadi praci, musi byt
anenymizovany.

Po zpracovanl Vami zjisténych udajl poskytnete Zdravotnickému oddéleni / klinice &
organizatnimu celku FN Plzet zavery Vaieho &etfenl, pokud o né projevi opravneny
pracovnik ZOK / OC zdjem a budete se aktivné podilet na pfipadné prezentaci vysledki
Waleho Setfeni na vzdélavacich akclch pofadanych FMN Plzef.

Toto povoleni nezaklada povinnost zdravotnickych pracownik( s Vami spolupracovat, pokud by
spoluprace s Vami naru8ovala plnéni pracovnich povinnosti zaméstmancd, jejich soukromi & pokud by
spoluprdci s VAmi zaméstmanci pocitovali jako djmu. U&ast zdravotnickych pracovnikii na Vagem
Setfeni je dobrovolna a je vyjadienim ochoty ke spolupraci oslovenych zaméstanch FN Plzef s Vami.

Pfeji Vam hodné Gspéchil pfi studiu.

Magr. Bc, Svétiuse Chabrovd
manoierka pro vedéldvania vivku NELZP
rastupkyné ndméstkynd pro ol pedi

Utvar ndmé&stipnd pro of. peéi AN Flzer
tel. 377 103 208, 377 202 07
e-mall: chabrows@innlen.cr
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