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1.Uvod

Svalova dystrofie je souhrnné oznaceni pro fadu genetickych onemocnéni, které postihuji svalstvo.
Projevuje se ochabovanim svala a svalovou slabosti (Emery, 2008). Nejedna se tedy o jedno jediné
onemocnéni, za jaké se Casto mylné povazuje, ale o vice raznych typu, které maji jako spoleéné
znaky postupné ochabovani svalové hmoty, vrozenost a nikdy nesouviseji s jinou organovou
soustavou clovéka. Svalova dystrofie vznika mutaci genu, ktera stoji za deficitem proteinu
potiebného pro spravné fungovani svalové hmoty. Nejcasteji se jedna o protein dystrofin, diky
jeho deficitu vznika skupina onemocnéni nazyvajici se dystrofinopatie (Jedlicka et al., 2005). Do
této skupiny patii napiiklad Beckerova muskularni dystrofie nebo Duchennova muskularni
dystrofie, ktera se ze vSech svalovych dystrofii vyskytuje nejcastéji, pfedevsim u chlapcu, a takeé
ma nejrychlejsi progresi. Odhaduje se, ze na 3 500 narozenych chlapct se narodi jeden chlapec
s Duchennovou muskularni dystrofii (Bednatik, 2001). Pacienti s timto onemocnénim se dfive
dozivali 20-25 let, dnes se vékova hranice doziti posunula o pét az deset let vyse, diky pokrokam
na poli molekularni mediciny a biologie (Mafikova et al., 2004). Také se rozjel vyzkum genové
terapie, ktera sice stale nedokaze vylécit toto fatalni onemocnéni, ale dokaze prodlouzit délku a
zlepsit kvalitu zivota pacienti se svalovou dystrofii. Svalova dystrofie se fadi mezi vzacna
onemocnéni, pfesto se s ni muze narodit kdokoliv, proto je dobré mit o ni alesponn né&jaké

povédomi.

Svalova dystrofie je velice komplexni téma a pro jeji pochopeni je dalezité mit zakladni
znalosti z genetiky a svalové soustavy na trovni stiednich skol a gymnazii. Tato prace se kromé
svalové dystrofie zaméfuje také na tato témata a rozebira je z didaktického pohledu, tak aby byla
co nejlépe stravitelna pro studenty stiednich Skol a gymnazii. O svalové dystrofii se na stfednich
Skolach a gymnaziich mluvi pouze ziidka a nékdy vibec, a to bud’ z divodi Casové naro¢nosti

nebo také z nedostatku informovanosti pedagogt o tomto typu onemocnéni.

V této praci se bude tedy probirat nejen problematika svalovych dystrofii a vSech aspektu
s ni souvisejicich, ale také metody a formy vyuky, pomoci kterych lze svalovou dystrofii zavést

do béznych vyucovacich hodin nebo hodin seminait z biologie.



2.Cile prace

Mezi cile této prace patii snaha dostat svalovou dystrofii do povédomi studenti a vysvétlit jim
podstatu jeji pfi¢iny vzniku a procesu tohoto onemocnéni. Také je dulezité, aby studenti pochopili
podstatné znaky tohoto onemocnéni a uméli jej odlisit od ostatnich chorob. V neposledni fadé je
potieba se zaméfit kromé biologické stranky onemocnéni také na socialni stranku, a to, jak studenti
vnimaji lidi s timto typem postizeni. Ve spole¢nosti jsou stale pfitomny pfedsudky vaci lidem
s postizenim. Tyto bariery je dualezité zbofit, aby budouci generace ziskaly jistotu a védély, jak

lidem nejen s timto typem postizeni pomoci.

Svalova dystrofie je velice obsahlym tématem a muze byt naro¢néjsi k pochopeni
pro studenty stfednich §kol a gymnazii. Proto se tedy v této praci zaméfime hlavné na to, zda zavést
svalovou dystrofii do klasickych vyu€ovacich hodin, pfipadné do hodin seminaita z biologie ¢i
nikoliv. Také se zaméfime na to, jakou metodou, formou ¢i zpuisobem o tomto onemocnéni

vyucovat, tak aby to bylo pro studenty co nejvice pfinosné.
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3.Teoreticka cast

V teoretické Casti této prace si nejprve rozebereme svalovou soustavu a vybrané ¢asti z genetiky,
které jsou probirany na stfednich Skolach a gymnaziich a jsou podstatné pro pochopeni svalové
dystrofie. Poté se budeme vénovat samotné svalové dystrofii, jeji historii, klasifikaci a jednotlivym

typum svalovych dystrofii.

3.1 Svalova soustava

Na lidském téle nalezneme pies 600 svali. Vaha svalu se se vyrazné podili na celkové télesné
hmotnosti. Vaha svali u muza tvoii pfiblizné 36—45 % vahy téla, u zen tvofi svaly asi jen 32 %
celkové vahy. Svaly neboli musculi jsou organy lidského t€la, které maji hned nékolik schopnosti.
Jsou schopny smrsténi (kontrakce), zpétného prodlouzeni a relaxace. Svaly spolu s kostrou vytvari

pohybovou soustavu (Nanka & Eliskova, 2015).

Podle funkce a vnitini struktury muzeme svalstvo rozdélit na tfi druhy (Narodni

zdravotnicky informacni portal, 2022):

1. Hladka svalovina — Je tvofena jednojadernymi vietenovitymi bunikami. Jeji ¢innost nelze
ovladat vili, je ovladana vegetativnimi nervy. Tyto svaly se stahuji pomalu a bez unavy.
Jedna se o svalovinu travici soustavy a utrobnich organt.

2. Piicné pruhovana svalovina — Je tvofena mnohojadernymi dlouhymi vlakny s pficnym
pruhovanim. Jeji ¢innost Ize vuli ovladat. Pro jejich aktivaci je dulezity nervovy podnét.
Po aktivaci se rychle stahuji a 1ze je unavit. Jedna se o svalovinu kosternich svalu.

3. Srdecni svalovina — Je tvofena siti bunék s mastky a pficnym pruhovanim. Jeji ¢innost
nelze vuli ovlivnit. Po aktivaci je stah staly a rychly, bez tinavy. Tuto svalovinu nalezneme

pouze v srdci (myokardu).

Na zprostiedkovani hybnosti a udrzovani polohy téla nebo jeho ¢asti ma hlavni podil
kosterni svalstvo (Merkunova & Orel, 2008). Je to zpusobeno piedev§im kontrakci kosternich

svalu, za kterou je odpovédna pfi¢né pruhovana svalovina (Naika & Eliskova, 2015).
Svaly se podle svého Gponu rozdeluji na (Nanka & Eliskova, 2015):

e Kosterni svaly — které se upinaji na skelet a s nim se také pohybuji,
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e Kloubni svaly (musculi articulares) — které se upinaji piedevsim do kloubnich pouzder
a brani jejich uskfinuti, ale mohou se také upinat do jinych organovych systéma, jako je
hltan, hrtan, jazyk apod.

o Kozni svaly (musculi cutanei) — které se upinaji do kize, s ni pak pohybuyji.

3.1.1 Stavba svalu

Origo neboli pocatek svalu je fixované misto tvofeno Slachou (fendo) a zaina na periostu kosti,
ktera je obvykle ulozena proximalné. Dale pokracuje svalova hlava (caput), ktera poté prechazi
ve svalové biisko (venter musculi). Svalové biisko prechazi opét do Slachy, ktera se upina
na pohyblivé misto, nejCastéji na kost, ktera je ulozena distalnéji. Svaly mohou zacinat jednou
nebo vice hlavami (maximalné vSak Ctyfmi), napt. dvojhlavy sval pazni, trojhlavy sval lytkovy,
Ctythlavy sval stehenni. Na svém konci se mohou svaly naopak rozdélit do nékolika $lach — cipu

(Nanka & Eliskova, 2015).

3.1.2 Slozeni svalu

Kosterni sval (musculus) se sklada z pficné pruhované svaloviny, ktera na svych koncich prechazi
ve vazivové Slachy. Na povrchu je sval pokryt tzv. povazkou (fascie), coz je vlastné pevna
vazivova blana. Kazdy sval je tvofen velkou spoustou svalovych bunék vlaknitého tvaru
(myoblasty) a ty vytvari tzv. svalova vlakna, ktera jsou zakladni stavebni jednotkou svalu. Tato
svalova vlakna jsou vzajemné propojena za pomoci fidké vazivové tkané€ a vznikaji svazky, které
se nazyvaji snopecky. U vétsich svali je zapotiebi vice snopecku, proto se vytvaieji snopce, které
jsou pevnéjsi a silnéjs$i. Vice snopcu poté tvori biisko svalu. To, jak se snopecky a piipadné snopce
usportadaji, ovliviiuje nejen tvar svalu, ale 1 jeho silu a rozsah pohybu. V kazdém svalu najdeme

cévni a nervové zasobeni (Merkunova & Orel, 2008).

Kromé toho, zZe svalova vlakna tvofi snopecky, je pro nas dalezité znat 1 jejich konkrétni
stavbu. VSeobecné plati, Ze jedno svalové vlakno se rovna jedné svalové bunce. VSechna svalova
vlakna jsou na povrchu kryta plazmatickou membranou sarkolemou. Uvniti svalového vlakna se
nachazi sarkoplazma se zasobou glykogenu. Dale se zde nachazi svalové barvivo myoglobin, které
na sebe vaze kyslik a na zacatku kazdé aktivity svalu kyslik také uvolnuje. Mitochondrie, jejichz
funkce spociva v uvolnovani energie oxidaci z zivin. Husta sit' sarkoplazmatického retikula
obklopuje jednotlivé myofibrily a je nitrobunéénou zasobarnou iontd Ca 2*. Tyto ionty jsou
nezbytné pro uskutecnéni spravného svalového stahu. Myofibrily jsou podélné uspofadana tenka

vlakénka, ktera obsahuji tf1 typy bilkovin — kontraktilni, regulacni a strukturalni. Tyto bilkoviny
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jsou usporadany do sarkomer, které jsou zakladni stavebni jednotkou myofibril. Sarkomera
obsahuje tenka aktinova vlakénka a tlusta myozinova vlakénka. Pii kontrakci se tato vlakénka
vzajemné prekryvaji. Diky svému uspotadani — pravidelné se stfidajicimu useku tenkého svétlého
aktinu a useku tlustého tmavého myozinu — budi v mikroskopu dojem piicného pruhovani

(Merkunova & Orel, 2008).

Endomysium Svalova vidkna

Perimysium

Svalové
snopce

Slacha

Mitochondrie

Sarkolemma

Myofibrily

Sarkomera

Obrazek ¢. 1: Anatomie svalu a svalového vlakna
(Zdroj: https://dspace.cuni.cz/bitstream/handle/20.500.11956/77806/BPTX_2014_1_11160_0_454675_0_159633.p
df?sequence=1&isAllowed=y)

3.1.3 Svalova aktivita

Mechanickymi projevy svalové Cinnosti jsou svalovy stah (kontrakce) a nasledujici ochabnuti
(relaxace). Aby mohlo dojit ke stahu svalu, musi nejprve probéhnout excitace. To znamena, ze
na sarkolemu pfichazi vzruch, ktery spusti uvolfiovani nitrobunéénych zasob iontu Ca?"
ze sarkoplazmatického retikula. Excitace je tedy propojena s kontrakci. Primarnim signalem

pro kontrakci je nervovy vzruch. Ten je pfivadén motorickymi vlakny na nervosvalovou ploténku
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svalu, ktera je napojena na svalové vlakno. Pii pfenosu vzruchu z nervu na sval hraje vyznamnou

roli mediator acetylcholin, ktery tento pfenos na ploténce umoznuje (Merkunova & Orel, 2008).
Typy svalového stahu (Merkunova & Orel, 2008):

e Izotonicky stah — nedochazi ke zméné napéti svalu, délka vlaken se zkracuje,
e Izotermicky stah — nedochazi ke zméne délky svalu, ale stoupa napéti ve svalu,
e Svalové trhnuti — je kratkou odpovédi na jediny svalovy vzruch,

e Tetanicky stah — je reakci svalu na sérii vzruchu, typické pro piirozenou svalovou aktivitu.

3.1.4 Obecna charakteristika onemocnéni kosterniho svalstva
Myopatie, tak se souhrnné oznacuji poruchy, které funkcné nebo strukturalné€ postihuji kosterni
svaly. Pfi¢iny téchto poruch mohou byt razné. Zakladni klasifikace je jednoducha, myopatie

délime na deédi¢né (hereditarni) a ziskané (Bednartik, 2004).
Mezi hereditarni, tedy geneticky podminéné myopatie patii (Bednatik, 2004):

e Svalové dystrofie

e Myopatie kongenitalni

e Myopatie mitochondrialni
¢ Myotonie a kanalopatie

e Metabolické myopatie
Mezi ziskané myopatie patii (Bednartik, 2004):

e Myopatie endokrinni
e Myopatie zanétlivé
e Myopatie toxické a polékové

e Myopatie, které vznikaji u systémovych onemocnéni

Zakladnim pfiznakem myopatii je svalova slabost. Obvykle se projevuje nejprve
v proximalni ¢asti pletencovych svala. Nejcastéji jsou postihnuty dolni koncetiny, mnohem dfive
nez koncetiny horni. Obé koncCetiny byvaji postizeny symetricky nebo jenom s malymi rozdily.
Zpocatku nebyvaji pfiznaky nijak vyrazné, muze se naptiklad jednat pouze o snizeni reflexu. Proto
je dulezité dukladné vySetfeni. Nejprve probiha vySetieni klinické, ke kterému se piidava
Elektromyografie (EMG), vySetfeni svalovych enzyma (laktikodehydrogenazy a kreatinkinazy)

a myoglobinu, svalova biopsie. V dnesni dobé je pro urCeni nékterych poruch velmi vyznamna
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i molekularni genetika. Diky molekularné-genetickym metodam Ize v nékterych ptipadech urcit
diagnodzu, a to bez jakéhokoliv invazivniho vySetieni. Je tomu napfiklad u myotonické dystrofie

(Bednarik, 2004).

3.2 Genetika

Genetika je véda, ktera se zabyva proménlivosti a dédi¢nosti u Zivych organismd (Smarda, 2003).
Svalova dystrofie se fadi mezi geneticky podminéna onemocnéni. Je proto potieba znat zaklady
genetiky, alespon na stfedoskolské urovni. Genetika je ovSem velice rozsahla véda, a proto se
budeme v nasledujicich podkapitolach vénovat pouze jejim vybranym ¢astem, které nam pomuzou

1épe pochopit svalovou dystrofii.

3.2.1 Genetika obecné
Jak uz bylo vySe zminéno, genetika je véda, ktera se zabyva proménlivosti a dédi¢nosti u zivych
organismu. Pozoruje rozdilnost a variabilitu a také pfenos dédi¢nych a druhovych znakt mezi

generacemi. Nejcastéji mezi rodi&i a potomky nebo mezi potomky navzajem (Sipek, 2012).

Pocatek kazdého zivého organismu je u genetické informace. Geneticka informace nam
urCuje, jakou anatomickou stavbu bude mit organismus a jaké latky se budou podilet
na fyziologickych procesech. Také je nepostradatelnou soucasti nepohlavniho a pohlavniho
rozmnozovani. A proto, ze se genetika zabyva popisem genetické informace, se fadi mezi
nejdulezitéjsi biologické teoretické védy spojeny s zivymi organismy. Genetika ma obrovsky
pfesah do ostatnich védnich oboru, pfedev§im téch ptirodovédnych jako jsou mikrobiologie,
evolucni biologie, antropologie atd. VSechny tyto védni obory vyuzivaji jeji teoretické poznatky

(Sipek, 2012).

Diky velkému posunu na poli genetiky se uz dnes nejedna pouze o védu teoretickou.
Genetika nasla své praktické uplatnéni naptiklad v medicin€ pfi vyzkumech imunitniho systému,
ruznych genetickych chorob nebo rakovinného bujeni. Dale pak v zemédélstvi pii Slechténi odrad
¢1 hospodaiskych zvitat nebo také ve forenznich metodach pii hledani pachatelu ¢i identifikaci

ostatku (gipek, 2012).

S rozvojem molekularni genetiky doslo ke vzniku genového inzenyrstvi, které je tizce
spjato srychlym rozvojem biotechnologii. Genovému inZenyrstvi vdéCime za spoustu
vyznamnych farmaceutickych produktu, které dnes a denné pomahaji pii 1é€bé ruznych chorob

jako jsou hemofilie, cukrovka, zloutenka typu B atd. V soucasné dobé se intenzivné zkouma;ji
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i moznosti genovych terapii, které jsou zaméfeny na 1éCbu tézkych dédic¢nych chorob jako jsou

tfeba svalové dystrofie nebo AIDS (Smarda, 2003).

Genetika ma hned nékolik podoboru, mezi které patfi napi. cytogenetika, molekularni
genetika, klasicka (mendelovska) genetika, genetika populaci, genetika rostlin, klinicka genetika

nebo evoluéni genetika (Sipek, 2012).

3.2.2 Historie genetiky

Uz od nepaméti si lidé vS§imali podobnych rysa, které predci pienaseli na své potomky. S vysokou
pravdépodobnosti ti uvédomeélejsi vyuzivali tyto poznatky v zemédelstvi ke Slechténi. V prabeéhu
historie se vSemozni védci a ucenci snazili zjistit podstatu predavani znakl z generace na generaci.
Na dulezitost dédi¢nosti a proménlivosti upozornil az britsky pfirodovédec Charles Darwin ve své
evolucni teorii, kterou publikoval ve svém dile O vzmniku druhit prirodnim vybérem neboli
uchovanim prospésnych plemen v boji o Zivot v roce 1859 (Townsend et al., 2010). Nedlouho poté,
v roce 1865, byly némeckym pfirodovédcem Johannem Gregorem Mendelem polozeny zaklady

genetiky (Smarda, 2003).

Obrazek ¢. 2. Johann Gregor Mendel (Zdroj: https://www.sci.muni.cz/clanky/jaky-tedy-byl-gregor-

Jjohann-mendel)
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J. G. Mendel se narodil v roce 1822 v Hyncicich ve Slezsku. Vystudoval gymnazium
v Opavé a poté pokracoval ve svém studiu na Filozofické fakult¢ v Olomouci. Ve svych
jednadvaceti letech pfijal své feholni jméno Gregor a vstoupil do augustianského fadu v klastere
na Starém Brné. Zde se poprvé setkal s opatem C. F. Nappem, ktery Mendala dostal na studia
do Vidné. Tato studia byla klicova v jeho budoucim badani. Diky pfirodnim védam, pfedevsim
matematice a fyzice, se naucil nejen statistické metody vyhodnocovani, ale také metodiku védeckée
prace. (mendelmuseum.muni.cz, Gregor Johann Mendel, 2022). Po sedmnacti letech pokusu,
v nichz kfizil jednoleté kvetouci rostliny hrachu setého (Pisum sativum), sdélil své vysledky v roce
1865 védecke verejnosti. Mendelovy pokusy tkvély v tom, ze si pro své kiizeni vybral vzdy dvé
odrudy hrachu, které se svou formou urcitého znaku od sebe napadné lisily. Jednalo se naptiklad
o barvu kvétu a osemeni, postaveni kvétd na ose, barvu a tvar semena, tvar lusku apod. Své
vysledky vzdy peclivé zaznamenal a statisticky zpracoval, a tak mohl pozdéji vyhodnotit vyskyt
forem pfislusného znaku v dal$ich generacich. Diky svym pokusum objevil zakladni zakonitosti

dédignosti organisma, které dnes nazyvame Mendelovy zakony (Smarda, 2003).
Mendelovy zakony (Safafova, 2011):

1. Zakon o stejnorodosti prvni filialni generace
Jsou-li rodice ve sledovaném znaku homozygotni, potom jsou jejich potomci genotypove
1 fenotypove uniformni. Potomci dominantniho a recesivniho homozygota jsou vsichni

uniformni, heterozygoti.

2. Zakon o nestejnorodosti druhé filialni generace
Pii kiizeni heterozygoti se v jejich potomstvu vystépuji znaky hybridnich rodi¢a

v charakteristickém poméru celych Cisel.

3. Zakon o volné kombinovatelnosti alel
Pii tvorbé gamet dochazi k nahodné segregaci alel jednotlivych alelovych paru, alely

ruznych gent se kombinuji nezavisle na sobé.

Sam Mendel si byl jisty, zda tyto zakony maji obecnou platnost a vysvétluji dédicnost
a vnitini pfi¢iny proménlivosti znaka vSech organismu na svété. Bohuzel uz se mu to nepodafilo

ovéfit a jeho poznatky zistaly az do konce 19. stoleti bez povsimnuti (Smarda, 2003).
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Zlom nastal az v roce 1900, kdy tehdejsi predni evropsti badatelé Némec Carl Correns,
Rakusan Erich von Tschermak a Holand’an Hugo de Vries, nezavisle na sob€, dospéli pii svych

vyzkumech ke stejnym poznatkiim jako J. G. Mendel (Smarda, 2003).

Ve 20. stoleti se se rozbéhly nové vyzkumy na poli genetiky, které vedly k novym
poznatkum a ke vzniku novych védnich disciplin. Pfestoze objevi 1 objevitelti za minulé stoleti

bylo mnoho, zminime se pouze o né€kterych, za to ale velmi vyznamnych.

Prukopnikem v genetice Clovéka se stal Anglican Francis Galton, ktery se zaméfil
na vyskyt ur¢itych nadani, ale 1 jinych napadnych psychickych vlastnosti v né€kterych rodech
(Vlasakova, 2007). Dalsim vyznamnym objevem v oblasti genetiky ¢lovéka bylo zjisténi A. E.
Garroda o pficiné deédicné choroby alkaptonurie (velmi vzacné onemocnéni vyskytujici se
v poméru 1:200 000 zivé narozenych déti). Garrod piiSel na to, ze se jedna o odchylku
v biochemickych schopnostech organismu (choroba je poruchou metabolismu bilkovin, presnéji
aminokyselin fenylalaninu a tyrosinu). Jeji dédicnost poté vysvétlil jako recesivni podle Mendela.
Diky tomuto poznatku dosSlo k nastupu chapani pfic¢in metabolickych neboli molekularnich

dédignych chorob u ¢lovéka (Smarda, 2003).

V roce 1908 zjistili Godfrey H. Hardy a Wilhelm Weinberg, nezavisle na sobe, ze se
Mendelovy zakony promitaji v genetickém chovani celych populaci jedinci. Spole¢né stanovili
zakon, ktery formuluje zavislost mezi vyskytem urcitych forem gent a genotypu 1 fenotypu jimi
vytvaifenych. Tento zakon nese nazev po svych autorech, tedy Hardyuv — Weinbergtuv zakon.
Godfrey H. Hardy a Wilhelm Weinberg jsou povazovani za zakladatelé genetiky populaci
(Smarda, 2003).

Za dal$i vyznamnym objevem stoji Calvin B. Bridges, ktery zjistil roku 1916, ze geny jsou
ulozeny v chromozomech v bunécnych jadrech. Tuto myslenku do praxe prevedl Thomas Hunt
Morgan, ktery provadél vyzkum na octomilkach (Drosophila melanogaster). T. H. Morgan
pozoroval vyskyt forem jednotlivych znakt a skupin znaku u kiizenych jedinct octomilek a jejich
potomk? (Smarda, 2003). Ze svého pozorovani vyvodil tii zakony, které tvoii tzv.
chromozomovou teorii dédiCnosti, a zalozil tak cytogenetiku (khanacademy.org, The

chromosomal basis of inheritance, 2022).
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Vroce 1944 po nékolika letech vyzkumu stanovili Oswald Avery, Colin MacLeod
a Maclyn McCarty, ze DNA (deoxyribonukleova kyselina) je latka podporujici dédi¢nost. Tento
objev byl brzy potvrzen experimenty dalSich védcu (Berche, 2016).

Rok 1953 se zapsal do historie jako vyznamnym meznikem v celé historii genetiky.
V tomto roce James D. Watson a Francis H. Crick spole¢né popsali strukturu DNA. Za tento objev
pozdéji obdrzeli Nobelovu cenu (Morange, 2000). Tento rok je rovnéz povazovan za rok zalozeni

molekularni genetiky (Smarda, 2003).

Vroce 1955 doslo kdalSimu pokroku v genetice Clovéka. Joe-Hin Tjio spolecné
s Albertem Levanem vypocitali, ze clovék ma 23 para chromozomu, tedy celkem 46 chromozomu

(Budkova, 2016).

To byl vycet pouze nékterych vyznamnych meznika na poli genetiky od jejiho vzniku.
V soucasnosti se veédci predevsim snazi rozkliCovat a precist DNA. To by mohlo vést k lepSimu

pochopeni kazdého jednotlivého organismu (Steinbergerova, 2022).

3.2.3 Zékladni pojmy
Gen — je zakladni jednotka dédicné (genetické) informace. Tato jednotka genetické informace je

tvofena tisekem DNA. Gen je ulozeny na chromozomu (Velky 1ékatsky slovnik, Gen, 2022).
Genotyp — je soubor vSech gent buriky nebo jedince (Jelinek & Zichacek, 2005).

Fenotyp — je pozorovatelna vlastnost nebo rys organismu, ktery vznika interakci genotypu a

prostiedi (merriam-webster.com, Phenotype, 2022).

DNA - deoxyribonukleova kyselina (zkracené DNA), je molekula, ktera nese genetickou
informaci pro vyvoj a fungovani organismu. DNA se sklada ze dvou propojenych vlaken, ktera se
vinou kolem sebe vytvarii tvar znamy jako dvousroubovice (genome.gov, Deoxyribonucleic acid

(DNA), 2022).
Dé&dignost — je schopnost jedinctl piedavat uréité znaky svym potomkiim (Smarda, 2003).

Alela — je forma genu (jedna ze dvou nebo vice verzi sekvence DNA) v daném genomovém miste

(genome.gov, Allele, 2022).

Znak — je urcita vlastnost organismu, kterou zpasobuji geny (Sitna & Kustova, 2016).
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Genova exprese — je proces, pii kterém se informace zakdodované v genu pouzivaji bud k vytvoreni
molekul RNA, které koduji proteiny nebo k vytvoreni nekodujicich molekul RNA, které slouzi

k jinym funkcim (genome.gov, Gene-Expression, 2022).
Karyotyp — je kompletni sada chromozomu jedince (genome.gov, Karyotype, 2022).
Lokus — misto na chromozomu vyhrazené uréitému genu (Smarda, 2003).

Chromozomy — jsou vlaknité struktury vyrobené z proteinu a jediné molekuly DNA. Slouzi

k pfenosu genomové informace z buiky do bunky (genome.gov, Chromosome, 2022).
Genom — je soubor genu lokalizovany v jadte (Jelinek & Zichacek, 2005).
Homozygot — je ozna&eni pro jedince, ktery ma dvé stejné alely (Sipek, 2011).
Heterozygot — je ozna&eni pro jedince, ktery ma dvé riizné alely (Sipek, 2011).

Uplna dominance a recesivita — je vztah mezi alelami stejného genu, kdy dominantni alela

potladuje recesivni alelu. Projevuje se pouze dominantni alela (Sipek, 2011).

Netplna dominance a recesivita — je vztah mezi alelami stejné genu, kdy dominantni alela

nepotladuje zcela recesivni alelu. Recesivni alela se tak miize projevit (Sipek, 2011).
Genofond — je soubor vsech alel celé populace (Jelinek & Zichacek, 2005).

3.2.4 Cytogenetika

Cytogenetika je jedno z odvétvi genetiky. Jak uz jeji nazev napovida (cyto = bunécny), jedna se
o disciplinu zcela zaméfenou na buiku a na jeji Casti, predevSim pak na ty, které pfimo souvisi
s pfenosem gent a genovou expresi, tedy jadro, chromozomy, semiautonomni organely, nukleoid

atd. Cytogenetika se také zabyva genetickymi aspekty bunécného déleni (Hamerton, 2013).
Nejveétsi pozornost vénuje cytogenetika chromozomam.

V praxi se vramci cytogenetického vyzkumu vyuziva velmi propracovana metoda
barevného prouzkovani. Tato metoda nam umoznuje detailné popsat orientaci a diferenciaci

v kazdém chromozomu (Smarda, 2003).

3.2.4.1 Chromozomy
Chromozomy jsou komplexem, ktery je slozeny z DNA a proteina. Zakladni stavebni jednotkou

kazdého chromozomu jsou nukleozomy. Jejich spiralizaci vznikaji chromatinova vlakna.
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Spiralizaci chromatinovych vlaken vznikaji chromozomy. Soubor vS§ech chromozomu v buiice se

nazyva karyotyp (Sipek, 2012).

Poprvé byly chromozomy popsany némeckym Iékarem a védcem Waltherem Flemmingem

(britannica.com, Walther Flemming, 2022).

Chromozom je slozen ze dvou chromatid. Mezi nimi se nachazi ztenCena oblast, ktera se
nazyva centromera. Zde dochazi ke spojeni obou chromatid. Kazdy chromozom ma dvé rizné
podlouhla ramena. Koncové oblasti ramen se nazyvaji telomery. Jak uz bylo feCeno, ramena
chromozomu jsou ruzné dlouha, proto rozliSujeme dlouhé rameno — q rameno — a kratké rameno

— p rameno (Sipek, 2012).

Stavba chromozomu

@ chromatida ]

@ centromera

L ]
0,2-20pum

@ kratké rameno
chromatidy (p)

@ dlouhé rameno
chromatidy (q)

Obrazek ¢. 3: Stavba chromozomu (Zdroj:https://docplayer.cz/9078614-Stavba-chromozomu-lidsky-karyotyp.html)
Chromozomy se podle ulozeni centromery déli na (Sipek, 2012):

e Akrocentrické — jedno z ramen je extrémné kratké
e Metacentrické — ramena jsou piiblizné stejné dlouha
e Submetacentrické — jedno rameno je mirné kratsi

e Telocentrické — maji pouze jedno rameno (tyto se u ¢lovéka nevyskytuji)
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Clovék ma 23 part chromozoml. Ty se v zavislosti na pohlavi ¢lovéka ligi. Obecné délime
chromozomy c¢lovéka na somatické chromozomy a pohlavni chromozomy. Somatické
chromozomy oznacCujeme jako autozomy, jedna se o shodné (homologni) pary a jejich pfitomnost
nijak neovliviiuje pohlavi jedince. Pohlavni chromozomy oznacujeme jako gonozomy. LiSi se
svou stavbou (jsou heterologni) a diky tomu uréuji pohlavi jedince. Clovék ma 22 parti autozomd
a 1 par gonozomu. Pohlavni chromozomy nesou oznaceni X a Y. Pokud je par gonozoma tvoien
chromozomy X a X, jedna se o zenské pohlavi. Pokud je par gonozomu tvofen chromozomy X a

Y, jedna se o pohlavi muzské (Sipek, 2012).

3.2.4.2 Rozmnozovani a dédi¢nost
Rozmnozovani neboli reprodukce je proces, pii kterém dochazi ke vzniku nové generace. Hraje
vyznamnou roli v prubéhu evoluce. Diky reprodukci vznikaji nejen novi jedinci, ale jsou

pfedavany 1 genetické informace dalSim generacim.

Obecné rozliSujeme dva hlavni druhy rozmnozovani — pohlavni a nepohlavni

rozmnozovani.

Nepohlavni rozmnozovani nalezneme piedevs§im u jednobunéénych organismu, dale pak
urostlin a velmi zfidka 1 u nizSich zivoCichi. Novy jedinec vznika ze somatickych bunék
matefského jedince. VSichni potomci jsou tedy geneticky zcela shodni se svymi rodicovskymi
organismy. Jedna se de facto o klony. Tento typ rozmnozovani je vyhodny predevs§im pro druhy,
které jsou velmi dobfe adaptované k zivotu v urCitém nepfili§ proménlivém prostiedi. Mezi
nejCastéj$i zpusoby nepohlavniho rozmnozovani patii puCeni a bunécné déleni — mitoza
u jednobunéénych organismi. U mnohobunéénych organismu se nejcastéji jedna o rozmnozovani
sporami (vytrusy) nebo vegetativnimi organy (napf. hlizy, oddenky). Nepohlavni rozmnozovani

je Gizce spjato se schopnosti regenerace, tedy schopnosti nahrady ztracené tkané (Smarda, 2003).

Pohlavni rozmnozovani probihd u mnohobunéénych organismu, které maji specifické
pohlavni organy. V pohlavnich organech se vytvari gamety (pohlavni bunky) z té€lovych bunék
zarodecného epitelu. Splynutim dvou gamet vznika zygota. Ze zygoty se po nékolika mitotickych
déleni vyvine embryo (zarodek). Ze zarodku se po urCitém Case vyvine zcela novy jedinec

(Smarda, 2003).

Sam¢i a samici pohlavni znaky se obvykle li§i svou funkci a tvarem, 1iSi se tedy 1 gamety.

U clovéka jsou samci gamety spermie, samiCi gamety jsou vajicka. Diky pohlavnimu
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rozmnozovani vznika jedinec vybaveny souborem genu, ktery je z 50 % gent matky a z dalSich

50 % gena z otce. Neni proto naprosto identicky s zadnym ze svych rodi¢u, jako tomu je
7 v 7 7 7 v J cev9 e v . . . o

u nepohlavniho rozmnozovani. Pohlavni rozmnozovani zajiStuje proménlivost jedinct druhu

(Sipek, 2011).

3.2.5 Molekularni genetika

Molekularni genetika je jedno z odvétvi genetiky (Rozsypal a kol., 1983). Své pocatky ma v 50.
letech minulého stoleti, kdy F. H. Crick a J. D. Watson popsali strukturu DNA. Toto odvétvi
pracuje na molekularni urovni, na které se snazi popsat a pochopit genetické jevy a prvky. Doslova
se zabyva molekularnimi zaklady dédiénosti (Smarda, 2003). Zaméfuje se na funkci informaénich
makromolekul, proteint a nukleovych kyselin, pii pfenosu genetické informace. Dale se pak snazi
o popis a vyklad déja, které jsou zahrnuty do pfenosu genetické informace. Molekularni genetika
predstavuje prevaznou cast molekularni biologie a je uzce spjata s biochemii (Rozsypal a kol.,
1983). Dnes se jedna o oblast genetiky, které je vénovana nejveétSi pozornost. Hojné se jeji

poznatky vyuzivaji v medicing, ale i ve forenznich metodach (Sipek, 2011).

3.2.5.1 Mutace

Mutace muze byt jedna, ale 1 vice nahodnych, nekédovanych a neprogramovanych zmén v DNA.
Vznikaji vzdy spontanné, ale lze je za pomoci statistické pravdépodobnosti predpoveédét.
Z pravidla jde o poskozeni buiiky nebo ztratu & zménu uréité genové funkce (Sipek, 2011).
Obvykle se jedna o trvalé zmény po cely zivot organismu nebo buiky. Pokud mutace postihnou
gametu nebo se do ni pfenesou béhem bunécného déleni, mohou se prenést podle urcitych pravidel
na dalsi generaci (Mafikova et al., 2004). Organismus se umi do urcité miry pred mutacemi chranit.
Pokud mutace zasahne pouze jeden fetézec, opravné bunétné mechanismy poskozeni dokazou

napravit — tento proces se nazyva reparace mutaci (Smarda, 2003).
Mutace muzeme klasifikovat hned podle nékolika kritérii (gmarda, 2003; §ipek, 2011):

1. Podle okolnosti vzniku mutaci délime mutace na spontanni a indukované.

2. Podle zasazené casti bunécného genomu délime mutace DNA na jaderné a mimojaderné.

3. Podle urovné, na které ovliviuji genetickou informaci, délime mutace na genové mutace,
chromozomové mutace a genomove mutace.

4. Podle typu zasazenych bunék délime mutace na somatické a gametické.

5. Podle stupné poskozeni bunky, ktera je postizena mutaci, délime mutace na vitalni a letalni.
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6. Z pohledu evoluce muzeme mutace také klasifikovat jako evolu¢né vyhodné, evolu¢né

nevyhodné a neutralni.
Mutace spontanni a indukované (Sipek, 2011):
Spontanni mutace — vznikaji, diky chybé pfi replikaci DNA.
Indukované mutace — jsou vyvolany vnéjsSimi mutagennimi faktory.
Mutace DNA jaderné a mimojaderné (Smarda, 2003):

Mimojaderné mutace DNA — postihuji predevsim plastidovou nebo mitochondrialni DNA a

plazmidovou DNA v prokaryotnich bunkach.
Jaderné mutace DNA — postihuji DNA jadra.

Mutace genové, chromozomoveé a genomove:

Genové mutace — postihuji alely genu. Tyto mutace dokazi ménit poradi nukleotida. Mezi
nejcastéjsi typy genovych mutaci fadime inzerce, delece a substituce. Inzerce znamena vlozeni
nadbyte¢ného nukleotidu. Delece je naopak ztrata jednoho nebo i vice nukleotidi. Substituce

znamend, 7e dochazi k zamé&ng nékteré z bazi nukleotidd (Sipek, 2011).

Chromozomové mutace — téZ oznacovany jako chromozomové aberace. Jedna se o strukturni
zmény na urovni chromozomu. Vznik strukturni aberace chromozomu je vyvolan zlomem
chromozomu, ten muze byt zpusoben tim, Ze je jedinec vystaven nadmérnému mnozstvi mutagenda.
Kazda zména struktury chromozomu je spojena se zménou poctu geni nebo potfadi genii v ném,
proto ve vysledku dochazi k poskozeni jeho DNA. Mezi nejCastéjsi typy strukturnich aberaci
fadime deleci (chybi cast chromozomu), inverzi (vystépeni ¢asti chromozomu, pievraceni o 180
stupnt a nasledné zapojeni nazpét) a translokaci (vysStépena ¢ast chromozomu se pfipoji k jinému

chromozomu) (Smarda, 2003).

Genomové mutace — tykaji se celého genomu. Jsou to nejcastéjsi a nejrozsahlejsi typy mutaci.
Nejrozsahlejsi zménou je polyplodie. Polyplodie je znasobeni poctu chromozomovych sad, tj. ze
oproti puvodnim podminkam, kdy je jedince diploidni (2n), vznikne jedinec, ktery muze byt
triploidni (3n), tetraploidni (4n) atd. U rostlin je tento stav obvykly, u ¢loveka je naopak
neslucitelny se zivotem. Druhym typem genomové mutace je aneuplodie. Aneuplodie je stav, kdy
je zvySen nebo snizen pocet pouze uréitych chromozomu sady. NejCastéji se setkavame s trizomii

(2n+1), naptiklad u Downova syndromu (gmarda, 2003; gipek, 2011).
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Mutace somatické a gametické:
Somatické mutace — postihuji somatické (nepohlavni) bunky. Mutace neni prenosna na dalsi

generaci (britannica.com, Somatic mutation, 2022).

Gametické mutace — vznikaji v gametach a postihuji tak pohlavni burky. Pfi pfeneseni mutace do
dalsi generace, napadne mutace 1 somatické buniky embrya a bude se tak vyskytovat v celém

organismu, tedy v somatickych i pohlavnich buiikach (Sipek, 2011).

Mutace vitalni a letalni (Smarda, 2003):

Vitalni mutace — umoznuji preziti postizeného jedince alespon do reprodukéniho véku.
Letalni mutace — nejsou slucitelné se zivotem.

Z pohledu klinické genetiky jsou to pravé mutace, které stoji za vznikem genetickych chorob,

rakovinového bujeni a vyvojovych vad.

3.2.5.2 Genové inZenyrstvi

Genové inzenyrstvi je vyznamnou oblasti molekularni genetiky a biologie, ktera se dnes velmi
rychle rozviji (Sipek, 2011). Je zaloZeno na manipulaci s DNA a vytvaieni rekombinantnich
molekul DNA. Diky metodam genetického inzenyrstvi nastavaji vyznamné zmény v diagnostice
a 16&bé lidskych chorob (Smarda, 2003). Velky potencial je piedev§im ve vyzkumu genové
terapie, na které védci neustale pracuji a rozvijeji ji. Genova terapie je ve své podstaté vpraveni
genetické informace do bunék postizenych mutaci za ucelem 1écby. Tento proces lze aplikovat
pouze u chorob, kde zname pri¢inu onemocnéni a prozatim slouzi vyhradné k 1écbe.

Onemocnéni nedokaze zcela vylééit (Sipek, 2011).

3.2.6 Genetika ¢loveka

Clovek (Homo sapiens sapiens) patii k vy$im organismiim a nejslozit&j§im biologickym druhtm,
které doposud existuji. Clovék ma diploidni genom, ktery je rozdéleny do 23 pard chromozomi
(Smarda, 2003). Po&et gendi je neustale v fedeni, odhad se ale pohybuje okolo 25 000 gent. Jaderna
DNA ma velmi piiblizné 3 miliardy para bazi, coz v prepoctu odpovida délce dvou metru.
V soucasné dobé se snazi védci zmapovat cely lidsky genom. Pokud se podafi genom zmapovat,
bude to mit velky piinos pii snaze lépe pochopit formovani kazdého jedince a jeho odlisnost od

ostatnich jedinci ¢&i jinych druht (Sipek, 2011).
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3.2.6.1 Urceni pohlavi

Pohlavi ¢lovéka je zpravidla urCeno v okamziku, kdy dojde k oplozeni vajicka (samic¢i pohlavni
bunky) spermii (sam¢i pohlavni buriky). O pohlavi rozhoduje kombinace pohlavnich chromozomu
v zygot€. Jak uz bylo vySe zminéno, zena ma genotyp XX a muz ma genotyp XY. Vajicko jakozto
sami¢i pohlavni burnika, mize nést vyhradné chromozom X. Spermie jakozto sam¢i pohlavni
burika, mize naopak nést bud’ heterochromozom X nebo heterochromozom Y, pravdépodobnost

pro kazdy heterochromozom je 50 %. Pohlavi tedy urduje spermie otce ditéte (Sipek, 2011).

gonozomy
rodicu

goONoZomy
v gametach

gonozomy N
potomku

Obrizek ¢.4: Pohlavni pienos chromozomi u ¢lovéka

(Zdroj:http://www.gymh.cz/vyuka/biologie/prehledy/9sem_genetika2.pdf)

3.2.6.2 Metody vyzkumu

Z etického duvodu nelze provadét pokusy na lidech, proto se v genetice uplatiiuji pfedevs§im
pozorovaci metody. Diky témto metodam se ziskavaji kvantitativni data pro nasledné statistické
postupy zpracovani dat. V genetice ¢loveéka lze provadét experimenty na genové a chromozomoveé
urovni. Experimenty na této urovni se provadéji na lidskych bunkach, které jsou vyjmuté
z organismu. Mezi nejCast€jsSi metody vyzkumu fadime: molekularné genetické metody,
cytogeneticky vyzkum, vySetfovani lidskych fenotypu, vyzkum dvojcat, vyzkum rodokmenu a

vyzkum populaci (Smarda, 2003).

e Molekularné genetické metody se provadi na molekulach jaderné DNA, ty se u clovéka
ziskavaji nejCastéji z lymfocyta jeho periferni krve. Analyza takto ziskané lidské DNA
nam muze poskytnout velmi dulezité genetické informace. Dokaze odhalit naptiklad

genové mutace, které zpusobuji dédi¢né choroby (biomach.cz, Genetika ¢lovéka, 2005).
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e Cytogeneticky vyzkum se zaméfuje predevSim na vySetiovani karyotypu. Hojné€ vyuziva
metody barevného prouzkovani, které nam pomahaji ziskat detailnéjsi informace
o diferenciaci a orientaci kazdého chromozomu. (biomach.cz, Genetika clovéka, 2005)

o Kvysetiovani lidskych fenotypu se vyuzivaji somatometricka méfeni a somatoskopicka
pozorovani (Smarda, 2003).

e Vyzkum dvoj¢at nam umoziluje zjistit za pomoci matematickych postupt, dédivost
vybraného znaku. Dédivost neboli heritabilita je mira dédicného wurCeni znaku
v procentech. Kazdy organismus je tedy do ur¢ité miry dan dédi¢n€ a do urcité miry vlivy
vnéjsiho prostiedi. Tento typ vyzkumu se provadi na jednovajeCnych a dvojvajecnych
dvojéatech (Smarda, 2003).

e Vyzkum rodokmenu (genealogie) je nejbéznéj$i a nejvyuzivanéj$i metodicky postup
genetiky Clovéka. Jedna se o analyzu vyskytu urCitého znaku v rodokmenu rodiny, ktery
lze vyjadiit graficky pomoci genealogickych schémat. K tomu slouzi mezinarodné
uznavané a srozumitelné grafické symboly (biomach.cz, Genetika ¢lovéka, 2005).

e Pro vyzkum populaci se nejcastéji pouziva Hardytav-Weinbergtav zakon. Ten ale pocita
s panmiktickou populaci. Zcela neomezena panmixie v lidskych populacich neexistuje.
Proto pokud chceme presné€jsi vyzkum a vysledky, musime zavést urcité korek¢ni faktory.
Poznatky poskytnuté vyzkumy populaci nas zajimaji predevsim z hlediska frekvence alel

pro dédicné choroby (Relichova, 2009).

1 2
1}

R %Oiﬂé
.o Lo

Obrazek ¢.5: Metoda rodokmenu na prikladu autozomalniho dominantniho typu dédicnosti (Zdroj:

http:/fwww.genetika-biologie.cz/typy-dedicnosti-v-rodokmenu)
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3.2.6.3. Typy dédic¢nosti

Typy dédicnosti nam dnes pomahaji zjistit jaka je pravdépodobnost, zda se potomek narodi zdravy
nebo bude nositelem nékteré z genetickych chorob (viz. nize). Typy dédiCnosti se urCuji
v zavislosti na kombinaci dominantnich a recesivnich alel. K urCeni typu dédi¢nosti miazeme

vyuzit naptiklad analyzu metody rodokmenu (Matikova et al., 2004).
RozliSujeme tyto typy dédicnosti (Marikova et al., 2004):

e Autozomalné dominantni dédicnost — pokud je alespon jedna alela dominantni, narodi se
postizeny jedinec

e Autozomalné recesivni dédi¢nost — pokud jsou obé alely recesivni, narodi se postizeny
jedinec, pokud je jedna alela recesivni a druha dominantni muze se jednat o pifenaSece

e Gonozomalné recesivni dédicnost — pokud jsou obé alely recesivni, narodi se postizeny
jedinec, pokud je jedna alela recesivni a druha dominantni muze se jednat o pfenaSecCe

e Gonozomalné dominantni dédic¢nost — pokud je alespon jedna alela dominantni, narodi se

postizeny jedinec.

Pro pfipomenuti autozomy jsou somatické chromozomy a gonozomy jsou pohlavni
chromozomy. Autozomalni dédicnost tedy vyjadiuje, ze pfislusny gen se bude nachazet
na nékterém z dvaceti dvou para somatickych chromozomu. Gonozomalni dédi¢nost naopak

znamena, ze prislusny gen se bude nachazet na pohlavnim chromozomu.

3.2.6.4 Dédicné choroby

Genotyp Cloveka se projevuje urCitou mérou i1 na zdravotnim stavu ¢lovéka. Genotypovy podil
na raznych poruchach je individualni a u kazdého jedince se 1is$i. Na zakladé podilu dédi¢nosti,
rozliSujeme dvé velké skupiny chorob: Choroby s dédi¢nou dispozici a geneticky podminéné

choroby (Smarda, 2003).

Choroby s dédi¢nou dispozici

Jedna se o choroby vzniklé spolupisobenim urcitého vnéjsiho Cinitele a genetické dispozice. Pii
vcasném odhaleni dispozice lze t€émto chorobam predchazet tak, ze se jedinec vyhne vnéjSimu
vyvolavajicimu Ciniteli. K chorobam s dédi¢nou dispozici fadime napi: alergické choroby,

esencialni hypertenze, neurézy aj. (Smarda, 2003).
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Geneticky podminéné choroby

Choroby, které vznikaji genovymi, chromozomovymi nebo genomovymi mutacemi. Jsou

podminéné dédiCnosti a vnéjsi prostiedi je nijak vyznamné neovliviiuje. Dnes je v medicin€ znamo

piiblizné 7 000 dédicnych genetickych chorob. RozliSujeme choroby autozomalné recesivné

dédicné, choroby autozomalné dominantné dédicné a choroby gonozomalné dédi¢né. Typicke

priznaky kazdé ztéchto skupin plynou z neschopnosti organismu syntetizovat v buikach

molekuly urcité nepostradatelné latky (obvykle nékterého z enzymu). Neschopnost syntetizovat

urcité latky v bunkach molekul je zbavuje prislusné funkce, a to se nasledné projevi konkrétnimi

metabolickymi disledky (Smarda, 2003).

Klasifikace geneticky podminénych chorob (Sipek, 2011):

Autozomalné recesivni dédi¢né choroby — Fenylketonurie, Galaktosemie, Cysticka fibrosa,
Leprechaunismus, Friedreichova ataxie aj.

Autozomalné dominantni dédicné choroby — Familiarni hypercholesterolemie,
Polydaktylie, Brachydaktylie, Arachnodaktylie, Huntingtnova choroba, Marfantv
syndrom, Leidenska mutace, Osteogenesis imperfekta aj.

Gonozomalné dédi¢né choroby — Hemofilie, Daltonismus, Svalové dystrofie (DMD a

BMD), Syndrom fragilniho X chromozomu, Vitamin D rezistentni rachitis aj.

3.6.Vymezeni pojmt

Pro vétsi prehlednost v nasledujicich kapitolach, ve kterych se budeme vénovat svalové dystrofii,

si pro zacatek vysvétlime par dalezitych pojmu:

Myopatie — jak uz bylo viSe zminéno, jedna se o souhrn poruch, které z riznych pficin,
funk¢éné nebo strukturalné postihuji kosterni svalstvo. Projevujici se svalovou slabosti,
ubytkem postupnym ochabovanim svalstva (Bednartik, 2004).

Atrofie — znamena, ze u normalné vyvinutého organu nebo nékteré jeho Casti dochazi
k oslabeni nebo zmenseni (Petrackova et al., 2000).

Dystrofie — jedna se o chorobny stav, ktery je zpusobeny poruchou a nedostate¢nym
vyzivovanim tkani nebo také poruchou latkové vymény burnky, tkané nebo organu. Vede

ke zméne vzhledu a Cinnosti bunék (Velky lékarsky slovnik, Dystrofie, 2022).
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3.7.Svalové dystrofie
Bednaiik definuje svalové dystrofie jako gemeticky podminéné myopatie charakterizované

progredujici svalovou slabosti (Bednartik, 2001).

Svalova dystrofie je tedy souhrnné oznacCeni pro fadu genetickych onemocnéni, které
postihuji svalstvo. Projevuje se ochabovanim svala a svalovou slabosti (Emery, 2008). Pro tento
druh onemocnéni jsou také typické riazné zmény ve velikostech svalovych vlaken. Béhem jejich
postupné degenerace dochazi k ochabovani a nasledné nekrdze. V pozdnich stadiich nemoci
nahradi fibrézni a tukova tkan svalova vlakna. Svalové dystrofie jsou témer vzdy doprovazeny
dal§imi komplikacemi. Muze se jednat o respiracni problémy nebo potize se srdcem (Bednafik,

2004).

Existuje spoustu druht a poddruhi svalovych dystrofii. Klasifikace téchto poruch je
zalozena na molekularnim defektu (Maftikova et al., 2004), ale také na tom, jak se 1i$i rozlozeni

svalové slabosti u jednotlivych skupin svalta (Emery, 2008).

Svalové dystrofie jsou onemocnéni, ktera se vyznacuji poruchou nékteré ze slozek
komplexu bilkovin. Jedna se o bilkoviny, které jsou obvykle vazané na membranu svalového
vlakna — dystrofin-glykoproteinovy komplex. (Jedlicka et al., 2005). Nejcasteji dochazi k poruse
proteinu dystrofinu. To je zapfi¢inéno mutaci genu, ktery dystrofin produkuje. Mutace genu muze
za to, ze dochazi ke snizeni mnozstvi dystrofinu ve svalech. Kvuli nedostatku dystrofinu nejsou
svaly schopny provadét stahy a ochabuji (Muscular dystrophy — Diagnosis and treatment, 2018).
Poruchy zpusobené riznymi mutacemi genu, na kterém se nachazi protein dystrofin se nazyvaji
dystrofinopatie (Jedlicka et al., 2005) Mezi dystrofinopatie se fadi napi. Beckerova svalova
dystrofie (BMD) nebo Duchenneova svalova dystrofie (DMD), ta je dokonce nejCastéjSim a

bohuzel 1 nejzavaznéjSim onemocnénim z fad svalovych dystrofii (Bednartik, 2001).

Ackoliv je DMD nejcaste€jSim onemocnénim, je stale pomérné vzacné. Pro blizsi predstavu
se na 3500 zdravych chlapct narodi 1 chlapec s DMD (v tomto pfipadé jsou Zeny pouze
prenasecky) (Bednatik, 2001). Kdyz si to tedy pfepocitame napiiklad na pocet zivé narozenych
chlapci v roce 2021, ktery byl podle volné dostupnych dat Ceského statistického Gfadu (CSU)
57 179, vyjde nam, ze v roce 2021 se narodilo pfiblizné 16 chlapct s DMD (czso.cz, 2022). Nelze
presné vypotitat kolik momentalné Zije v CR lidi s timto onemocnénim, protoZe je to velice
individualni. Pacienti s DMD se obvykle nedozivaji vice nez 20 let (Jedlicka et al., 2005). Rovnéz

zalezi na véku, kdy se zaCne onemocnéni projevovat. U tohoto onemocnéni obecné plati, ze ¢im
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diive se zaCne projevovat, tim kratsi je zivot pacienta. I piesto, Ze nemizeme vypocitat nebo pfesné
dohledat kolik je v CR momentaln& lidi s DMD, odhady lékaid se pohybuji okolo 300 az 350
pacientt s DMD, coZ tvoii pfiblizné 0,0029 % az 0,0033 % z celkové populace CR (iRozhlas,
2019). Na rozdil od DMD se ostatni svalové dystrofie vyskytuji méné Casto a nejsou tolik zavazné
(Bednarik, 2001). Mnohé z nich jsou na pocatku zkoumani nebo nejsou stale jesté dostatecné
popsany a prozkoumany. Proto se v nasledujicich kapitolach budeme v této praci vénovat pievazné

zakladnim druhum, které se fadi mezi nejcastéj$i v populaci a jsou zatim nejvice probadané.

3.8 Historie a vyzkum svalovych dystrofii
Svalové dystrofie se stejné jako ostatni choroby v populaci vyskytuji uz od pocatku civilizace.

Prvni doloZené zaznamy o této skupin€ onemocnéni pochazeji ale az z druhé poloviny 18. stoleti.

Prvni klinické popisy svalové dystrofie byly roku 1774 sepsany anglickym chirurgem
Charlesem Bellem. Bell jako prvni popsal ve své knize The nervous system of human body ptipad

osmnactiletého chlapce, ktery trpél vyraznou svalovou slabosti (Emery et al., 2015).

VEétsi pozornost se zacala vénovat svalovym dystrofiim v 19. stoleti, kdy vznikaly dalsi
popisy typu chorob, které byly nové zatazeny do skupiny svalovych dystrofii. Rovnéz vznikaly
prvni teorie o pficinach chorob téchto typu a o tom, jak se pfenaseji. V neposledni fadé se rozjely

ruzné vyzkumy, experimenty a pozorovani.

Mezi prukopniky v oblasti dystrofii se objevovaly jména vyznamnych védcu, profesoru
a lékaru, jako napftiklad: Conte, Partridge, Little, Meryon, Duchenne a Gowers. Roku 1847 se
lékari Partridge a Little intenzivné vénovali vyzkumu svalovych onemocnéni, nezavisle na sobg.
Partridge toho roku na konferenci v Londyné popsal ptipad chlapce, u kterého se od 9 let zacala
projevovat svalova slabost. Jeho lytka byla zbytnéla a mél silné svalové kontraktury (stazené
svalstvo). Chlapec zemfel uz ve Ctrnacti letech poté, co dostal spalnicky. Béhem pitvy se zjistilo,
ze prevazna cCast jeho svalové tkan€ byla degenerovana tukem. Little zase pozoroval dva bratry
ve véku 12 a 14 let. U obou bratrii se zacala projevovat choroba uz v raném détstvi, dokonce
i ptiznaky meéli stejné. Zvlastni chizi po prstech, hlavu i1 télo viditelné naklonéné dozadu
a svalovou slabost v oblasti krku, hornich koncetin, trupu a dolnich koncetin. Oba chlapci se dozili
pouze 14 let. Béhem pitvy se zjistilo totéz, co u chlapce pozorovaného Partridgem, a sice ze
svalova tkan byla degenerovana tukem. Doslo taky ale k vyznamnému zjiSténi, ze mozek a micha
byly naprosto v potadku. Z toho vyplynulo, ze choroba nepostihuje mentalni stranku cloveka.

V roce 1853 popsal Little oba piipady v knize On the nature and treatment of the deformities of
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the human frame (Emery et al., 2015). Oba lékarti jesté netusili, ze uz v té dobé popsali t€zkou

formu svalové dystrofie.

Francouzsky lékar E. Meryon byl prvni Clovek, ktery jasné popsal onemocnéni svaloveé
dystrofie (Younger & Aminoff, 2015). Meryon pozoroval pfipady svalovych dystrofii v rodinach.
Zejména ho zaujalo, ze nemoc postihuje pouze muze. Roku 1864 popsal ve své knize Practical
and pathological researches on the variol forms of paralysis ptipad rodiny, ve které svalova
dystrofie postihla Ctyfi bratrance. Jejich tfi matky, které byly sestry, byly prenasecky této choroby.
Meryon také nechal provést mikroskopické vySetreni svalové tkané lidi postizenych svalovou
dystrofii, diky kterému zjistil, Ze jejich pruhované svalstvo je naprosto znicené (Emery et al.,

2015).

Vysledky jeho vyzkumu vedly k zavéru, ze se jedna o chorobu postihujici zeny 1 muze
v roding, ale projevuje se pouze u muzu. Dalsi poznatek z jeho vyzkumu byl, Ze se jedna o
postizeni pouze svalu samotnych a nijak nesouvisi s poruchou nervového systému (Emery et al.,

2015).

Meryonovi poznatky o svalové dystrofit mély velky pfinos, jeho prace ovSsem nebyla
dostatecné ocenéna. Meryona zastinil totiz francouzsky lékar G. B. A. Duchenne, po kterém je
choroba dnes pojmenovana. I kdyz Meryon popsal svalovou dystrofii o n€kolik let diive nez

Duchenne a nezavisle na ném, bylo pojmenovani stejné piif¢eno Duchennovi (Emery, 2000).

Duchenne popsal svalovou dystrofii poprvé v roce 1861 ve svém dile Del electrisation
localiseé. O par let pozdéji vydal dalsi dilo s jesté detailnéjSim popisem choroby (Emery, 2000).
Svalovou dystrofii popsal jako onemocnénis postupujici svalovou slabosti, které postihuje nejprve
dolni koncetiny a nasledné i1 horni koncetiny, s postupnym zvétSovanim postizeného svalstva

a nahradou zdravé svalové tkané za tkain tukovou (Nahlikova, 2017).

Dalsi vyznamnou osobou, ktera se zapsala do d€jin svalové dystrofie, byl anglicky lékar
W. R. Gowers. Ten se zaslouzil o popis charakteristického pohybu, ktery je jednim z prvnich
pfiznaku svalové dystrofie (Emery et al., 2015). Pohyb je charakteristicky tim, ze pfi pokusu
o postaveni si dité pomaha rukama, kteryma se opira o ostatni predméty nebo o vlastni nohy. Tento

pohyb je tak znam jako Gowersovo znameni (Larner, 2016).
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Obrazek ¢. 6: Gowersovo znameni (Zdroj: https://epomedicine.com/clinical-medicine/gowers-sign/)

Od konce 19. stoleti do 60. let 20. stoleti bylo popsano spoustu dalSich typu svalovych
dystrofii, napfiklad: facioskapulohumeralni svalova dystrofie byla popsana Landouzym a
Déjerinem (Upadhyaya & Cooper, 2004), myotonia congenita zase Thompsonem (Galdi, 2012).
Byla vytvorena prvni klasifikace svalovych dystrofii W. H. Erbem, ktery také jako prvni pouzil
termin progresivni svalové dystrofie (Aminoff & Daroff, 2014). Roku 1955 popsal némecky lékar
Becker onemocnéni podobné Duchennové svalové dystrofii, pouze s pozd€jSim nastupem
pfiznakt a mirn€j$im prabéhem, které bylo poté pojmenovano po ném samotném (Dobowitz et al.,
2013). O dalsi klasifikaci svalovych dystrofii se pokusili Walton a Natrasse (viz nize). V roce 1956
doslo k zasadnimu objevu. Magee a Shy odhalili strukturalni zmény vlaken u nékolika jedincu.
Vzhled vlaken a nepfitomnost enzymové aktivity ukazala, ze jsou tato svalova vlakna k nicemu
(McComas, 1977). Toto zjisténi melo velky piinos po patologii svalovych onemocnéni (Bednarik,

2004).

Do vzniku molekularni biologie se lékafi snazili predevsim o detailni klinicky popis

projevu, dédi¢nosti a zmén choroby.
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Pravé diky molekularni biologii a genetice se podafilo odhalit a pochopit pfi¢iny vzniku
svalovych dystrofii. Vyznamnym okamzikem v dé€jinach vyzkumu svalovych onemocnéni byl rok
1986, kdy byl objeven gen pro dystrofin (Action, 2013). Tento objev se pficinil na objevech dalsich
genovych podkladu riznych typu svalovych dystrofii. Mezi vyznamné prazkumniky této oblasti

svalové dystrofie fadime napt. Emeryho, Munsata, Campbella, Hoffmana a dalsi (Bednatik, 2004).
Dnes se vyzkum svalovych dystrofii soustfedi predevsim na moznosti 1€Cby téchto chorob.

3.9 Klasifikace svalovych dystrofii
Ve 20. stoleti doslo k rychlému vyvoji klasifikaci svalovych onemocnéni a svalovych dystrofii.
Prvni ucelengjsi klasifikaci svalovych dystrofii vytvorili spolecné Walton a Nattrasse v roce 1954.

Tato klasifikace zahrnovala pouze 4 zakladni formy svalovych dystrofii (Marfikova et al., 2004):

e Duchenneovu svalovou dystrofii
e Myotonickou svalovou dystrofii
¢ Facioskapulohumeralni svalovou dystrofii

e Pletencovou svalovou dystrofii

V té dobe se jesté nedbalo na rozdilnosti u pletencovych svalovych dystrofii. Pod tuto
formu dystrofie byli tedy zafazovani pacienti, kteti méli rizné fenotypy 1 rizné typy genetického
pfenosu (autozomalné dominantni, autozomalné recesivni). Pii snaze o jejich rozliSeni byly razné
podtypy oznaCeny jako juvenilni dystrofie Erbova nebo jako pelvifemoralni dystrofie Leydena-
Moebiuse. Svalové dystrofie, které se zacaly projevovat v kojeneckém véku byly zatfazeny do nové
skupiny kongenitalnich muskularich dystrofii (CMD). Ty zahrnovaly 1 fenotypy s tézkym
postizenim CNS (centralni nervovy systém) a oénimi defekty. Zeny, které mély pfiznaky
odpovidajici DMD ¢i BMD, byly povazovany za manifestni prenasecky. Vzacnéji se pouzivalo

1 oznaceni — nositelky chromozomalnich aberaci na chromozomu X (Mafikova et al., 2004).

O par let pozdéji, vroce 1969, vytvoril Walton dalsi mezinarodni klasifikaci, ve které

rozdélil svalova onemocnéni do 5 velkych skupin (Bednatik, 2001):

1. Geneticky podminéné myopatie (vrozené)
Myopatie podminéné zevnimi faktory (toxickymi, zanétlivymi, fyzickymi aj.)
Myopatie podminéné endokrinné ¢i metabolicky

Nadorova onemocnéni svalstva

ok wen

Jiné nemoci svalstva neznamého ptavodu
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Geneticky podminéné myopatie pak rozdélil na (Mafikova et al., 2004; Bednaiik, 2001):

a) svalové dystrofie — ty byly dale rozdéleny podle typu dédicnosti a predominantniho
postizeni svalovych skupin (viz tab.1).
b) kongenitalni myopatie
¢) myotonie a myotonické poruchy
d) glykogenodzy
e) familiarni periodicka paralyza a pribuzné syndromy
Tabulka 1. Rozdéleni svalovych dystrofii podle typu dédicnosti a predominantniho postiZeni svalovych

skupin z roku 1969 (prevzato z Neurogenetika svalovych dystrofii a kongenitdlnich myopatii, Marikova et
al., 2004)

Typ svalové dystrofie Dédicnost Predominantni postizeni
svalovych skupin
Duchennova (DMD) GR Proximalni
Beckerova (BMD) GR Proximalni
Pletencova AR a AD Proximalni
Distalni AR a AD Distalni
Okulami AD Okulami
Okulofaryngealni AD Okulofaryngealni

GR — Gonozomdiné recesivni dédicnost; AR — Autozomalné recesivni dédicnost; AD — Autozomdlné
dominantni dédicnost

Roku 1985 provedli Walton a Gardner-Medwin dal§i revizi klasifikace svalovych

onemocnéni. Rozdélili svalova onemocnéni na (Bednatik, 2001):

1. ,,Cisté” svalové dystrofie
Myotonicka onemocnéni
Zanétliva svalova onemocnéni

Endokrinni a metabolické myopatie

Al

Kongenitalni a mitochondrialni myopatie

Svaloveé dystrofie pak rozdélili podle typu dédi¢nosti (viz tab.2).
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Tabulka 2. Klasifikace svalovych dystrofii pode Waltona a Gardnera-Medwina 7 roku 1985 (prevzato
7 Neurogenetika svalovych dystrofii a kongenitalnich myopatii, Marikova et al., 2004)

Svalova dystrofie Dédicnost
Duchennova/Beckerova (DMD/BMD)
Emery-Dreifuss Gonozomalng recesivni (GR)
Skapuloperonealni

Pletencova svalova dystrofie -, limb girdle
muscular dystrophy* (LGMD)

,,Duchenne like muscular dystrophy* (DLMD) Autozomaln¢ recesivni (AR)
»Severe childhood muscular dystrophy*
(SCARMD)

Kongenitalni svalova dystrofie
Facioskapulohumeralni muskulami dystrofie
(FSHMD)

Skapuloperonealni

Pletencova svalova dystrofie - LGMD Autozomaln¢ dominantni (AD)
Distalni

Okulami
Okulofaryngealni

Od té doby se diky rychlému rozvoji molekularni biologie a jejich diagnostickych metod
posunuly poznatky v oblasti svalovych dystrofii o velky kus dal. I kdyz se jedna o vyznamny posun
v diagnostice jednotlivych svalovych dystrofii, muzeme s uréitosti fici, ze nové poznatky také

zcela rozhodily klasifikaci svalovych dystrofii (Mafikova et al., 2004).

Za pomoci modernich technologii se podafilo zjistit, ze 1idé se stejnymi projevy choroby
nemusi mit nutné chorobu stejného pavodu. Choroba muze byt zpusobena riznymi genetickymi
odchylkami, ale muze mit stejné piiznaky. Také se zjistilo, ze choroby, které maji pivod u mutace

stejného genu, maji mnohdy odlisné ptiznaky (Mafikova et al., 2004).

Diky témto poznatkim se spoustu typu svalovych dystrofii prekryva a nelze je dnes
jednoznacné klasifikovat. Svalové dystrofie se tak klasifikuji podle Etyt raznych urovni (Bednafik,

2001):

e Klinicky obraz — fenotyp
e Defekt produktu (protein, enzym)
e Identifikace abnormalniho genu

e Identifikace typu mutace a posttranskripéniho zpracovani
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Pro lepsi predstavu o dneSnich klasifikacich svalovych dystrofii si predstavime klasifikaci
na urovni defektu proteinu. Defektni proteiny mizeme také rozdélit podle raznych kritérii jako

napi. rozdéleni proteinu zodpovédnych za svalové dystrofie podle bunééné lokalizace (viz tab.3).

Tabulka 3. Rozdéleni proteinii zodpovédnych za svalové dystrofie podle bunécné lokalizace (prevzato

7 Neurogenetika svalovych dystrofii a kongenitalnich myopatii, Marikova et al., 2004)

Lokalizace proteinu Protein Fenotyp

Sarkoglykany LGMD (AR)
Plazmatickd membrana Dysferlin LGMD/distalni myopatie (AR)

Kaveolin-3 LGMD (AD/AR)
Dystrofin DMD/BMD (GR)

Extracelularni matrix Merosin CMD (AR)
Kolagen VI Bethlemova myopatie (AD)
Lamin A/C EDMD (AD/AR)

Proximalni myopatie (AD)
Jaderna membrana Dilata¢ni kardiomyopatie (AD)

Parcialni lipodystrofie (AD)

Emerin EDMD (GR)
Sarkomera Telethonin LGMD (AR)
Myotilin LGMD (AD)

AD — autozomalné dominanmni; AR — autozomalné recesivni; GR — Gonozomdiné recesivni; LGMD —
limb girdle muscular dystrophy; DMD — Duchenneova muskuldrni dystrofie; BMD — Beckrova
muskularni dystrofie; CMD — kongenitdlni muskularni dystrofie; EDMD — muskularni dystrofie Emeryho

Dreifusse

Klasifikace svalovych dystrofii na téchto urovnich uz je vice komplikovana pro pochopeni
SirSi vetejnosti a slouzi tak predevsim védcum a lékaitm. My se v nasledujicich kapitolach, ve
kterych si rozebereme jednotlivé svalové dystrofie, budeme vénovat pouze vybranym zakladnim
formam svalové dystrofie, které se vyskytuji v populaci nejcastéji a mame o nich k dispozici vetsi

mnozstvi informaci.

3.9.1 Duchennova muskularni dystrofie (DMD)
Duchennova muskularni dystrofie (dale jen DMD) je nejCastéjSi a zaroven nejzavaznéjsi

progresivni svalova dystrofie. Radi se mezi tzv. dystrofinopatie, tedy skupinu onemocnéni, jejichz
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postiZeni je zpusobeno nedostatkem nebo nepfitomnosti proteinu dystrofinu, ktery je dulezity pro
spravnou funkci svala. V pfipadé DMD se jedna o uplnou nepfitomnost dystrofinu (Mafikova et

al., 2004).

Forma svalové dystrofie, pohlavné vazana na chromozom X, vznika na zakladé
mutaci genu pro svalovy protein dystrofin. Gen byl lokalizovan na X chromozomu v oblasti Xp21
a prenasi se recesivné. Dystrofin je lokalizovany na cytoplazmatické casti plazmatické membrany.
Jednim koncem se vaze na aktin a druhym koncem je spojen s komplexem glykoproteina

v sarkolemé (Ambler, 1999).

Z genetického hlediska se DMD fadi mezi choroby s gonozomalné recesivnim typem
dédicnosti. Tato choroba byla poprvé popsana v roce 1852 E. Meryonem a pozdéji podrobné;ji
rozebrana G. B. A. Duchennem. Byl prokazan vliv véku otce v dobé poceti na vznik mutaci u dcer.
Cim vy$si je vék otce v dobé podeti, tim vy$si je riziko, Ze pokud se narodi jedinec Zenského
pohlavi, bude pfenaseCcem DMD. Pacienti s DMD se nereprodukuji, jejich reproduk¢ni zdatnost je

rovna nule (f=0) (Mafikova et al., 2004).

Na 3 500 chlapct se narodi 1 chlapec s DMD (Jedli¢ka et al., 2005). Zeny jsou piedeviim
prenaSecky. Projevy u Zen jsou pouze vyjimecné, odhadem u 1 z 100 000 Zen v Zenské populaci.
Prvotnimi projevy jsou okolo 1648 let véku, lehka az tézka svalova slabost v oblasti pazi, ramen

a kolen, postizeni srdce (Mafikova et al., 2004).

Obrazek ¢. 7 pseudohypertrofie lytek u pacienta s DMD (Zdroj: https://www.cureus.com/articles/80618-late-
onset-dystrophinopathy)
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Klinické projevy DMD: U vétSiny pacientd se prvni znamky tohoto onemocnéni objevi do
5 let véku. Obecné plati, ze ¢im dfive se toto onemocnéni zaCne projevovat, tim rychleji bude
progredovat. Postizeni novorozenct neni u DMD typické, ale mohou se jako prvotni pfiznaky
projevit hypotonie (niz$i svalové napéti, dit€¢ pfipomina ,hadrovou panenku®) nebo opozdény
motoricky vyvoj. Prvnim vyznamnym projevem DMD je kolébava chiize u déti, vyrazna bederni
lordoza (prohnuti patete, kdy je oblast bficha vypoukla) a pseudohypertrofie lytek (svalova tkan
je nahrazena tukovou tkani). Kvuli témto projevum ma dité problém vstat, proto si pomaha
zapfenim rukou o ostatni pfedméty nebo vlastni nohy, tento charakteristicky pohyb se nazyva
Gowersovo znameni a je dal$im pfiznakem DMD. Dal$im ptiznakem muze byt potiz pfi chuzi
do schodu, protoze pacienti s DMD maji zkracené Achillovy $lachy. To také vede k chuzi po
Spickach (Matikova et al., 2004; Jedlicka et al., 2005).

DMD je progresivni. Svalova slabost u této choroby postihuje pfedevsim proximalni svaly.
Pro DMD jsou typické kontraktury (stazené svaly pfipominajici trvalou kie¢) a skolidza
v pokrocilejsich fazich choroby. Piiblizné od dvanactého roku véku jsou pacienti s DMD upoutani
na invalidni vozik. VétSina pacientu s DMD umira do 20-25 let. Diky zdokonaleni 1é¢by se tato
hranice dnes posunula na 25-30 leta vyjimecné 1 nad 30 let. Nejcasté;si pfi¢inou je respiracni nebo

srdecni selhani. (Mafikova et al., 2004)

Doprovodné symptomy: Postizeni srdce — do 18 let pfiblizné 1/3 pacienti s DMD, nad 18
let pak 1/2; hypoxie, snizena kapacita plic, narust CO2 v krvi; opakujici se respiracni infekty (s tim
souvisi problémy pfiodkaslavani a feci); vy Cerpanost, inava, slabost, spavost, pokles koncentrace,
tfes, apnoické pauzy béhem spanku, patologické a klinické zmény v gastrointestinalnim traktu,
syndrom akutni zalude¢ni dilatace, zvraceni a abnormalni bolesti a distenzi —muze vést az k smrti;

vzacné paralyza mocového mechyie (Marikova et al., 2004).

Vysetieni: Pred vyi¢enim diagndzy je potieba provést nékolik vySetieni, poCinaje odbérem
krve, ptfes svalovou biopsii, biochemické vySetfeni, elektromyografie (EMG), ruzné klinické

vysetfeni, analyzu DNA az po histologicka vysetieni a dalsi (Mafikova et al., 2004).

Lécba: Jako velmi efektivni se prokazalo podavani steroida pacientum s DMD (Falzarano
et al., 2015). Je prokazano, ze steroidy dokazi u téchto pacienti oddalit ztratu chiize az o 3 roky.
Bohuzel maji spoustu vedlejSich ucinku. Dale se k 1é¢bé hodné vyuziva kreatin, ktery vyuzivaji

i sportovei na podporu svalové hmoty a vydrze (Mafikova et al., 2004), razné rehabilitace
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zaméfené piredevsim na protahovani svalt, aby co nejdéle fungovaly, a v neposledni fadé 1 genova

terapie (viz nize).

3.9.2 Beckerova muskularni dystrofie (BMD)

Beckerova muskularni dystrofie (dale jen BMD) se stejné jako DMD fadi mezi dystrofinopatie.
V tomto pfipadé je protein dystrofin pfitomen, ale v menSim mnozstvi nebo horsi kvalité, nez je
zapotiebi. BMD se z genetického hlediska fadi mezi choroby s gonozomalné recesivnim typem

dédicnosti (Ambler, 1999).

Klinické projevy u BMD jsou podobné jako u DMD. Tedy pseudohypertrofie lytek,
postizeni proximalnich svali panevniho pletence a pazniho pletence, svalova slabost a atrofie.
Obvykle dochazi nejprve k postizeni dolnich koncetina a poté az hornich koncetin, postizeni
pfitom neni nutné symetrické. Rovnéz se u BMD vyskytuji kontraktury, postizeni Achilovych
Slach a pacient byva upoutan na vozik. Také je Casté postizeni srdce, a to i v pfipadech, kdy ma
jedinec pouze minimalni postizeni svalstva. Diky svym pfiznakiim a pozdnimu véku jejich projevu

byva BMD z pocatku tézce odliSitelna od pletencovych dystrofii (Jedlicka et al., 2005).

Rozdil mezi BMD a DMD je ten, ze prvotni piiznaky BMD se zacinaji obvykle projevovat
az mezi 5. a 15. rokem Zivota, ale mohou 1 se projevit 1 v pozd€jSim véku. Pacienti s BMD se
narozdil od DMD dozivaji bézné 40 az 50 let (Marikova et al., 2004). Nemoc neni tedy tak

progresivni jako DMD.

BMD je o mnoho vice vzacnéjsi nez DMD. Predpoklada se, Ze na dvacet az dvacet pét tisic
muzu se narodi jeden muz s BMD (Matikova et al., 2004). Pokud bychom si to opét piepocitali na
podet chlapct narozenych v lofiském roce, tedy 57 179 podle CSU, vyslo by nam, Ze v lofiském

roce se narodili 2 az 3 chlapci s BMD.
Doprovodné symptomy jsou podobné doprovodnym symptomum DMD.

Vysetieni: Stejné€ jako u DMD se 1 u BMD provadi odbér krve, svalova biopsie, analyza
DNA, ptipadné analyza RNA, histologicka vysetfeni, klinicka vysetieni, EMG (Marikova et al.,
2004).

Lécba: BMD se 1é¢i pomoci kortikoidu — nejcastéji prednisonu. (Backman & Henriksson,

1995). Stejné jako u DMD dokazi oddalit ztratu chuze az o tfi roky (Mafikova et al., 2004). Dale
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se jedna o provadéni ruznych specializovanych rehabilitaci, ¢i genovou terapii, ktera je zatim

pouze ve vyzkumu.

3.9.3 Pletencove svalové dystrofie (LGMD)

Pletencové svalové dystrofie nebo téz limb girdle muscular dystrophy (dale jen LGMD) je
heterogenni skupina svalovych dystrofii s predominatnim postizenim proximalni svaloviny
koncetin. LGMD je zpusobena deficitem proteind, které patii vétSinou do tzv. dystrofin
asociovaneho glykoproteinového komplexu. Funkci tohoto komplexu je spojovat cytoskelet
s extracelularni  matrix. Proteiny zapfiinujici LGMD jsou obvykle lokalizovany

na cytoplazmatické Casti plazmatické membrany nebo na sarkomere (Mafikova et al., 2004).

Z genetického hlediska se fadi LGMD mezi choroby sautozomalné dominantnim

a autozomalné recesivnim typem dédicnosti. Postihuje jak muze, tak zeny (Ambler, 1999).

Jelikoz existuje spousta typua LGMD zalozenych na deficitu riznych proteind, rozhodla
jsem se zde zaradit tabulku klasifikace pletencovych svalovych dystrofii pro vétsi prehlednost (viz

tab.4).

Tabulka 4. Klasifikace pletencovych svalovych dystrofii (prevzato z Neurogenetika svalovych dystrofii a
kongenitalnich myopatii, Marikova et al., 2004)

Typ dédicnosti LGMD Typy LGMD Deficitni protein

LGMDIA Myotilin

Autozomaln¢ dominantni LGMDIB Lamin A/C
LGMDIC Kaveolin-3
LGMDID ?
LGMD2A Kalpain
LGMD2B Dysferlin
LGMD2C Gama-sarkoglykan
LGMD2D Alfa-sarkoglykan

Autozomaln¢ recesivni LGMD2E Beta-sarkoglykan

LGMD2F Delta-sarkoglykan
LGMD2G Telethonin
LGMD2H TRIM 3
LGMD2I Fukautin related protein
LGMD2J Tritin

LGMD s autozomalné dominantnim typem deédicnosti jsou pomérné vzacné. Z celkového
poctu LGMD je pouhych 10 % dédi¢na autozomalné dominantné. V porovnani s timto typem
dédicnosti jsou LGMD dédicné autozomalné recesivné mnohem vice castéjsi (Marikova et al.,

2004).
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Klinické projevy LGMD: Pro vSechny formy LGMD je typicky pomaly nastup prvotnich
pfiznakt. LGMD se obecné fadi spiSe mezi pomalu progredujici svalové dystrofie. Stejné jako
ostatni svalové dystrofie je 1 pro LGMD typicka svalova slabost, ktera je v tomto ptipadé pomérné
symetricka a zasahuje predev$im proximalni svalstvo pletenci dolnich koncetin a poté i hornich
koncetin. LGMD mohou doprovazet bolesti svala a kardiomyopatie, dysartrie a dysfagie

(Marikova et al., 2004; Jedlicka et al., 2005).

Mezi té23i formy LGMD se fadi tyto typy — LGMD2C, LGMD2D, LGMD2E, LGMD2F
a LGMD2A (Maiikova et al., 2004).

LGMD se zacinaji projevovat zpravidla v pozdé€jsim véku (stfedni dospély vek) (Jedlicka

v Vv

vvvvv

dozivaji maximalné tficeti. U zbytku forem LGMD je délka Zivota pouze mirné omezena, zalezi

na prubéhu nemoci a jejich okolnosti u kazdého jednotlivce (Matikova et al., 2004).

Zajimavosti je globalni rozlozeni LGMD. Nejvice pacientu s LGMD2D se nachazi v USA,
Evropé a Brazilii. V Brazilie je rovnéz evidovano velké mnozstvi ptipadi s LGMD2E a LGMD2F.
V Tunisu je pro zménu evidovano nejvice pacientt s LGMD2C. Pacientu s typem LGMD2A bylo

nejvice zaregistrovano v Rusku a v severni Indiané v USA (Matikova et al., 2004).

Vysetieni dalezité pro urCeni diagnozy jsou svalova biopsie, EMG, imunohistochemické

vysetieni, analyza DNA, pfipadné CT (Matikova et al., 2004).

Lécba: Pro zadny podtyp LGMD zatim neexistuje specificka 1écba. Pouze u nékterych
LGMD byly prokazany uéinky kortikosteroidu. Velice vyznamna je u téchto pacientu ale
fyzioterapie a aerobni cviceni, které jednoznacné dokazi zlepsit kvalitu zivota pacienta s LGMD

(Murphy & Straub, 2015).

3.9.4 Facioskapulohumeralni svalova dystrofie (FSHD)

Facioskapulohumeralni svalova dystrofie (dale jen FSHD) je tfeti nejcastéjsi svalovou dystrofii
(Jedlicka et al., 2005). Uvadi se, ze na 100 000 lidi se narodi jeden az Ctyfi jedinci s timto
postizenim. Protein, ktery stoji za vznikem FSHD, bohuzel stale neni znam (Marikova etal., 2004).
U nékterych pacientu s timto postizenim bylo zji§téno, Ze postizeny gen se nachazi na ¢tvrtém

chromozomu. Toto zjiS§téni nebylo vSak prokazano u vSech pacienti s FSHD (Ambler, 1999).
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FSHD se fadi mezi choroby s autozomalné dominantnim typem dédicnosti. Postihuje zeny

1 muze (Jedlicka et al., 2005).

Klinické projevy: FSHD, jak uz nazev napovida, postihuje kromé pletenci hornich
koncetin také oblicej. Prvotni projevy mnohdy ani nenaznacuji, ze by se mohlo jednat o tento typ
choroby. Velmi casto totiz zacina postizenim sluchu, jeho ztratou nebo neschopnosti vnimat

vysoké tony (Marikova et al., 2004).

Podle statistik se FSHD zacne projevovat obvykle mezi 10. az 20. rokem zivota. Muze
zacit ale 1 diive nebo pozdéji. Nejmladsi piipady s prvotnimi projevy FSHD byly zaznamenany
okolo dvou let zivota pacienta, nejstarsi naopak okolo 50 let zivota pacienta (Mafikova et al.,

2004).

Pocate¢ni pfiznaky, kromé problému se sluchem, zahrnuji slabost oblicejovych svala
a postizeni pletence pazniho. Postizeni byva zpravidla asymetrické, mnohem castéji a siln€ji
postihuje pravou stranu (Ambler, 1999). Charakteristickym znakem je vysoké ulozeni lopatek,
postizeny tak nedokaze zvednout ruce nad hlavu. Postizeni dolnich kon&etin nebyva ¢asté. Castji
se vyskytuje slabost panevnich svali okolo 40. roku véku. Bylo zjisténo, ze nad 50 let je az 20 %

pacientd s FSHD neschopno chiize (Matikova et al., 2004).

Typickym znakem je také to, ze pacienti s FSHD nedokazi piskat kvuli atrofii svala
obliCeje. Atrofie zpusobuje u téchto pacientd i tzv. tapifi usta, tedy zaspicaténi tst. FSHD postihuje

dale svalstvo ramen, zapésti a prsty (Jedlicka et al., 2005).
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(A) (8)

(D) (E)

Obrazek ¢. 8: Klinické znaky FSHD u pacientu
(Zdroj:https://www.sciencedirect.com/science/article/pii/B9780128138663000308)

Na rozdil od dystrofinopatii neni u FSHD typické postizeni srde¢niho svalu (Marikova et
al., 2004).

Doprovodné symptomy: zcela vyjimecné mohou mit pacienti s FSHD postizené svalstvo
krku, to muze vést k padani hlavy. Dale pak postizeni ocnich vi¢ek a extraokularnich svala
a v neposledni fadé kontraktury dolnich koncetin a kotniki. Pacienti mohou mit problém

s dychanim a velmi zfidka 1 s polykanim (Matikova et al., 2004).

Prubéh FSHD je velice individualni, progrese muze byt pomala, poté z ni¢eho nic rychla a
poté muze opét zpomalit (Jedlicka et al., 2005). Jisté je pouze to, ze pacienti s FSHD mohou mit
zkracenou normalni délku zivota. Pro lepsi orientaci prabéhu FSHD slouzi tabulka Sesti klinickych

stadii choroby (viz tab.5).
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Tabulka 5. Sest klinickych stadit FSHD podle klinické progrese (prevzato z Neurogenetika svalovych
dystrofii a kongenitalnich myopatii, Marikova et al., 2004)

Stadium Charakteristika stadia

0 Pouze slabost obli¢ejovych svalu

1 Slabost svalii pletence pazniho

2 Slabost brisnich svala, extenzora nohy a svala

v homni ¢asti pazi

3 Slabost panevnich svalt, hornich konc¢etin a svala

dolni ¢asti pazi

4 Chiuize do schodu a zvedani ze zidle je mozna

pouze s oporou

5 Neschopnost chiize do schodii, pohyb doma

s oporou, pohyb venku na invalidnim voziku

6 Neschopnost jakékoliv chiize

Vysetfeni: u FSHD se vzdy provadi EMG, svalova biopsie, biochemicka a DNA analyza a
geneticka vySetreni (Mafikova, 2004).

Lécba: nejcastéji pomoci podpurné fyzikalni terapie a ortéz, které zabrariuji kontrakturam.
Utinek steroidt nebyl zji§tén v tomto piipadé, momentalné ale probiha studie léku Albuterolu,

ktery by u pacientt s FSHD mohl zlepsit svalovou hmotu (Van der Kooi et al., 2007).

3.9.5 Okulofaryngealni muskularni dystrofie (OPMD)

Okulofaryngealni muskulami dystrofie (dale jen OPMD) je zpusobena deficitem proteinu vazajici
polyadenylat. Z hlediska genetiky je tato choroba dédi¢na autozomalné dominanté i1 autozomalné
recesivné. OPMD se vyskytuje po celém svété, nejvice piipadu vSak bylo zaznamenano mezi

francouzskymi Kanad’any (Matikova et al., 2004).

Nemoc se zacina projevovat v pozdni dospélosti. Uvadi se, ze prvni pfiznaky jsou
zaznamenany mezi 30—70 lety. Mezi prvotni projevy patii padani vicek a slabost polykacich svala

(Jedli¢ka et al., 2005).

OPMD muze doprovazet svalova slabost ¢i atrofie na paznim pletenci. Velmi ziidka 1

pletenci panevnim (Martikova et al., 2004).
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Progrese OPMD je variabilni a zavisi na jednotlivych pfipadech (Ambler, 1999).
Vysetteni: u OPMD se vzdy provadi svalova biopsie a EMG (Marikova et al., 2004).

Lécba: podle stavu pacienta muze obsahovat opera¢ni zakroky, napi. frontalni zavéseni
vicek. Co se tyCe dysfagie u téchto pacientl, nejprve se upravuje strava, v tézsich pripadech opét
musi dojit k opera¢nim zakrokum, které mohou zkvalitnit zivot pacienta. Dale jsou vyznamné

ruzné fyzikalni terapie specializované na OPMD (Trollet et al., 2020).

3.9.6 Kongenitalni svalové dystrofie (CMD)
Kongenitalni svalové dystrofie (dale jen CMD) je skupina svalovych dystrofii s prvotnimi projevy
od okamziku narozeni nebo v prvnich mésicich zivota jedince. Postihuje chlapce 1 divky (Jedlicka

et al., 2005).

Mezi typy CMD se tadi napiiklad Merosinova kongenitalni svalova dystrofie ¢i

Fukuyamova kongenitalni svalova dystrofie (Ambler, 1999).

Merosinova kongenitalni svalova dystrofie

Merosinova kongenitalni dystrofie je zapfi¢inéna deficitem proteinu laminu (merosinu). Jedna se
o chorobu s autozomalné recesivnim typem dédi¢nosti. Uz od narozeni nebo od prvnich mésicu
zivota muzeme u postizeného jedince pozorovat niz$i svalové napéti, svalovou slabost
a kontraktury. Dité ma prohlubné na kizi v misté kloubt, ma problémy se skusem (naptiklad pii
kojeni). Je pozorovatelna celkova slabost licniho svalstva a dit€¢ ma charakteristicky protahly
respiraénim potizim. Ojedinéle se stava, Ze se u jedince projevi choroba az v 10-20 letech. Cim
pozdéji se ale projevi, tim leh¢i ma prabéh. Ani v tomto typu dystrofie neni intelekt porusen

(Jedli¢ka et al., 2005).
Vysetieni: nejcastéji se provadi EMG, CT a svalova biopsie (Jedlicka et al., 2005).

Lécba steroidy neni G¢inna (Jedlicka et al., 2005), pacientim ale pomahaji zlepsit kvalitu

zivota fyzioterapeuticka cviceni.

Fukuyamova kongenitalni svalova dystrofie
Fukuyamova kongenitalni svalova dystrofie (dale jen FCMD) je zapfiCinéna defektem maturace
satelitnich bunék. Jedna se o chorobu s autozomalné recesivnim typem dédi¢nosti. Nejvice pripadu

FCMD je evidovano v Japonsku. Projevuje se atrofiemi, kontrakturami a niz§im svalovym
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napétim. Tento typ svalové dystrofie je velmi specificky. Mohou ho doprovazet o¢ni abnormality,

poruchy intelektu, kozni zmeény a epileptické zachvaty (az ve 40 % pripadu) (Jedlicka et al., 2005).
Vysetieni: nejcastéji se provadi EMG a svalova biopsie (Jedlicka et al., 2005).

Lécba steroidy muze prispét k udrzeni a zlepSeni motorickych funkci pacientu

s Fukuyamovou kongenitalni svalovou dystrofii (Murakami et al., 2021).

3.9.7 X-vazana muskularni dystrofie typu Emeryho-Dreifusse (XEDMD)
X-vazana muskularni dystrofie typu Emeryho-Dreifusse (dale jen XEDMD) je nejCastéjsi ze
svalovych dystrofii typu Emeryho-Dreifusse. Je zpusobena deficitem proteinu emerinu v srde¢nim

a kosternim svalstvu. Jedna se o chorobu s gonozomalné recesivnim typem dédicnosti (Jedlicka et

al., 2005).

Klinické projevy XEDMD jsou velmi podobné projevum BMD, tedy pseudohypertrofie
lytek, postizeni proximalnich svali panevniho pletence a pazniho pletence, svalova slabost
a atrofie. S XEDMD jsou spjaty také kontraktury, ale predevSim srdecni problémy. Které jsou

Casto pricinou smrti (Marikova et al., 2004).

Prvotni projevy XEDMD se zacinaji objevovat do desiti maximalné tiinacti let zivota. Mezi
prvni znamky tohoto onemocnéni patii obvykle atypicka chize po Spi¢kach a kontraktury
na loketnich kloubech. Svalova slabost se projevuje nejprve v oblasti lopatek a pazi. V pozd€jSich
stadiich i v oblasti panve a hrudi. U pacientu s XEDMD nebyva postizen intelekt (Matikova et al.,
2004).

Progrese XEDMD se fadi k tém pomalejsim. XEDMD se projevuje predev§im u muzu,
zeny jsou spiSe prenasSecky, ale 1 u nich se velmi cCasto projevuji srdeCni problémy

a kardiomyopatie (Jedlicka et al., 2005).

Vysetfeni: u tohoto typu choroby se provadi nejcastéji svalova biopsie, EMG a EKG
(Jedli¢ka et al., 2005).

Probiha pfedev§im symptomatickd 1écba u téchto pacientd, ktera je sestavena
z fyzioterapie, ale tak z kardialni farmakoterapie, kvuli znacnym srde¢nim obtizim (Heller et al.,

2020).
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3.10 Lécba

I pfese snahy lékait a védca se svalova dystrofie stale neda uplné vylécit. Diky detailnim
poznatkim o jednotlivych typech svalové dystrofie a zkvalitnéni 1ékaiské péce a péCe obecné
doslo v poslednich letech k prodlouzeni zivotd pacientu se svalovou dystrofii. Napfiklad pacienti

s DMD se dnes dozivaji o pét az deset let vice nez pred 30 lety.

Jak uz vime, existuje hned nékolik typu svalovych dystrofii s riznou rychlosti progrese.
Na kazdy typ muze také zabirat jiny druh Ié¢by. LéEbu bychom mohli rozdélit do vice kategorii,

napi. medikamenty, rehabilita¢ni cviceni, pomucky atd.

Co se tyCe pomucek, pacienti hojné vyuzivaji rehabilitaéni ortézy, které slouzi
k protahovani svali a zpomaleni tvorbé kontraktur. Kontraktury mohou zmirnit 1 no¢ni dlahy
(Matikova et al., 2004). Ve vétsiné piipadu svalovych dystrofii se pacienti diive ¢i pozdéji
neobejdou bez voziku, na ktery jsou casem upoutani. Pro zachovani alespon minima samostatnosti
pacienta je vhodnéjsi elektricky vozik. Dale bychom mezi pomucky méli zapocitat dychaci
pfistroje, které pomahaji pacientim pii dechovych potizich anebo béhem spanku (Maftikova et al.,

2004).

Pacienti se svalovou dystrofii potiebuji od urcitého stadia své nemoci péci 24 hodin 7 dni
v tydnu. Navs$tévuji rizné terapie a rehabilitace, které jim pomahaji napt. posilovani, koupani,

vertikalizace. Provadi rizna dechova cviceni, diky kterym se snazi posilit vitalni kapacitu plic.

Svalové dystrofie byvaji ¢asto doprovazené skoliozou, predevsim DMD a BMD, ale 1 dalsi
typy. Zakiiveni patefe je mnohdy 1 vice nez 45 stupnit. V takovych pfipadech je nutné provést
operaci, protoze patef tla¢i na michu a také na znesnadiuje dychani pacientu. Kazda operace sebou
nese rizika a nejinak je tomu i u lidi s timto postizenim. Pravé u téchto pacientu je zvySené riziko

dechové zastavy (Mafikova et al., 2004).

Kazdy pacient je individualni a podle toho se upravuji i mnozstvi a typy podavanych léCiv.
Napftiklad u DMD a BMD bylo prokazano, ze kortikoidy pomahaji v naprosté vétsiné piipadu. Jak
uz bylo vy$e zminéno, tak kortikoidy mohou u téchto pacientt oddalit ztratu chize az o 3 roky.
Kortikoidy mohou pacientim dopomoct ke zvySeni vitalni kapacity plic. Na druhou stranu maji
tyto léky spoustu vedlejSich a¢inkd a u nékterych typu svalovych dystrofii nebyly ani prokazany

zadné priznivé ucinky kortikoida. Mezi dalsi 1éCiva, které napomahaji pacientim se svalovou
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dystrofii, fadime napfiklad kreatin, ktery pouzivaji tieba atleti na zvySeni své vykonnosti. Dale

pak glutamin, vitamin E, koenzym Q10 aj. (Matikova et al., 2004).

V poslednich letech se intenzivné zkoumaji moznosti genové terapie u pacientu se
svalovou dystrofii. Jak uz bylo vySe zminéno, genova terapie je vpraveni genetické informace
do bunék postizenych mutaci za Gcelem 1écby. V roce 2020 byla firmou Genetehnon zahajena
studie genové terapie pro DMD (parentproject.cz, Nova genova terapie v klinické fazi vyvoje na
poli Duchennovy svalové dystrofie, 2020). Doposud se této firme podafilo vytvofit genovou terapii
pro 1éc¢bu pacientd se spinalni svalovou atrofii. Tento 1ék se nazyva Zolgensma a doposud byl
dostupny pouze ve Spojenych statech americkych. Jediny problém genové terapie spociva
v nakladech, napfiklad vySe zminéna Zolgesma stoji Ceské pacienty 54 milionu korun za jednu
davku, a nejinak tomu bude i u ostatnich genovych terapii. I kdyz je genova terapie draha
zalezitost, uz jedna davka dokaze zlepsit klinicky stav pacienta a v idealnim pfipadé 1 zpomalit
nebo dokonce zastavit vyvoj choroby. Dilezité je vSak mit na paméti, ze 1 kdyz ma genova terapie

vyznamné ucinky, svalovou dystrofii stale fadime mezi nevylécitelné nemoci (iRozhlas, 2020).
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4.Prakticka cast

V praktické Casti bakalarské prace jsem se zamérila na didaktickou analyzu svalovych dystrofii.
Tento vyzkum ma nékolik na sebe navazujicich casti: zjiSténi dosavadnich znalosti studentd
o tématu svalové dystrofie, nasledné pfiblizeni tématu svalové dystrofie za pomoci riznych metod
vyuky a v neposledni fadé ovéfeni nové nabytych védomosti studentd a jejich zpétna vazba k
vyzkumu. Diky realizaci vyzkumu, vysledkum a zpétné vazbé bychom si méli odpoveédét na dvé
zasadni otazky a zaroven na cil této prace, tedy zda zavést téma svalové dystrofie do bézné vyuky

a jakou metodou toto téma nejlépe vyucovat.

V praktické casti své bakalaiské prace jsem navazala spolupraci s Mgr. Stelou Paterovou

a studenty tietich ro¢nika Slezského gymnazia v Opavé, kde probihalo vyzkumné Setieni.

4.1Metodika

Jak uz bylo vySe zminéno, prabéh praktické Casti této prace je rozdélen do nékolika na sebe

navazujicich casti:

1.c¢ast — dotaznikové Setfeni u vSech tii tfid 3. ro¢niku Slezského gymnazia v Opavé
2.¢ast — prednasky na téma svalové dystrofie riznymi metodami:

a) metodou vykladu ve tfidé 3.A

b) metodou vykladu a nazorné demonstracni metodou ve tridé 3.B

¢) metodou vykladu a nasledného rozhovoru s osobami s pfimou zkuSenosti se svalovou dystrofii

ve tiidé 3.C
3.¢ast — opétovné dotaznikové Setfeni a zpétna vazba studentd Slezského gymnazia v Opaveé

Vyucovaci metody: Pojem metoda pochazi z feCtiny - ,,meta hodos* — coz v prekladu znamena
cesta sméftujici k cili. Dnes se timto pojmem oznacuji urcité prostredky, navody a postupy, diky

kterym muzeme dosahnout cile u kterékoliv ¢innosti (Zormanova, 2012).
Mezi charakteristické metody pro tradiéni vyu&ovani patii podle J. Maiiaka a V. Svece (2003):

1. Metody slovni (prednaska, vyklad, vypravéni, vysvétlovani, prace s textem, rozhovor)
2. Metody nazorné demonstracni (pfedvadéni a pozorovani, instruktaz, prace s obrazem)

3. Metody dovednostné praktické (manipulovani, napodobovani, produkéni metody)
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4.1.1 Prvni ¢ast — dotaznikové Setieni

K této praci jsem vytvorila dotaznik zaméfeny nejprve obecné na vnimani télesnych a mentalnich
poruch studenty, a poté konkrétné zamétreny na povédomi studenti o tématu svalové dystrofie.
Dotaznik je urCen pro studenty gymnazii a obsahuje celkem 22 otazek, vcetné zakladnich otazek
na pohlavi, vék a rocnik, ktery student prave studuje. Dotaznikového Setfeni se zicastnilo celkem
86 respondentu z fad studentu tretich ro¢niku. Dotaznik byl vytvorfen pies doménu Google Forms
a obsahuje otazky uzaviené, polooteviené a oteviené. Diky prevazujicim polootevienym
a otevienym otazkam byl kladen duraz predevsim na subjektivni pocity a znalosti studentu o tomto

tématu. Pfevazuje tedy kvalitativni vyzkum nad kvantitativnim.

Dotazniky byly studentim =zaslany k vyplnéni tésné pied prednaskou. V nasledujici

podkapitole si rozebereme jednotlivé otazky a strukturu odpoveédi.

4.1.1.1 Dotaznik — otazky a odpoveédi
V této podkapitole si rozebereme odpovédi studenti z dotaznikového Setieni provedeného pred

prednaskami na téma svalové dystrofie.

Otazka C. 1: Pohlavi
V prvni otazce sméfované na pohlavi respondenta, méli studenti na vybér z nasledujicich moznosti
— zena, muz a jiné.

7. 86 dotazanych vybralo 58 respondenti moznost zena a 28 respondentd moznost muz.

Moznost jiné nezvolil zadny z respondentu.

Otazka ¢. 2: Vék
V druhé otazce sméfované na vék respondenta, méli studenti na vybér z nasledujicich moznosti —

151et, 16 let, 17 let, 18 let, 19 let, 20 a vice let.

7. 86 dotazanych vybralo 8 respondenti moznost 17 let, 64 respondentt vybralo moznost

18 let a 14 respondentt vybralo moznost 19 let.

Otazka ¢. 3: Pravé studuji
Ve treti otazce sméfované na rocnik, ve kterém se student pravé nachazi, méli studenti na vybér
z nasledujicich moznosti — 1. ro¢nik (Ctyfletého gymnazia), 2. rocnik (Ctyfletého gymnazia), 3.

ro¢nik (Ctyfletého gymnazia), 4. rocnik (Ctyfletého gymnazia), 5. ro¢nik (osmiletého gymnazia),
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6. roénik (osmiletého gymnazia), 7. roCnik (osmiletého gymnéazia), 8. ro¢nik (osmiletého

gymnazia).
Z. 86 dotazanych vybralo v§ech 86 respondentit moznost 3. ro¢nik (Ctyfletého gymnazia).

Otazka C. 4: Setkali jste se nékdy s Clovékem s télesnym nebo mentalnim postizeni?
Ve Ctvrté otazce meéli studenti na vybér z nasledujicich moznosti — nikdy, zcela vyjimecné (pouze

jednou), obcas (vicekrat), kazdy den, bydlim s clovékem s télesnym nebo mentalnim postizenim.

Z 86 dotazanych vybrali 2 respondenti moznost nikdy, 4 respondenti vybrali moznost zcela
vyjimecné (pouze jednou), 70 respondenti vybralo moznost obclas (vicekrat), 6 respondentd
vybralo moznost kazdy den a moznost bydlim s ¢lovékem s télesnym nebo mentalni postizenim

zvolili 4 respondenti.

Tato otazka nam ukazala, ze pouhé 2.3 % studentu tietich ro¢nika se nikdy nesetkalo

s clovekem s télesnym nebo mentalnim postizenim.

Otazka ¢. 5: Pokud jste v predchozi otazce odpovédéli, ze jste se s Clovékem s télesnym nebo
mentalnim postizenim setkali, napiSte prosim, o jaké ¢i jaka postizeni se konkrétné jednalo (pokud
netusite, odpoveézte pouze jestli se jednalo o télesné nebo mentalni postizeni)

Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli odpovédét cokoli.

Odpovédi na tuto otazku bylo celkem 84. Devét respondentu odpovédélo, ze se setkali
s ¢loveékem s mentalnim postizenim, 13 respondenti odpovédélo, ze setkalo s Clovékem
s télesnym postizenim a 36 respondenti odpovédélo, ze se setkalo s ¢lovékem s mentalnim
i t€lesnym postizenim. Zbylych 26 respondentu bylo konkrétnich nebo se alespon snazili piblizit
konkrétni onemocnéni. Mezi odpovédmi respondentu se tak objevili napifiklad schizofrenie,
Downuv syndrom, autismus, Aspergeruv syndrom, roztrouSena skleroza, epilepsie + poSkozeni
mozku béhem nitrodé€lozniho vyvoje, obrna, potkala jsem ¢lovéka bez ruky nebo nohy na vozicku,
Clovék na vozicku s ochrnutymi svaly v obliceji, razné a dalsi velmi podobné odpovédi. Dva

respondenti uvedli jako svou odpoved, Ze se setkali s ¢lovékem se svalovou dystrofii.
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Otazka ¢. 6: Ted si predstavte konkrétni situaci: stojite na autobusové zastavce se skupinou
ruznych lidi, ktefi také cekaji na autobus. Mezi t€mito lidmi se nachazi 1 ¢lovék s vyraznym
télesnym postizenim. Jak se v pfitomnosti takového ¢loveka citite?

U této otazky meéli respondenti na vybér z nasledujicich moznosti — pfitomnost ¢lovéka s fyzickym
postizenim mi neni pfijemna, pritomnost cloveéka s fyzickym postizenim vnimam, ale nevadi mi,

pritomnost ¢lovéka s fyzickym postizenim nevnimam, a jiné€.

786 respondentu vybrali tfi respondenti moznost pfitomnost clovéka s fyzickym
postizenim mi neni pfijemna, 71 respondenti uvedlo, Ze pfitomnost ¢lovéka s fyzickym
postizenim vnima, ale nevadi jim a 7 respondenti uvedlo, Ze pfitomnost Clovéka s fyzickym
postizenim nevnima. Zbylych 5 respondenti odpovédélo, ze v pfitomnosti ¢loveéka s télesnym
postizenim se citi nervdzné, napjaté nebo lehce nepfijemné, protoze nevi, jak se v této situaci

chovat.

Otazka C. 7: Piedstavte si stejnou situaci, jako v predchozi otazce. Tentokrat se jedna o ¢lovéka s
vyraznym mentalnim postizenim. Jak se citite v pfitomnosti takového ¢lovéka?

V této otazce meli respondenti na vybér z téchto moznosti — pfitomnost ¢lovéka s mentalnim
postizenim je mi nepfijemna, pfitomnost cloveka s mentalnim postizenim vnimam, ale nevadi mi,

pritomnost ¢lovéka s mentalnim postizenim nevnimam, a jiné.

Z. 86 respondentd uvedlo 15 respondentd, Ze pfitomnost ¢lovéka s mentalnim postizenim
je jim nepfijemna, 56 respondenti uvedlo, ze pfitomnost ¢lovéka s mentalnim postizenim vnima,
ale nevadi jim a 6 respondentu uvedlo, ze pfitomnost ¢lovéka s mentalnim postizenim nevnima.
Zbylych devét respondenti odpoveédélo, zZe se citi nervozné v pritomnosti takového ¢lovek, netusi,
jak reagovat nebo se chovat anebo ze zalezi, jak se ¢lovék s mentalnim postizenim chova a jaké
postiZzeni ma.

Otazka ¢. 8: Kdyz potkate clovéka s viditelnym télesnym postizenim, myslite si na prvni pohled,
ze ma 1 postizeni mentalni?
V této otazce méli respondenti na vybér z téchto moznosti — ano, pokazdé; ano, obCas me to

napadne; ne, nikdy mé to nenapadlo; a jiné.

7Z.86 respondentu uvedli pouze tii respondenti moznost ano, pokazdé. DalSich 44
respondentti uvedlo moznost ano, ob¢as mé to napadne a moznost ne, nikdy mé to nenapadlo

uvedlo 35 respondentt. Ctyfi respondenti uvedli jako svou odpovéd, Ze zalezi na jedinci.

53



Otazka ¢. 9: Pomohli jste nékdy Clovéku s t€lesnym nebo mentalnim postizenim?
V této otazce méli respondenti na vybér z téchto moznosti — ano, pomaham pravideln€; ano, obcas

pomohu; ano, ale zcela vyjimecné; ne, nikdy jsem nepomohl; a jiné.

Z.86 respondentu odpovédélo 5 respondentu, ze pomaha pravidelné, 29 respondentu
uvedlo moznost ano, ob¢as pomohu a 23 respondentt odpovédélo ano, ale zcela vyjimecné. 23
respondentt vybralo moznost ne, nikdy jsem nepomohl. U zbylych 6 respondentt se opakovala

odpoved’, ze pomoc nabidli, ale ¢lovek s postizenim ji odmitnul nebo nepotieboval.

Otazka ¢. 10: Pokud jste v predchozi otazce odpovéedeli ano, uved'te prosim, o jakou pomoc se
jednalo? (financni, fyzickou ¢i jinou konkrétni pomoc...)

Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti mohli tedy odpovédét cokoli.

Na tuto otazku odpovédélo pouze 59 respondenti. Mezi jako odpovédi respondenti
nejcastéji uvadeli fyzickou pomoc, dale pak finan¢ni pomoc, charitativni ¢innost, psychickou
podporu, Gcast na podpurnych akcich a projektech, ale i pracis fyzicky nebo mentalné postizenymi
lidmi.

Otazka ¢. 11: Myslite si, ze spoleCnost dostatecné pomaha lidem s télesnym nebo mentalnim
postizenim?

V této otazce meéli respondenti na vybér z nasledujicich moznosti — ano, pomoc spolecnosti je
dostacujici; ne, spolecnost by se méla vice zajimat, o to, jak pomoci lidem s postizenim; spolecnost
by se méla zajimat upln€ o jina témata; a jiné.

Z. 86 respondentd uvedlo 52 respondentd moznost ano, pomoc spole¢nosti je dostacujici.

Moznost ne, spole¢nost by se méla vice zajimat, o to, jak pomoci lidem s postizenim uvedlo 28
respondentt. Pouze jeden respondent zvolil moznost, ze by se spole¢nost méla zajimat uplné o jina
témata. Pét respondenti uvedlo, Ze v této oblasti nemaji piehled, nevi nebo ze zalezi
na individualnim ptipadé.
Otazka €. 12: Myslite s1, ze stat dostatecné pomaha lidem s télesnym nebo mentalnim postizenim?
V této otazce méli respondenti na vybeér z nasledujicich moznosti — ano, stat dostatecn€ pomaha
lidem s postizenim; ne, pomoc statu lidem s postizenim je nedostateCna; stat by mél fesit jiné
dulezité zalezitosti; a jiné.

7. 86 respondenti uvedlo 43 respondenti moznost ano, stat dostate¢né pomaha lidem

s postizenim. Moznost ne, pomoc statu lidem s postizenim je nedostate¢na zvolilo 33 respondentu.
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Zadny respondent nezvolil moZnost, ze by stat mél fesit jiné dilezité zalezitosti. Zbylych 10
respondentu uvedlo vlastni odpovéd’. NejCastéji respondenti uvedli, ze netusi nebo nevi, také ze
se stat snazi, ale ma to své rezervy. Jeden z respondenti uvedl, Ze si obCas v§ima nedostatkl napf.

semafory bez zvuku, zadné nahrady schodu.

Otazka ¢. 13: SlySeli jste nékdy o svalové dystrofii?

V této otazce méli respondenti na vybér z téchto moznosti — ano; ne; a jiné.
Z. 86 respondentt odpoveédélo 43 ano a 42 ne. Jeden respondent uvedl, Ze si neni jisty.

Otazka ¢. 14: Pokud jste v piedchozi otazce odpovédeli ano, uved’te prosim, kde jste o ni slySeli?
Muzete vybrat vice zdroju.

V této otazce meli respondenti moznost zvolit vice moznosti. Na vybér byly tyto moznost —
v hodinach biologie/ptirodopisu; média (TV, radio, noviny...); dokumentarni pofady; socialni

sité; osvétové akce a financni sbirky; v rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani); a jiné.

U této otazky odpovidalo pouze 44 respondenti. Moznost v hodinach biologie/pifirodopisu
zvolilo 15 respondentti, moznost média (TV, radio, noviny...) zvolilo 36 respondentt, moznost
dokumentarni potady vybralo 7 respondentii, moznost socialni sité zvolilo 14 respondentu,
moznost osvétové akce a finanéni sbirky uvedlo 11 respondenti a moznost v rodiné a blizkém
okoli (pfipadné osobni setkani) zvolilo 8 respondentu. Jeden z respondentt uvedl jako zdroj knihy.
Dalsi tf1 respondenti uvedli, ze o svalové dystrofii slySeli, ale nevybavuji si kde. Jeden
z respondentu, ktery v pfedchozi otazce odpovédél ne, uvedl v této otazce odpoved, ze se poprvé

o svalové dystrofii dovida z tohoto dotazniku.

Otazka €. 15: Co je podle Vas svalova dystrofie?
Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli ukazat své védomosti a domnénky, které

o svalové dystrofii maji.

Odpovédeélo vsech 86 respondenti. Mezi nejcastéjsi odpovedi, které respondenti uvedli,
patiilo, nevim, netu$im, nejsem si jista, dale pak ochabnuti svald, postizeni svalu, ochrnuti svald,
nervové onemocnéni, neschopnost nabrat svalovou hmotu. Prevazovaly ale spiSe odpovédi typu

nevim, které uvedlo 48 respondenti.

Otazka ¢. 16: Jak se podle Vas svalova dystrofie projevuje?

Tato otazka byla také zcela oteviena. Opét mohli respondenti vyjadiit vSe, co o tématu védél.
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Na tuto otazku odpovédelo vSech 86 respondenti. Opét prevazoval odpovéd nevim, kterou
uvedlo az 48 respondenti. Zbylych 38 respondenti uvedlo, ze se jedna o neschopnost svala
vykonavat pohyb, ochabeni svali, omezeni pohybu, snizena pohyblivost, postupna ztrata pohybu
a svalu, tfes na téle v dané oblasti, ochrnuti apod. Jedna z odpovédi respondentu znéla cituji

W Vdeétském veku se dité nauci chodit az kolem 3. veku, nékteré se nenauci chodit uz vitbec “.

Otazka ¢. 17: Jak si myslite, ze ¢loveék ke svalové dystrofii prijde?
Tato otazka byla uzaviena. Respondenti méli na vybér z nasledujicich moznosti — narodi se s ni;
nakazi se ji; vytvofi se, kdyz ma clovek vazny fyzicky traz.

Z. 86 respondentt uvedlo 60 respondentti moznost narodi se s ni. Moznost vytvofi se, kdyz

ma &loveék vazny fyzicky Graz uvedlo 26 respondentll. Zadny z respondenti nevybral moZnost

nakazi se ji.

Otazka ¢. 18: Postihuje podle Vas svalova dystrofie fyzickou nebo mentalni stranku postizeného
cloveka?

U této otazky méli respondenti na vybér z nasledujicich moznosti — pouze fyzickou stranku, pouze
mentalni stranku, postihuje fyzickou 1 mentalni stranku, nepostihuje ani fyzickou ani mentalni

stranku.

Z. 86 respondent odpovédélo 45 respondenti moznost postihuje pouze fyzickou stranku
postizeného ¢lovéka. Zbylych 41 respondenti uvedlo moznost postihuje fyzickou 1 mentalni
stranku postizeného &lovéka. Zadny z respondentl nevybral moznost postihuje pouze mentalni
stranku postizeného Clovéka nebo nepostihuje ani fyzickou ani mentalni stranku postizeného

Clovéka.

Otazka ¢. 19: Myslite si, ze je Vase Skola dostateCné vybavena na pfijeti studenta se svalovou
dystrofii? Proc?

Tato otazka byla zcela oteviena. Respondenti tak mohli vyjadiit sviy nazor.

Na tuto otazku odpovédélo vSech 86 respondenti. Z 86 respondenti 35 respondentd
odpovédélo nevim. Ne nebo spiSe ne odpovédélo 32 respondentt, odpovedi doprovazely dodatky
typu — nemame vytah, $kola nema zadné specialni pomucky, nemame bezbariérové prostory,
nemame kvalifikovany personal. DalSich 19 respondenti odpovédélo ano nebo nejspis ano, jako
duvody, pro¢ uvedli —mame bezbariérové zachody, kdyby byla potieba, $kola by nasla feSeni nebo

ano a my jako tfida bychom se taky zapojili.
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Otazka ¢. 20: Predstavte si, ze mate ve tiidé€ studenta s nékterym typem svalové dystrofie. Jak byste
reagovali?

V této otazce méli respondenti moznost vybrat vice odpovedi. Odpovedi obsahovali tyto moznosti
— zamérné€ bych ho prehlizel, vyhybal se mu; nevSimal bych si ho, mam své starosti; snazil bych
se mu aktivné pomoci; zjistil bych si vice o jeho postizeni; pomohl bych mu v pfipad€, kdyby si

0 pomoc fekl; a jiné.

Na tuto otazku odpovédélo vSech 86 respondenti a nadpoloviéni vétSina si vybrala vice
moznosti. Zadny z respondentd vSak neodpovédél, Ze by studenta s nékterym typem svalové
dystrofie piehlizel. Deset respondenti uvedlo moznost nev§imal bych si ho, mam své starosti.
Z téchto deseti respondentt uvedlo 8, ze by pomohlo v piipadé, kdyby si o pomoc fekl. Tuto
moznost zvolilo dal$ich 48 respondenti. Moznost snazil bych se mu aktivné pomoci zvolilo 28
respondentu. Tuto odpovéd’ spojilo nejvice respondentd s odpovédi zjistil bych si vice o jeho
postiZeni. Moznost zjistil bych si vice o jeho postizeni zvolilo 31 respondentd. Sest respondentl
uvedlo vlastni odpovéd. Respondenti uvedli napfiklad, ze netusi nebo Ze nevi, jak by takovy
Clovék vypadal, tak nevi, jak mu pomoct. Jeden z respondenti uvedl, ze by se k tomuto ¢lovéku
choval jako by postizeni nemél, pokud by se on nechoval neptatelsky. Dalsi respondentka uvedla
cituji: ,,Asi bych mu dokdzala pomoct, bavit se s nim, kontakt bych ale nevyhledavala asi uplné

kazdy den na kazdou minutu. “

Otazka ¢. 21: Jak mazete Vy osobné pomoci ¢lovéku se svalovou dystrofii?

Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli vyjadfit sviy nazor.

Na tuto otazku odpovédélo 86 respondenti. Z 86 respondenti az 74 uvedlo, Ze netusi nebo
nevi jak. Nekteri také odpovedeli, Ze netusi, co je svalova dystrofie a co by pomoc méla obnaset
nebo Ze nevi, co by potiebovali. Zbylych 12 respondenti uvedlo odpovédi jako napiiklad: pomohl
bych mu do schod, snazil bych se mu asistovat, snazil bych se ho zaclenit do kolektivu, pomahal

bych ruznymi zpusoby, pomohl bych mu s drobnostmi atd.

Otazka ¢. 22: Jak si myslite, ze ¢lovéku se svalovou dystrofii mize pomoci stat?

Tato otazka byla také zcela oteviena i zde mohli respondenti vyjadiit svij nazor.

I na tuto otazku odpovédeélo vSech 86 respondentiu. Opét pievazovala odpovéd netusim

nebo nevim, kterou uvedlo 53 respondentt. Dalsich 29 uvedlo jako svou odpovéd’ finanéni pomoc
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nebo dotace. Zbyli 4 respondenti uvedli kvalifikaci téchto lidi ve firmach, vytvofit organizace

na pomoc témto lidem, pfispévky na léky, rehabilitace pro tyto lidi.

4.1.2 Druh4 ¢ast — prednasky na téma svalové dystrofie
Poté co studenti odpovédéli na dotazniky, jsem ziskala prehled o tom, jaké povédomi o svalové
dystrofii doposud maji, jak se citi v pritomnosti lidi s postizenim a jak vnimaji postaveni lidi

S postizenim ve staté a spolecnosti.

S pani Mgr. Stelou Paterovou jsem dopiedu konzultovala druhou cast své praktické ¢asti
k bakalatské praci. Mgr. Stela Paterova je vyucujici matematiky a biologie na Slezském gymnaziu
v Opavé. Biologii vyuCuje u vsech tii tfid stejné dlouhou dobu. Zjistila jsem, ze studenti mayji
kompletné probranou svalovou soustavu a o genetice maji néjaké povédomi, ale probirat ji budou
az pristi rok, protoze je v osnovach az pro ¢tvrty ro¢nik. K pochopeni svalové dystrofie je ale
zapotiebi mit alespont minimalni zaklady genetiky. Proto nasledujici pfednaska pro kazdou z trid
obsahovala stru¢né opakovani svalové soustavy, zaklady genetiky a teprve poté byla vénovana

samotné svalové dystrofii.

Celkem byly provedeny tii prednasky, kazda v jedné tiidé tietiho rocniku. Kazdou tfidu
jsem méla k dispozici 45 minut, tedy béznou délku vyucovaci hodiny. Dale jsem méla k dispozici

potiebnou techniku — pocitac, data projektor a reproduktory k PC, tablet.

K pfednasce jsem vytvofila prezentaci, aby studenti zapojili vice smysli a nazorné videéli,
o Cem se bavime a co probirame. Osnova prezentace byla nasledujici: uvod, opakovani svalové
soustavy, zaklady genetiky a genetika Clovéka, svalova dystrofie, vybrané typy svalové dystrofie,

diskuse se studenty a lécba svalové dystrofie.

Prednaska ve tiidé 3.A

Ve trfidé 3.A jsem zvolila jako vyukovou metodu prednasku, ktera mela tfi Casti — vyklad,
demonstracni video a diskuse. VyucCovaci hodina probihala standardnich 45 minut v prostiedi
klasické tfidy. Pfitomno bylo 27 studentu tiidy 3.A.

Prubéh prednasky

Na zacatku prednasky jsem se studentim piedstavila a vysvétlila jim, ze od doby, co vyplnili
dotaznik, jsou soucasti vyzkumu k bakalaiské prace na téma Didakticka analyza lidskych

genetickych onemocnéni na prikladu svalovych dystrofii. Nastinila jsem osnovu, aby prehledné
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veédeli, cemu se budeme v ramci prednasky vénovat. Poté jsme zacali prvnim bodem, a to
opakovanim svalové soustavy. Na zalatek jsem se studentd zeptala, zda probirali svalovou
soustavu, odpovéd byla jednozna¢né ano. Abych udrzela pozornost studenti a aktivné je zapojila,
pokladala jsem jim otazky na opakovani tématu svalové soustavy. Otazky byly nasledujici: Kolik
mame piiblizné svalu? Jakou maji svaly funkci? Jak vypada stavba svalu? Jak probiha svalova

kontrakce? Jak délime svaly podle funkce a stavby?

Studenti aktivné v kratkém Casovém intervalu, pfiblizné¢ 7 minut, odpovédéli na vSechny
otazky a spravné. Obcas byla potieba je doplnit nebo trochu dopomoci ke spravné odpovédi.
Studenti méli moznost odpovidat kolektivné a doplnovat se, proto bylo odpovidani na otazky

svizné a studenti necitili natlak na jednotlivce.

Dale jsme se vénovali zakladum genetiky a genetice ¢lovéka. Studentim jsem vysvétlila,
co je to genetika a vysvétlila jim zakladni pojmy jako jsou geny, chromozomy, DNA, RNA,
genotyp, fenotyp, dédi¢nost a genom. Poté jsem studentum ukazala fotku J. G. Mendela a zeptala
jsem se, jestli tusi, o koho se jedna. Studenti si bohuzel nebyli uplné jisti, proto byla potieba jim
zakladatele genetiky predstavit a fict jim vice o Mendelovych zakonech. Nasledné jsme se
vénovali genetice Clovéka. Sdélila jsem studentiim, kolik ma ¢lovék part chromozomu, také ze
chromozomy jsou somatické a pohlavni, Ze zena ma pohlavni chromozomy XX a muz XY.
Nasledné jsme si vysvétlili ureni pohlavi, které je dulezité pro pochopeni pfenosu svalovych
dystrofii mezi generacemi. Dal§im dulezitym tématem k pochopeni podstaty vzniku svalovych
dystrofii byly mutace. Definovali jsme pojem mutace, nasledné jsme prosli klasifikace mutaci a co
jednotlivé druhy obnasi. Nakonec jsme si rozebrali metody vyzkumu v genetice, které jsme jesté
béhem piednasky vyuzili. Tato Cast zabrala pfiblizné 12 minut. Pro lepsi pochopeni doprovazely

jednotlivé Casti obrazky jako nazorné priklady.

Po pochopeni zakladu jsme se konecné piesunuli k tématu svalové dystrofie. Definovali
jsme si pojem svalova dystrofie, klasifikovali ji z pohledu mediciny a zduraznili si nejdalezite)si
rysy charakteristické pro svalovou dystrofii. Dulezité bylo zejména, aby si studenti odnesli tyto
poznatky: svalova dystrofie je komplexni oznaCeni pro vSechny jednotlivé typy svalové dystrofie,
vSechny svalové dystrofie jsou vzdy vrozené, svalové dystrofie jsou onemocnéni, pii kterém
dochazi k ochabovani svalstva a jeho atrofii a nesouviseji s jinou casti téla (napf. nervovou

soustavou).
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V dalsi casti jsme zuzitkovali nové nabyté informace z oblasti genetiky, vysvétlovali jsme
si totiz jak vznika onemocnéni svalové dystrofie a jakym zpusobem se pifenasi. Dulezité bylo, aby
si studenti odnesli, ze svalova dystrofie vznika mutaci genu, ktery zapficini to, Ze se v téle netvori
potiebny protein k normalnimu fungovani svalstva. NejCastéji se jedna o protein dystrofin, ale
muze jit 1 o jiné proteiny, od toho se potom odviji typ svalové dystrofie. Také si studenti méli
odnést informaci, ze ¢im dfive se za¢ne svalova dystrofie projevovat, tim spiSe bude drive fatalni

a pacient zemfe.

Poté jsme si probrali obecné symptomy a prvotni projevy, kterych si u osob s timto
postizenim mohou v§imnout, a nasledné jsme si v kratkosti fekli, jak probiha diagndza. Poté jsem
studentum piedstavila jednotlivé typy svalovych dystrofii, které jsou zminény v teoretické ¢asti

této bakalarské prace.

Nejprve jsme se zaméfili konkrétné na DMD. Vysvétlili si, jak vznika, kdy se zacne
projevovat a jak se projevuje, jaké Casti téla postihuje a jak se pfenasi (zde jsme vyuzili metodu

rodokmenu pro snadn€jsi pochopeni).

Zakomponovanim kratkého dokumentarniho videa (délka videa 3:31) o Vladimirovi jsme
si pfedevsim priblizili situaci lidi se svalovym postizenim ve spolecnosti a v tomto staté. Vladimir
trpi spinalni svalovou dystrofii a v kratkém dokumentu vypravi o své nemoci a svém Zzivote.
Studenti tak mohli slySet podstatné informace pfimo od ¢loveka, ktery se potyka se zavaznym
svalovym onemocnénim a udélat si obrazek, jak ¢loveék se svalovym postizenim velmi blizkym

svalové dystrofii vypada a s ¢im se potyka.

Poté co si studenti méli moznost utvofit obraz z nové nabytych informaci, nasledovala
kratka fizena diskuze o délce 5-8 minut. Polozila jsem studentim otazky, které se objevily
i v dotazniku napf.: Jak pomoci lidem s timto druhem postizeni? Myslite, Ze je toto postizeni
spojeno i s mentalnim postizenim? Mate pocit, Ze jsou tito lidé vycClenéni ze socialni skupiny? Jak

by reagovala vase Skola nebo tfida na studenta se svalovou dystrofii? Jak pomaha stat?

Béhem diskuze bylo znatelné, ze néktefi studenti ziskali nové védomosti a rozsifili své
povédomi o svalové dystrofii. Ale naslo se i par studentu, ktefi pfednasSce nevénovali piili§
pozornosti a béhem diskuze se tak neorientovali. Polet studentu, které téma zaujalo, vSak
prevazoval. Studenti se béhem diskuze také doptavali. Zeptali se naptiklad jestli jsou vSechny

druhy fatalni jako DMD nebo jestli jsem se osobné s ¢lovékem s timto postizenim setkala. Nejvice
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diskutovanym bodem byla otazka, jestli by tfida zvladla studenta se svalovou dystrofii. U této

otazky prokazali studenti, jak velky altruismus v nich je.

V poslednich par minutach jsme ukoncili diskuzi a fekli si néco o 1écbé a genové terapii.
Z této Casti bylo dulezité, aby si studenti odnesli, ze svalova dystrofie se zatim neda uplné vylécit
a pochopili, ze genova terapie muze lidem se svalovou dystrofii zlepsit kvalitu zivota, ale také, ze

to neni zrovna levna zalezitost.

Na zavér jsem se studentu zeptala, zda maji néjaké dotazy a poté jim podékovala
za pozornost a spolupraci béhem vyzkumu. Také jsem jim vysvétlila, ze v nasledujicich tydnech

opét dostanou dotaznik k vyplnéni a rozloucila jsem se s nimi.

Prednaska ve tride 3.B

Ve tridé 3.B jsem zvolila jako vyukové metody prednasku a nazorné demonstracni metodu. Vyuka
meéla Ctyfi ¢asti — vyklad, demonstracni video, nazorné cviceni a diskuse. Vyucovaci hodina
probihala standardnich 45 minut v prostiedi klasické tfidy. Pfitomno bylo 29 studentu tfidy 3.B.
K nazornému cviceni jsem si pozvala hosta, studentku logopedie Pavlu Stiborskou, ktera se
studenty provedla dechova cviceni, jaké provadéji logopedi se svymi pacienty s onemocnénim

svalové dystrofie.
Prubéh prednasky:

Z divodu moznosti pro studenty vyzkouSet si nazomé cviCeni byla prednaska trochu casové

narocnéjsi, stihly se vSak probrat tytéz informace jako ve tiide 3.A.

Na zacatek probéhlo predstaveni a objasnéni vyzkumu. Poté jsme se studenty opakovali
svalovou soustavu, probrali zaklady genetiky a genetiku Cloveka, stejné jako v predchozi tridé.
Nasledovala ¢ast zasvécena svalové dystrofii a jejim jednotlivym typam. Opét jsme si piiblizili
DMD a pustili dokumentarni video s Vladimirem. Poté nasledovala praktické logopedicka

a dechova cviceni se sle¢nou Stiborskou.

Vstup od slecny Stiborské obsahoval kratky vyklad k pochopeni toho, jak probiha
logopedicka intervence u pacient se svalovou dystrofii, pfedev§im u téch, kde ochabnuti svalu
zasahuje orofacialni oblast, tedy oblast obliCeje. Laicka verejnost se nékdy mylné domniva, ze
logopedi se soustiedi pouze na problémy s vyslovnosti. Logopedi se vSak soustiedi na mnohem
Sirsi oblast problému. U pacienti se svalovou dystrofii se jedna velmi ¢asto o problémy s dychanim

a polykanim. Logopedicka pécCe se tedy soustiedi na orofacialni stimulaci a dysfagii. Co se tyCe
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diagndzy, logopedi dokazou podle nasledujicich symptomu v feci a postaveni téla rozeznat, ze se
jedna o svalovou dystrofii. Symptomy: opozdéni vyvoje expresivni slozky feCi, opozdéni
porozumeéni feCi 1 uziti jazyka, snizeni schopnosti rozliSovat hlasky ve slovech, obtize
s porozuménim komplexnich slovnich instrukci. Dale se soustfedi na respirac¢ni insuficienci
(dechovou nedostateCnost), ta byva mnohdy podpofena zhorsSujici se skoliozou a deformaci
hrudniho kosSe s naslednym snizovanim funkcni kapacity plic. Prvotnimi signaly respiracni
insuficience jsou poruchy spanku, denni spavost, ranni bolesti hlavy s nevolnosti (kvuli nedostatku
kysliku), obtize ptivykaslavani hlenu. Tyto obtize se fesi no¢ni ventilaci pomoci oblicejové masky
a pozdéji 24hodinovou ventilaéni podporou. Aby si pacienti se svalovou dystrofii zachovali co
nejdéle funkcnost plic, branice a dychaciho svalstva, procvicuji s nimi logopedi brani¢ni dychani

(P. Stiborska, ustni sdéleni).

Toto cviceni méli moznost si vyzkouset 1 samotni studenti. Studenti byli vyzvani, aby se
postavili a spolupracovali ve dvojicich. Jeden ze studentd se postavil ¢elem k zadim svého
spoluzaka, nahmatal posledni zebro a pod nim polozil na svého spoluzaka dlané tak, aby palce
sméfovali k poslednimu zebru a ostatni prsty k bokim. Dlané byly pfevazné v bederni oblasti.
Student, kterého spoluzak drzel svyma rukama ve vySe popsané oblasti, mél za ukol dychat
zhluboka. Pokud student provadél spravné brani¢ni dychanti, citil student za nim pohyb bfisnich,
Sikmych a zadovych svali. Neéktefi studenti méli s braniénim cviCenim obtize. Pro usnadnéni
a zaroven zapojeni dals$i Casti, kterou je potfeba trénovat, méli studenti vyuzit své hlasivky.
Studenti méli rychle za sebou pomoci tzv. sykavek opakovat s, s, s*. Diky tomuto ma dojit jesté
k intenzivnéjSimu branicnimu dychani a mélo by byt vice znatelné. Studenti se mezi sebou
prostiidali, aby si vSichni dychani do branice vyzkouseli. Sle¢na Stiborska mezi studenty chodila
a pomahala s pfipadnymi obtizemi. Studenti si tak uvédomili, Ze 1 relativné zdravy ¢lovék ma dnes
problém se spravnym dychanim do branice, protoze ne kazdému ze studentd se spravné dychani
podafilo. Po ukonceni cviceni byli studenti vyzvani, aby se opét usadili do lavic. Sle¢na Stiborska
néktera dalsi cviCeni nebo pfistroje, které lidem se svalovou dystrofii pomahaji se zlepsenim
kvality zivota. Napftiklad pfistroj kaslaci asistent, jehoz efekt byl popsan v fadé studii. Tento
pfistroj pomaha pacientim piedevsim k zabranéni stagnace bronchialni sekrece, snizeni vyskytu
respiraéniho selhani, zvySeni maximalniho nadechového tlaku atd. Dale se vyuziva v logopedii

Bobath koncept, Kabatova metodika, orofacialni neuromotoricka regulacni terapi podle Castilla-
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Moralese aj. Studenti pak méli prostor na pokladani dotazi, které sle¢na Stiborska pohotové

zodpoveédéla.

Poté co si studenti vyzkouseli praktické cviCeni, nasledovala diskuze o délce priblizné 5
minut. Opét nejvice diskutovanym tématem byla svalova dystrofie a Skolni prostiedi. Oproti
predchozi tiidé se studenti zajimali vice o diagnostiku. Jedna studentka se zeptala, zda se da
doptedu zjistit, jestli se jeji dité narodi se svalovou dystrofii. Vysvétlila jsem ji, Ze dnes existuji
velmi spolehlivé testy v t€hotenstvi, které dokazou nemoc dopiedu odhalit. Vzdy je zde vsak

néjaké riziko, ze dité bude prvni z rodiny, u koho se mutace projevi, a to je dulezité mit na pameéti.

Po diskuzi jsme si opét fekli par podstatnych informaci o 1é¢bé a genové terapii. Na zaveér
jsem studentum podékovala za pozornost, aktivni ucast a spolupraci a vysvétlila jim, ze
v nasledujicich tydnech opét obdrzi dotaznik k vyplnéni. Poté byla hodina ukoncena a rozloucili

jsme se. V této vyucovaci hodiny se cas 45 minut dodrzel velmi pfesné.

Ptrednaska ve tfidé 3.C

Ve tfidé 3.C jsem zvolila jako vyukovou metodu prednasku, ta byla ale pozménéna. V této
vyucovaci hodiné méli studenti moznost se setkat pomoci online videohovoru s ¢lovékem se
svalovou dystrofii a s rodiCcem clovéka se svalovou dystrofii. Vyucovaci hodina probihala
standardnich 45 minut v prostiedi klasické tfidy. Pfitomno bylo 30 studenti tfidy 3.C. Hosty v této
hodiné byly Anezka S. a Ing. Pavlina H.

Prubéh prednasky

Prubeéh této prednasky byl pozménén tak, aby hosté dostali co nejvice Casového prostoru na sdéleni
svého piibéhu a svych zkuSenosti studentim. Béhem 15 az 20 minut jsem prosla zakladni
podstatné casti prednasky. Ujistila se, ze studenti probirali svalovou soustavu, prosla s nimi
zaklady genetiky a genetiku Clovéka a nastinila jim zakladni podstatné informace o svalové
dystrofii (stejné jako v predchozich hodinach). Poté jsem jim zminila, jaké existuji typy svalové
dystrofie a nasledné uz prenechala slovo na§im hostim, ktefi se do nasi hodiny pfipojili skrz
platformu Jitsi Meet v podobé videohovoru. Nejprve jsem predala slovo Anezce S.,
dvaadvacetileté studentce vysoké Skoly, ktera se potyka s kongenitalni svalovou dystrofii. Anezku

jsem poznala skrz pacientskou organizaci Parent project Czech Republic.

Tato organizace byla zalozena rodici, jejichz déti se narodili se svalovou dystrofii DMD

nebo BMD a dal$imi vzacnymi nervosvalovymi onemocnénimi raného véku. V CR pusobi od roku
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2001 a sdruzuje pacienty, rodiCe a piibuzné, ktefi se potykaji s nékterym typem vySe zminénych
chorob. Parent project si klade za cile podporu vyzkumu, zafazovani pacienti do klinickych studii
a zpristupiiovani 1é¢by pacientim. Dale podporuje vznik a fungovani center specializovanych
na péfi pro pacienty s nervosvalovymi onemocnénimi, zapojeni pacientt do spolecnosti
a prosazovani jejich zajmu a v neposledni fadé zvySovani povédomi o nemoci mezi laickou
i odbornou vefejnosti (parentproject.cz, 2001). Pfi svém samostudiu svalové dystrofie jsem se
o organizaci doCetla a rozhodla se ji kontaktovat. Diky této organizaci jsem ziskala nové podstatné
informace a kontakty na nespocet lidi, ktefi maji zkuSenosti se svalovou dystrofii, a to bud’ vlastni

nebo z rodinného kruhu.

Jak uz jsem se zminila, v ramci této organizace jsem méla moznost poznat Anezku, ktera
mi chtéla pomoci s Sifenim povédomi o svalové dystrofii mezi studenty gymnazia. Pozadala jsem
Anezku, aby se pokusila studentim sdélit svtj zivotni piibéh béhem videohovoru a pokusila se
studentum odpovédét na piipadné dotazy. Anezka souhlasila a pii online setkani sdélila studentim

nasledujici pfibéh o svém zivote, ktery budu citovat.
Piibéh Anezky

,Jmenuji se Anezka, je mi 22 let a jiz od narozeni trpim vzacnym typem svalové dystrofie. Jsem
upoutana na invalidni vozik a ke svému Zivotu potiebuji 24hodinovou asistenci. Sama bez pomoci
jiné osoby nezviadam nic. Pohybuji se na elektrickém invalidnim voziku, diky kterému mam

alespon castecné svobodu v pohybu.

Narodila jsem se jako téemér zdravé dite. Jiz v nékolika tydnech mého Zivota si ale rodice
vsimli, Ze se nevyvijim jako zdravé déti. Nikdy jsem na brise nezvedala hlavicku, neplazila se,
nelezla. V Sesti mésicich mi byla neurologem diagnostikovana spinalni svalova atrofie. Ve ctyrech
letech jsem byla v nemocnici v Brné na biopsii, kdy mi odebrali vzorek svalu na rozbor. A tam mi
byla zjisténa merosin deficitmi kongenitalni svalova dystrofie. Pri této formé dystrofie chybi
merosin, protein, ktery zajistuje spolu s dystrofinem spravnou funkci svalii. Tento typ svalové

dystrofie je velmi vzacny, v Ceské republice je pouze pét pacientit s timto onemocnénim.

Jelikoz ve vétsine pripadii svalové dystrofie neni postizen intelekt, navstévovala jsem
klasickou materskou Skolku, kde mi asistovala ma maminka. Poté jsem nastoupila do bézné

zakladni Skoly spolu s kamarady ze skolky. Po celé studium na zakladni skole jsem méla
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individualni studijni plan a asistovala mi asistentka pedagoga, ktera mi pripravovala Skolni
pomiicky do jednotlivych hodin, délala zapisy, ale také zajistovala osobni asistenci, napr.
stravovani a hygiené. V devaté tridé jsem udélala prijimaci zkouSky na gymnazium, kde jsem
naddale pokracovala s mou asistentkou a zavrsila studium stredni Skoly maturitou s vyznamendanim.
V roce 2020 jsem nastoupila na vysokou skolu a momentalné druhym rokem prezencné studuji na
Slezské univerzite obor Marketing a obchod. Vysoka Skola nezaméstnava asistentky pedagoga, ale
v ramci individualniho studijniho planu mi pomaha spoluzacka, ktera dostava za asistenci
mimoradné stipendium. Jsem moc vdécna, Ze mam to Stésti a mohu navstévovat skolu a diky tomu
byt ve spolecnosti, ktera mé velmi dobre prijala. Mam spoustu kamaradii, se kterymi se

navstévujeme, nebo jdeme vecer na pivo.

Volny cas vétsinou travim se svou skvélou rodinou, mam mladsi sestru, ktera se mnou sdili
mé zajmy a dalsi aktivity. Mym nejvétsim konickem je vycvik psit a psi sporty. Se svymi dvéma psy
travim vétsinu volného casu. Trénujeme spolu, ucim je novym trikum a kouskiim, chodime
na prochazky do prirody. Vzhledem k tomu, Ze na psa z voziku nedosahnu, vyuzZivam metody
vycviku, kdy cvicim psa bez dotykii, pouze pomoci slov a malych posunkii. Zucastila jsem se se

svym papillonem nékolika soutézi a zavodi, ve kterych jsme byli velmi casto tispésni.

S rodinou také velmi rada cestuji. Nase auto ma najezdovou rampu do kufru a upravu pro
vozickare, abych mohla jezdit v kufru auta ve svéem elektrickém invalidnim voziku. V lété
objevujeme krdasy Ceské republiky, jezdime na festivaly a koncerty, nékdy vyjedeme i do zahranici.
Velmi jsme si oblibili Italii, Recko, Slovensko nebo Madarsko. Cestovani s vozikem byvd
obtiznéjsi, dopredu si musime zjistit, zda ubytovani je bezbariérove, zda je pro vozik vhodny
pristup k mori nebo jak dlouho budeme do dané destinace cestovat. To vse si musime rozplanovat

tak, abych cestu zviadla a dovolena nebyla pro mé moc fyzicky narocna.

Zivot se svalovou dystrofii neni jednoduchy. Stile pFindsi nové a nové prekazky, které
musim prekonat a pokracovat dal. Velmi mi ale pomaha komunita lidi se stejnym nebo podobnym

nervosvalovym onemocnénim, kdy miiZeme sdilet spolecné radosti a starosti.

Zaverem bych chtéla ¥ici, Ze lidé se svalovou dystrofii Ci jinym nervosvalovym
onemocnénim jsou stejni jako vSichni ostatni, jen potrebuji ke svéemu Zivotu ty spravné lidi, kteri
Jjim pomohou je provazet timto krasnym svétem. Ja jsem vdécna za to, Ze vse mohu délat diky svym

rodicim, kteri mi délaji mé ruce a nohy. “ (Anezka S., Gstni sdéleni)
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Poté co Anezka dopovédéla studentim svuj piibéh, dostali studenti prostor na dotazy.
Studenty v tom okamziku zadné otazky nenapadaly, proto jsme prostor na dotazy presunuli
na konec prednasky. Poté jsem poprosila pani inzenyrku Pavlinu H., aby studentim povédéla

piibéh svij a svého syna.

Pani inzenyrku Pavlinu jsem poznala skrz pacientskou organizaci End Duchenne, ktera
pomaha détem a dospelym s DMD a BMD. Tato organizace se snazi vzdélavat pacienty, lékare
a peCovatele v oblasti svalovych dystrofii DMD a BMD a snazi se rozsifit povédomi o téchto
chorobach mezi Sirokou vefejnosti. Ve spolupraci s odborniky se snazi tato organizace predkladat
legislativni navrhy, které zlepSuji kvalitu a dostupnost potiebné specializované péce, a také
zlepSuji kvalitu zivota pacientt s DMD a BMD. Mezi cile organizace patii: hajit zajmy pacienti
s DMD a BMD a zvySovat povédomi o téchto chorobach, zlepSovat kvalitu specializované péce
0 tyto pacienty, zlep$it kvalitu Zivota pacientu a rodin, urychlit vyvoj 1ékt pro DMD a BMD atd.
(endduchenne.cz, 2013). Kontaktovala jsem tuto organizaci, pfes kterou mi odpoveédéla prave pani
Pavlina H., ktera se rozhodla, Ze mi pomuze pii mé bakalaiské praci rozsitit povédomi o DMD
a BMD a postaveni pacientt s DMD a BMD ve spole¢nosti. Pani Pavlina nam nejen povédéla
o DMD a BMD a pfistupu statu a spole¢nosti k pacientim a rodinam s timto postizenim, ale také
se snami podélila o sviy vlastni piibéh, respektive piibéh svého syna, ktery se pokusim
v nasledujici Casti prevypravet.

Ptibéh Pavliny

Pani Pavlin€ se narodil relativné zdravy chlapecek Martin. B€éhem détstvi se Martin nevyvijel jako
ostatni déti. Brzy mu byla diagnostikovana DMD. Martin 1 jeho rodi¢e museli projit spoustou testd,
aby se zjistila pfi¢ina onemocnéni a podstata onemocnéni. Nikdo z rodi¢u nebyl pavodcem ani
prenaseCem DMD, mutace se vytvorila az u Martina. Thned po diagnostice byla zahajena 1écba
a ruzné terapie, které mély pomoci zkvalitnit zivot Martina. Jako 1éky se nabizely steroidy, které
vSak rodina kvuli vysokym rizikim odmitla. Martin tak uzival jina 1éCiva, ktera mu pomahala,
rodina zménila zivotospravu, aby byla adekvatni k tomu, co Martin potiebuje, a dodrzovala
pravidelna cviCeni a protahovani svald. Martin byl sice brzy odkazan na invalidni vozik
a 24hodinovou asistenci, ale 1 piesto vSechno stejné jako ostatni déti vystudoval zakladni a stfedni
Skolu a ve svém volném Case se vénoval modelovani. Béhem dospivani se rodina rozpadla, otec

odesel a rodina tak ztratila zna¢nou ¢ast pfiyjmu. Protoze kdyz mate dit€ se svalovou dystrofii, které
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potiebuje 24hodinovou péci, tak obvykle jeden z rodi¢h zustane doma s ditétem a rodina tak piijde

o cast piijmu. V CR nemaji pacienti narok na hrazeni 24hodinové zdravotni péce.

Nedlouho na to se Martinovi vlivem skolidzy ,.zbortila“ patet, a to az o neuvértitelnych 90
stupnit. Na operaci, ktera méla patef napravit, cekal Martin pies pul roku, béhem celé té doby mél
zna¢né problémy s dychanim. Operace nastésti probéhla v naprostém poiadku a Martinuv stav se
zlepsil v ramci moznosti. Po dokonceni stfedni $koly se Martinav stav opét zhorsil, nevazil ani 40
kilograma a zacal mit vyrazné problémy s dychanim. Kazdy den byl horsi a horsi, az mu byla
navrzena tracheotomie stejné jako predtim jeho kamaradim a znamym s DMD/BMD.
Tracheotomie sice vyiesi okamzité problémy, dlouhodobé ale neni pfili§ dobrym feSenim. Pani
Pavlina se spojila s lidmi z celého svéta, ktefi se potykali se stejnymi problémy a vyménovali si
cenné informace. Dozvédéla o mouthpiece ventilaci, ktera neni tak intenzivnim zasahem do téla
pacienta jako tracheotomie. Spojila se s Iékafem ve Francii, ktery ji byl ochotny pomoci. Pani
Pavlina tak musela naplanovat cestu se synem do Francie a stat ji spiSe podkopaval nohy, nez aby
ji pomohl. Velmi $patny zdravotni stav Martina cestu neumoznil, protoze ji Martin nemusel prezit.
Francouzsky lékaf se tedy rozhodl Martinovi pomoc a piijel do CR i se viemi soucastkami
a pristroj zde sestavil a vysvétlil jak oSetiujicimu lékafi Martina, jak ho ma pouzivat. Martin se tak

stal prvnim pacientem v CR, ktery ziskal mouthpiece ventilaci. Jeho stav se opét zlepsil.

Po téchto vSech zkuSenostech se pani Pavlina rozhodla pomoci i1 ostatnim rodinam, které
se potykaji se stejnymi problémy. Diky svym kontaktim, které za celou dobu ziskala, se spojila
s americkou organizaci Parent project a zalozila jeji odnoz tady v CR. Pani Pavlina tak pomaha
nejen svému synovi, ktery se urCité€ 1 jeji zasluhou tési vyssimu véku, nez je u DMD obvyklé, ale

1 dal$im pacientim a rodinam, které se potykaji s DMD nebo BMD.
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Obrazek ¢.9: Fotka porizena na prednasce ve tridé 3.C (Zdroj: Katerina Dudova)

Poté co pani Pavlina dopovédeéla piibéh sviij a svého syna, byla oteviena diskuze a studenti
se mohli pani Pavliny, ale 1 Anezky doptat na cokoli, co je zrovna zajimalo. Bylo znatelné, ze
informaci bylo na studenty pfili$ a ze je 1 své dojmy potiebuji vstiebat. S vyucujici jsme se tedy
doptaly obou na néjaké drobnosti a podékovaly Anezce 1 pani Pavliné za to Ze si nasly cCas
a podélily se s nami a se studenty o své zivotni zkuSenosti a spolecné jsme se rozloucili. Poté jesté
nasledovala ¢ast, béhem které jsme se vénovali 16¢b& a genové terapii. Casova naro&nost byla
ponékud vyssi nez u predchozich prednasek. Proto jsem po debaté o 1é¢bé studentum podékovala

a poprosila je, ze pokud budou mit néjaké dotazy, at’ za mnou piijdou o prestavce.

Po hodiné za mnou opravdu pfisla jedna studentka, ktera ma v rodiné pribuzného
s roztrouSenou skler6ézou a ptala se mé, jestli toto onemocnéni patii mezi svalové dystrofie.
Vyslechla jsem jeji pribéh, respektive piibéh jejiho pribuzného, a poté jsem ji zodpovédéla jeji

dotaz a spolecné jsme si vysvétlily klasifikaci roztrousené sklerozy.

68



4.1.3 Treti Cast — opétovné dotaznikové Setieni

V tieti a posledni casti vyzkumu probéhlo opét dotaznikové Setfeni, abychom zjistili, zda si
studenti ze své piednasky néco zapamatovali nebo byla pfednaska zbyte¢na. Také mizeme diky
vysledkum z dotazniku zjistit, ktera metoda vyuky méla nejvétsi uspéch a méla by se tak vyuzivat
i v budoucnu u tohoto tématu nebo jinych témat, které nabizeji stejnou moznost. Dotaznik byl

studentum piedlozen k vyplnéni necely tyden po prednasce.

Dotaznik byl témér identicky, kromé otazky tykajici se rocniku. Tato otazka byla nahrazena

konkrétni tfidou, abychom méli piehled, ktera metoda byla nejvice uspésna.

I kdyz studenti odpovidali na stejné otazky jako v prvnim dotazniku, rozebereme si pouze
otazky soustfedéné na svalovou dystrofii, na kterou se soustiedily 1 pfednasky, tedy otazky 13 az
22. Dotaznikového Setfeni se zucastnili vSichni studenti, ktefi byli po celou dobu do vyzkumu

aktivné zapojeni.

Otazka ¢. 13: Slyseli jste nékdy o svalové dystrofii?

V této otazce méli respondenti na vybér z téchto moznosti — ano; ne; a jiné.
Respondenti 3.A: VSech 27 respondentt uvedlo moznost ano.

Respondenti 3.B: Z 29 respondenti uvedlo 28 moznost ano a 1 respondent odpovédel

cituji: ,, 7ed uz ano “.
Respondenti 3.C: Z 30 respondentt uvedli v§ichni moznost ano.

Otazka ¢. 14: Pokud jste v predchozi otazce odpovédéli ano, uvedte prosim, kde jste o ni slyseli?
Muzete vybrat vice zdroju.

V této otazce meéli respondenti moznost zvolit vice moznosti. Na vybér byly tyto moznost —
v hodinach biologie/ptirodopisu; média (TV, radio, noviny...); dokumentarni pofady; socialni

sité; osvétové akce a financni sbirky; v rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani); a jiné.

Respondenti 3.A: Odpovidalo vSech 27 respondentu. Nejcastéjsi odpoveédi bylo v hodinach
biologie/ptirodopisu, kterou uvedli vSichni respondenti, nasledovali média (TV, radio, noviny...),
které zvolilo 19 studentu a dokumentarni pofady, které uvedlo 17 studentt. Socialni sité uvedlo
celkem 12 respondentt, osvétové akce a finan¢ni sbirky 13 respondentt, v rodiné a blizkém okoli
(pfipadné osobni setkani) zvolilo 5 respondentd. Dva respondenti odpovédéli cituji ,,z Vasi

prednasky “.
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Respondenti 3.B: Vsech 29 respondentu zvolilo moznost v hodinach biologie/ptirodopisu,
nasledovali dokumentarni pofady, které zvolilo 24 respondenti. Média (TV, radio, noviny...)
zvolilo 15 respondentu a osvétové akce a financni sbirky zvolilo 14 respondenti. Socialni sité
uvedlo celkem 12 respondentt, v rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani) zvolili 4

respondenti. Mezi jiné odpovédi napsali respondenti moznosti — knihy a prednaska.

Respondenti 3.C: VSech 30 respondentt zvolilo jako svou odpovéd moznost v hodinach
biologie/ptirodopisu. Dale 27 respondentt zvolilo moznost osvétové akce a financni sbirky, 18
zvolilo moznost v rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani). Moznost média (TV, radio,
noviny...) zvolilo 13 respondentt, socialni sité zvolilo 7 respondenti a dokumentarni pofady

zvolili pouze 2 respondenti. Mezi dalSimi odpovéd'mi byla opét Skrat prednaska a 2krat beseda.

Otazka €. 15: Co je podle Vas svalova dystrofie?
Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli ukazat své védomosti, které o svalové

dystrofii maji.

Respondenti 3.A: Odpovidalo celkem 27 respondentu. Z téchto 27 respondentu uvedlo 17
ochabeni svalu/ochabnuté svalstvo, Zbylych 10 uvedlo ochrnuti svalt, postizeni svala, nespravna

funkce svalu, svalové postizeni, zhorSené fungovani svalu apod.

Respondenti 3.B: Z 29 respondentt 14 uvedlo ochabnuti svalu, 4 uvedli snizena funkénost
svalu. Mezi dalsimi odpovéd'mi bylo napfiklad: nemoc, pifi které postupné ochabuji svaly;
neschopnost nékteré svaly ovladat, ochabovani svali; porucha/onemocnéni svalové soustavy;
nemoc postihujici svalovy aparat; dysfunkce svalu; ubytek svalovych hormona; postupny tbytek

svalové hmoty apod.

Respondenti 3.C: V této tiidé odpovidalo 30 respondentd. Z téchto 30 respondentt uvedlo
15 ochabnuti svalt, 7 respondenti nefunkénost svali. Mezi dal$imi odpovéd'mi byly naptiklad
tyto: Postizeni chromozomu X, zpusobuje problémy s pohybem. Lidé trpici touto nemoci jsou
Casto mentalné zcela v poradku, ale napriklad jim nefunguji dolni koncetiny.; Neschopnost
pohybu, nedostateéné rozvinuté svalstvo; Nemoc oslabovani svali; Porucha chromozomu x;

Porucha/onemocnéni svalové soustavy; Nefunkénost ur€itych svalu apod.

Otazka ¢. 16: Jak se podle Vas svalova dystrofie projevuje?

Tato otazka byla také zcela oteviena. Opét mohli respondenti vyjadrit vSe, co o tématu veédeéli.
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Respondenti 3.A: Z 27 respondenti odpovédélo 9 ochabovanim svald, 11 uvedlo problém
s pohybem, dal$i dva respondenti uvedli, Zze lidem ubyva svalova hmota, zbylych 5 respondentt
odpovédélo takto: Ztrata kontroly nad svaly; Ztrata pohybu; Snizena pohyblivost a ztrata;
Neschopnost pohybu od castecné az po uplnou; Postupna ztrata svalu, poté uz ve fazi, kdy je tézké

se pohybovat po vlastni ose, geneticky.

Respondenti 3.B: Z 29 respondentt uvedlo 14 problémy s pohybem, 7 uvedlo ochabnuti
svali, 4 respondenti odpovédéli ztrata svalové hmoty a 3 uvedli zhorSeni funkce svala a 1
respondent odpovédél cituji: ,, Clovék prestava postupné hybat svaly, protoze mu to nejde, az dojde

k uplnému ochabeni a nasledné smrti“.

Respondenti 3.C: Odpovédélo celkem 30 respondentu. I v této tfide se opakovali nejcastéji
odpovédi tykajici se problému s pohybem, a to celkem 16 odpovédi. Dalsich 6 respondentt uvedlo
ochabnuti svalstva. Mezi dal§imi odpovéd'mi se objevily naptiklad tyto: zhorSené fungovani svalu,
ochabnuti/ochrnuti svalu; Problémy s pohybem, dychanim; Clovék se s ni narodi. Postupné
clovéku ochrnuje t€lo a Casto to konci tim, ze ¢lovék uz pouze lezi a vnima.; Napf. ochrnuti;
Neschopnosti ovladat své svaly vili, popk. jejich samovolny pohyb; Clovék s danym postizenym

svalem nemuze hybat. Clovék "slabne" a za néjaky ¢as umira (pfevazné srdecné).

Otazka ¢. 17: Jak si myslite, ze ¢lovék ke svalové dystrofii piijde?
Tato otazka byla uzaviena. Respondenti méli na vybér z nasledujicich moznosti — narodi se s ni;
nakazi se ji; vytvofi se, kdyz ma clovek vazny fyzicky traz.

Respondenti 3.A: Z 27 respondentt uvedlo 26 moznost narodi se s nia 1 respondent zvolil
moznost, kdyz ma ¢lovék vazny fyzicky uraz.

Respondenti 3.B: Vsech 29 respondentt odpovédeélo, ze se s ni narodi.

Respondenti 3.C: Vsech 30 respondentt zvolilo moznost narodi se s ni.

Otazka ¢. 18: Postihuje podle Vas svalova dystrofie fyzickou nebo mentalni stranku postizeného
cloveka?

U této otazky méli respondenti na vybér z nasledujicich moznosti — pouze fyzickou stranku, pouze
mentalni stranka, postihuje fyzickou 1 mentalni stranku, nepostihuje ani fyzickou ani mentalni

stranku.

Respondenti 3.A: Z 27 respondentu uvedli vSichni moznost pouze fyzickou stranku.
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Respondenti 3.B: Z 29 studenti vedlo 25 moznost pouze fyzickou stranku a 4 uvedli

moznost postihuje fyzickou 1 mentalni stranku.

Respondenti 3.C: Z 30 respondentd uvedlo 29 respondentd moznost pouze fyzickou

stranku a 1 respondent uvedl moznost fyzickou 1 mentalni stranku.

Otazka ¢. 19: Myslite si, ze je Vase Skola dostatecné€ vybavena na pfijeti studenta se svalovou
dystrofii? Pro¢?

Tato otazka byla zcela oteviena. Respondenti tak mohli vyjadiit sviy nazor.

Respondenti 3.A: Z 27 respondenti odpovédelo 23 respondentt ne a néktefi dodali, ze zde

neni vytah. Ctyfi respondenti odpovédéli ano a dva dodali, Ze by to $kola n&jak vymyslela.

Respondenti 3.B: Z 29 respondent odpovédélo 28 ne, nejcastéji byl jako divod zminén
chybéjici vytah a bezbariérové prostory, 3 z téchto respondentti zminili nekvalifikovany personal.

Jeden respondent odpoveédél cituji: ,,ano, ale nemame vytah .

Respondenti 3.C: Z 30 respondenti vSichni respondenti uvedli ne. Jako duvody bylo
nejCastéji uvedeny chybi kvalifikovany personal, nedostatek potfebnych prostiedki a pomucek

a az poté byly zminény bezbariérové prostory a schodisteé.

Otazka ¢. 20: Predstavte si, ze mate ve tiid€ studenta s nékterym typem svalové dystrofie. Jak byste
reagovali?

V této otazce méli respondenti moznost vybrat vice odpovedi. Odpovedi obsahovali tyto moznosti
— zamérn€ bych ho prehlizel, vyhybal se mu; nevS§imal bych si ho, mam své starosti; snazil bych
se mu aktivn€ pomocit; zjistil bych si vice o jeho postizeni; pomohl bych mu v pfipadé€, kdyby si o

pomoc fekl; a jiné.

Respondenti 3.A: Odpovédélo vSech 27 respondenti. Nikdo z respondentd nezvolil
moznost zamérné bych ho prehlizel, vyhybal se mu. Tti respondenti zvolili moznost nevSimal bych
s1 ho, mam své starosti, ale zaroven vsichni ti1 tito respondenti zvolili moznost pomohl bych mu
v ptipadé, kdyby si o pomoc fekl. Dvacet respondentu si vybralo moznost zjistil bych si vice o jeho
postizeni a 14 respondenti zvolilo moznost snazil bych se mu aktivné pomoci. Az 18 respondentu
zvolilo moznost pomohl bych mu v ptipad€, kdyby si o pomoc fekl. Nikdo neuvedl jinou odpoved,

nez byla v nabidce.
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Respondenti 3.B: Odpovédeélo vSech 29 respondenti. Moznost zamémé bych ho prehlizel,
vyhybal se mu nezvolil zadny z respondenti. Pouze jeden z respondenti zvolil moznost nevsimal
bych siho, mam své starosti. Az 21 respondentt zvolilo moznost snazil bych se mu aktivné pomoc.
Z.29 respondentu 25 zvolilo moznost zjistil bych si vice o jeho postizeni. Sedm respondentt
zvolilo moznost pomohl bych mu v ptipad€, kdyby si o pomoc fekl. Jeden respondent uvedl vlastni

odpoveéd cituji: ,,pomohl bych mu s protahovanim a riiznym cvicenim, kdyby chtél .

Respondenti 3.C: Odpovédéla vSech 30 respondentu. VSech 30 respondentt uvedlo
moznost zjistil bych si vice o jeho postizeni. Moznost pomohl bych mu v pfipad€, kdyby si
o pomoc fekl uvedlo az 24 respondenti a 6 respondenti odpovédeélo snazil bych se mu aktivné
pomoc. Zadny z respondentt nezvolil moznost zamérné bych ho piehliZzel, vyhybal bych se mu
ani moznost nevsimal bych si ho, mam své starosti. Ti1 respondenti uvedli vlastni odpovéd’ a sice,

ze by postizenému asistovali béhem vyuky.

Otazka ¢. 21: Jak mazete Vy osobné pomoci ¢lovéku se svalovou dystrofii?

Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli vyjadfit svij nazor.

Respondenti 3.A: Odpovédélo vSech 27 respondenti. Odpovédi byly ruzné, nejCastéji
studenti odpovidali, Ze by mohli pomoci financné€ nebo fyzicky — podrzet dvefe, pomoci pii

pfesunu, vzit véci.

Respondenti 3.B: Odpovédélo vSech 29 respondentu. Odpovedi byly opét rizné, nejvice
odpovédi se tykalo fyzické pomoci — pomoc do schodu, pomoc s vécmi, pomoc se cvicenim. Byly
zde 1 odpoveédi, kdy studenti napsali, Ze by se snazili toho ¢lovéka zaclenit do kolektivu, aby se

necitil odstrCeny a pomahali mu s vécmi do Skoly. Objevilo se 1 par odpovédi s financni pomoci.

Respondenti 3.C: Odpovédélo vSech 30 respondentia. Odpovedi se prili§ nelisily, vétSina
studentu uvedla finan¢ni pomoc, ale taky konkrétni pomoci jako asistence ve Skole, asistence
v zivote, psychicka podpora, komunikace, Sifeni osveéty, pomoc béhem vyuky, povidani si, brani

toho Clovéka jako sobé rovného.

Otazka €. 22: Jak si myslite, ze ¢lovéku se svalovou dystrofii muze pomoci stat?

Tato otazka byla také zcela oteviena i zde mohli respondenti vyjadfit sviij nazor.

Respondenti 3.A: Z 27 respondentt uvedlo 18 finan¢ni pomoc, 5 respondentt uvedlo, ze

si mysli, ze podpora statu je dostate¢na. Ctyfi respondenti odpovedéli, Ze netusi.
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Respondenti 3.B: Z 29 respondentt uvedlo 21 respondentt finanéni pomoc. Dalsi ¢tyfi
respondenti uvedli, ze by stat mél podporovat cviceni zaméfené na 1écbu téchto nemoci. Dva

studenti uvedli pfispévky na pomucky a dva studenti napsali, ze nevi.

Respondenti 3.C: Odpovédélo vSech 30 respondenti. Odpovédi se prili§ nelisily,
respondenti méli velmi podobné odpovédi a témér kazda odpoved’ obsahovala vice moznosti, jak
by stat mohl pomoci pacientim se svalovou dystrofii. Pouze tfi odpovédi obsahovali jenom
jednoslovni odpovéd a to finan¢né. Financni podporu, ale zminili vSichni respondenti, dale zminili
piispévky na péci, ptispévky na pomucky, specializované programy zaméfené na lécbu, povinnost
pro Skoly a firmy, aby byl Iépe vybaveny na pfitomnost téchto lidi, Skoleni socialnich pracovnika,

vice socialnich pracovnikt, dotace na socialni pracovniky, $ifit vice osvétu o této nemoci apod.

5.Diskuse a vysledky

V této casti si porovname vysledky dotaznikovych Setieni provedenych pred prednaskou v kazdé
tiidé a po pfednasce v kazdé tiidé. K porovnani vybereme pouze urcité otazky, tedy otazky tykajici
se konkrétné svalové dystrofie (13 az 22), abychom zjistili, jestli prednasky mély néjaky pfinos

nebo nikoliv, a abychom porovnali odpovédi respondentt jednotlivych tiid.

Otazka ¢. 13: Slyseli jste nékdy o svalové dystrofii?

V této otazce méli respondenti na vybér z téchto moznosti — ano; ne; a jiné

Tabulka 6. Prehledné shrmuti odpovédi z obou dotaznikovych Setveni k otdzce ¢.13

1.Dotaznikové Setreni 2. Dotaznikové Setreni
Respondenti: 86 Respondenti (podle tidy): | 3.A:27 3.B:29 3.C:30
ANO: 43 ANO:27 ANO:28 ANO:30
. NE: 42 . : : :
Odpovedi: Odpovedi: NEO NEO NEO
A Jiné: 1 - A Jiné: 1 -
. o A lJiné: 0 A lJiné: 0
nejsem si jisty Ted uz ano

Po porovnani dotaznikového Setfeni, si mizeme vSimnout, ze vSichni studenti vénovali
pifednasce pozornost a zapamatovali si ji. Z 86 respondentd slySelo 43 respondenti poprvé o

svalové dystrofii.
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Otazka ¢. 14: Pokud jste v predchozi otazce odpovédeli ano, uvedte prosim, kde jste o ni slySeli?
Muzete vybrat vice zdroju.

V této otazce meli respondenti moznost zvolit vice moznosti. Na vybér byly tyto moznost —
v hodinach biologie/ptirodopisu; média (TV, radio, noviny...); dokumentarni pofady; socialni

sité; osvétové akce a financni sbirky; v rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani); a jiné.

Tabulka 7. Prehledné shrmuti odpovédi z obou dotaznikovych Setrent k otdzce ¢. 14

1. Dotaznikové Setteni 2. Dotaznikové Setfeni
Respondenti 44 Respondenti (podle tiidy) 3.A:27 3.B: 29 3.C: 30
V hodindch V hodinach
biologie/ptirodopisu 15 biologie/ptirodopisu 27 2 30
média (TV, radio, 36 média (TV, radio, 19 15 13
noviny...) noviny...)
el dokumentarni e dokumentarni
» 7 N 17 24 2
potady porady
socialni sité 14 socidlni sité 12 12 7
osvétové akce a osvétové akce a
fineméni sbirky 1 finanin sbirky 13 14 27
v rodin¢ a blizkém v rodin¢ a blizkém
okoli (ptipadn¢ 8 okoli (ptipadné 5 4 18
osobni setkani) osobni setkani)
5 — knihy,
nevybavuji 7_
A jing si kde, A jiné 2z Vasi | 2knihy, | s,
poprvé prednasky | prednaska beseda
z tohoto
dotazniku

Podle vysledku z dotaznikového Setfeni, si mizeme vSimnout, Ze puvodné odpovidalo
pouze 44 respondenti. V druhém dotaznikovém Setfeni uz odpovidali vSichni a celkove se zvysil
pocet odpovédi. Tridam 3.A a 3.B byl ukazan kratky dokument a 3.C méla moznost setkat se
s clovékem se svalovou dystrofii, a 1 kdyz se pocet odpovédi v jednotlivych kategoriich zvysil, ne
vsichni to vSak uvedli v dotazniku. Nejvice si dokument zapamatovali studenti 3.B. Moznost
v rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani) zvolilo ve tfidé 3.C pouze 18 respondentu. To
muze poukazovat na to, ze 12 respondentii nepovazuje videohovor za osobni setkani. Zvysil se,
ale poCet odpovédi u moznosti osveétové akce a financni sbirky, a to az na 27. Z toho plyne, Ze
metodu piednasky provedenou ve tiidé 3.C povazuje vétSina respondentu spiSe za osvétovou akci

nez za osobni setkani. Napadné se také zvysil pocet respondentu, ktefi uvedli média (TV, radio,
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noviny...) a socialni sité, tedy studentim nejvice dostupné prostiedky. Z toho lze usoudit, ze

studenti si poté dohledavali dalsi informace.

Otazka €. 15: Co je podle Vas svalova dystrofie?

Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli ukazat své védomosti a domnénky, které o

svalové dystrofii mayji.

Tabulka 8. Prehledné shrmuti odpovédi z obou dotaznikovych Setveni k otdzce ¢.15

1.Dotaznikové Setfeni

2. Dotaznikové Setfeni

onemocnéni, postizeni, zhorSené

neschopnost fungovani svalu
nabrat svalovou apod.

hmotu

ocnéni svalové

soustavy;
nemoc

postihujici

svalovy aparat;
dysfunkce

svalu; ubytek

svalovych
homonu;

postupny

_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
15x-ochabnuti
14x-ochabnuti
svalu,
svali
7x-
4x-snizena
nefunkcnost
funkc¢nost
sval.
svalu.
Dale:
Dale: nemoc, .
] Postizeni
pii které
48x — nevim, chromozomu
postupné )
netusim 17x-ochabeni svalu . X, zpusobuje
ochabuji svaly;
38x — ochabnuti 10x-ochrnuti svalu, problémy s
. . neschopnost
svalll, postiZzeni postizeni svali, pohybem.
nékteré svaly .
_ svali, ochmuti _ nespravna funkce Lid¢ trpici
Odpovedi: Odpoveédi: ovladat;
svalu, nervové svalu, svalové touto nemoci
porucha/onem

jsou Casto
mentalné
zcela v
potadku, ale
napft. jim
nefunguji
dolni
koncetiny.;
Neschopnost
pohybu,

nedostatecné
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ubytek svalové

hmoty apod.

rozvinuté
svalstvo;
Nemoc
oslabovani
svalu;
Porucha
chromozomu
X,
Porucha/onem
ocnéni
svalové
soustavy;
Nefunkcénost

urcitych svala

Z porovnani vysledka dotaznikového Setfeni si muZzeme vSimnout, ze pil prvnim

dotaznikovém Setieni uvedlo az 48 respondenti nevim. V druhém dotaznikovém Setfeni nikdo

z respondenti neuvedl nevim, vyrazné pievazovala odpovéd ochabnuti svali nebo problém

s pohybem. Také se snizil pocet odpovédi typu ochrnuti. Ve 3.B studenti zminili ubytek svalovych

hormontu a ve 3.C dokonce poruchu chromozomu X. Studenti tak potvrdili, Ze se orientovali

i v genetice, kterou probirali prvné.

Otazka ¢. 16: Jak se podle Vas svalova dystrofie projevuje?

Tato otazka byla také zcela oteviena. Opét mohli respondenti vyjadrit vSe, co o tématu veédeéli.

Tabulka 9. Prehledné shrmuti odpovédi z obou dotaznikovych Setveni k otdzce ¢. 16

1.Dotaznikové Setfeni

2. Dotaznikové Setfeni

svalt vykonavat

s pohybem

svalu

_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
48x-nevim 9x-ochabovanim | 14x-problémy 16x-problém
38x- svala s pohybem s pohybem
Odpovedi: Odpoveédi:
neschopnost 11x-problém 7x-ochabnuti 6x-ochabnuti

svalstva.
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pohyb, ochabeni
svalu, omezeni
pohybu, sniZzena
pohyblivost,
postupna ztrata
pohybu a svala,
tes na t¢le
v dan¢ oblasti,
ochmuti apod.
1x -,V détském
véku se dité
nauci chodit az
kolem 3. véku,
nékteré se
nenauci chodit

uz vitbec“.

2x-lidem ubyva
svalova hmota
5x — Ztrata
kontroly nad
svaly; Ztrata
pohybu; Snizena
pohyblivost a
ztrata;
Neschopnost
pohybu od
Castecné az po
uplnou; Postupna
ztrata svalu, poté
uz ve fazi, kdy je
tézkeé se
pohybovat po
vlastni ose,

geneticky

4x-ztrata
svalové hmoty
3x- zhorSeni
funkce svalta a
1x-,, Clovek
prestdva
postupné hybat
svaly, protoZe
mu to nejde, az
dojde k
uplnému
ochabeni a
nasledné

smrti “

pohyb; Clovék

Dale: zhorsené
fungovani
svalu,
ochabnuti/
ochrnuti svalu;
Problémy s
pohybem,
dychanim;
Clovék se s ni
narodi.
Postupné
¢loveku
ochmuje télo a
Casto to konci
tim, ze ¢lovék
uz pouze lezi a
vnima.; Napf.
ochrmuti;
Neschopnosti
ovladat své
svaly vuli,
popt. jejich

samovolny

s danym

postizenym

svalem nemuze
hybat. Clovek
"slabne" a za
n¢jaky cas
umira
(pfevazné

srdecné)
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Z porovnani vysledki dotaznikového Setfeni si u této otazky, stejné jako u otazky

piedchozi, miuzeme vSimnout, ze po pifednasce uz nikdo z respondentti neodpovédél, ze nevi nebo

netusi. Naprosta vétsSina odpovédéla ochabnuti svali nebo problémy s pohybem. Nejvice se snazili

nemoc popsat detailnéji studenti 3.C, ktefi méli moznost v ramci pfednasky se setkat s Clovekem

se svalovou dystrofii.

Otazka ¢. 17: Jak si myslite, Ze Cloveék ke svalové dystrofii piijde?

Tato otazka byla uzaviena. Respondenti méli na vybér z nasledujicich moznosti — narodi se s ni;

nakazi se ji; vytvofi se, kdyz ma clovek vazny fyzicky traz.

Tabulka 10. Prehledné shrnuti odpoveédi z obou dotaznikovych Setfeni k otazce ¢.17

1.Dotaznikové Setfeni

2. Dotaznikové Setfeni

ma clovek vazny

fyzicky uraz: 26

Nakazi se ji: 0

¢lovek vazny

fyzicky uraz: 1

¢lovek vazny

fyzicky uraz: 0

_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
Narodi se s ni: | Narodi se sni: | Narodi se s ni:
Narodi se s ni: 60
26 29 30
Vytvofi se, Vytvofi se, Vytvofi se,
Vytvofi se, kdyz
Odpovédi: Odpovédi: kdyz ma kdyz ma kdyz ma ¢lovek

vazny fyzicky

uraz: 0

Nakazi se ji: 0

Nakazi se ji: 0

Nakazi se ji: 0

Po srovnani vysledku z obou dotaznikovych Setfeni, si miizeme povSimnout, ze studenti si

z prednasky odnesli jeden z nejdulezitéjSich poznatka o svalové dystrofii, a to Ze se s ni ¢lovek

narodi. Ukazala se i1 jedna nespravna odpovéd ve tiidé 3.A, mizeme se domnivat, ze §lo pouze

o prekliknuti nebo Ze student nevénoval pfednasce dostateCnou pozornost.

Otazka ¢. 18: Postihuje podle Vas svalova dystrofie fyzickou nebo mentalni stranku postizeného

¢lovéka?

U této otazky méli respondenti na vybér z nasledujicich moznosti — pouze fyzickou stranku, pouze

mentalni stranku, postihuje fyzickou 1 mentalni stranku, nepostihuje ani fyzickou ani mentalni

stranku.
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Tabulka 11. Prehledné shrnuti odpovédi z obou dotaznikovych Setieni k otdzce ¢.18

1.Dotaznikové Setfeni

2. Dotaznikové Setfeni

fyzickou ani

mentalni stranku: O

ani mentalni

stranku: 0

ani mentalni

stranku: 0

_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
. Pouze Pouze .
Pouze fyzickou . . Pouze fyzickou
fyzickou fyzickou
stranku: 45 stranku:29
stranku: 27 stranku: 25
Pouze Pouze
Pouze mentalni Pouze mentalni
mentalni mentalni
stranku: 0 stranku: 0
stranku: 0 stranku: 0
_ _ Postihuje Postihuje Postihuje
Odpovédi: | Postihuje fyzickoui | Odpoveédi:
fyzickou i fyzickou i fyzickou i
mentalni stranku:
Al mentalni mentalni mentalni
stranku: 0 stranku: 4 stranku: 1
o Nepostihuje Nepostihuje | Nepostihuje ani
Nepostihuje ani o o . .
ani fyzickou ani fyzickou fyzickou ani

mentalni

stranku: 0

Pred prednaskou si studenti nebyli stoprocentné jisti, jestli svalova dystrofie postihuje

pouze fyzickou stranku postizeného ¢lovéka nebo jestli postihuje 1 mentalni stranku. Po prednasce

uz drtiva vétSina vi, ze svalova dystrofie postihuje pouze fyzickou stranku postizeného Clovéka.

Naslo se par vyjimek, které uvedli moznost postihuje fyzickou 1 mentalni stranku, nejvice pak

ve tfidé 3.B, mizeme se domnivat, ze je zmatlo praktické cviceni, kde trénovali také tzv. sykavky.

Mohlo se také jednat o nepozornost, pripadné prekliknuti.

Otazka ¢. 19: Myslite si, ze je Vase Skola dostatecné€ vybavena na pfijeti studenta se svalovou

dystrofii? Pro¢?

Tato otazka byla zcela oteviena. Respondenti tak mohli vyjadiit sviy nazor.
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Tabulka 12. Prehledné shrnuti odpovédi z obou dotaznikovych Setieni k otdzce ¢.19

1.Dotaznikové Setreni 2. Dotaznikové Setreni
_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
35x-nevim.

32x — ne nebo

spise ne davody

— nemame
vytah, skola
nema zadné
specialni 28x —ne, 30x — ne
pomucky, nejéastéji davody: chybi
nemame dtvod: kvalifikovany
bezbariérové 23x-ne chybgjici personal,
prostory, Duvod: neni vytah a nedostatek
nemame , . . ,
vytah. bezbariérové | potiebnych
_ kvalifikovany _ o
Odpoveédi: Odpoveédi: 4x —ano a dva prostory, prostiedku a
personal.

dodali, Zze by to | nekvalifikova | pomucek a az
19x — ano nebo

nejspis ano, Skola néjak ny personal poté byly
ditvody — mame vymyslela. 1x-,,ano, ale zminény

bezbariérové nemame bezbariérové
zachody, kdyby wtah “ prostory a

byla poticba schodiste.

Skola by nasla
feSeni nebo ano
a mi jako tfida
bychom se taky

zapojili.

Z porovnavani vysledku dotaznikového Setfeni nam vyplynulo, Ze pfed prednaskou si
studenti vice stali za nazorem, ze Skola by zvladla pfiymout studenta se svalovou dystrofii.

Po pfednasce drtiva vétSina studentti zménila svuj nazor. S jistotou lze fici, Ze za to muzou 1 nové
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informace pro studenty, ktefi zjistili, co svalova dystrofie vSechno obnasi. Ve tfidach 3.A a 3.B se
1 po prednasce objevily odpovédi typu ano, Skola by si n€jak poradila. Ve 3.C se zadna z téchto
odpovédi neobjevila, mizeme se domnivat, ze studenti zménili sviy nazor kvuli vykladu Anezky,
ktera studentim sdélila, ze ve Skole potiebuje nepfetrzitou asistenci. Dolozit tuto domnénku
muzeme 1 tim, ze se v odpoveédich studentt, jako divod, pro¢ ne, objevoval nejcastéji odpoved’

chybi kvalifikovany personal.

Otazka €. 20: Predstavte si, ze mate ve tfide studenta s nékterym typem svalové dystrofie. Jak byste
reagovali?

V této otazce méli respondenti moznost vybrat vice odpovedi. Odpovedi obsahovali tyto moznosti
— zamérn€ bych ho prehlizel, vyhybal se mu; nevS§imal bych si ho, mam své starosti; snazil bych
se mu aktivn€ pomocit; zjistil bych si vice o jeho postizeni; pomohl bych mu v pfipadé€, kdyby si o

pomoc fekl; a jiné.

Tabulka 13. Prehledné shrnuti odpoveédi z obou dotaznikovych Setieni k otdzce ¢.20

1. Dotaznikové Setfeni 2. Dotaznikové Setfeni
Respondenti 86 Resp Ont?g;; (el 35;“ 3.B: 29 3.C:30
zamérneé zameérné
bych ho bych ho
prehlizel, 0 prehlizel, 0 0 0
vyhybal se vyhybal se
mu mu
nevsimal nevsimal
byc,h si h9, 10 byc,h si h9, 3 1 0
mam své mam své
starosti starosti
snazil bych snazil bych
semu 28 semu 14 21 6
aktivné aktivné
pomoci pomoci
Odp.: | zjistil bych Odp.: | zjistil bych
sivice o 31 sivice o 20 55 30
jeho jeho
postizeni postizeni
pomohl pomohl
bych mu bych mu
v piipade, 56 v pripadé, 18 7 24
kdyby sio kdyby si o
pomoc ekl pomoc fekl
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6X — netusi,
jak mu
pomoct.
1x — Z¢ by se
k tomuto
¢loveku
choval jako
by postizeni
nem¢l, pokud

1x-,,pomohl
by se on

bych mu
nechoval 3x-

s protahovanim .
- nepratelsky. - P asistoval
a jiné ajiné 0 a riiznym bych mu
1x-,,Asi bych bhem

cvicenim, ,
mu dokadzala vyuky
kdyby chtél
pomoct, bavit

se s nim,
kontakt bych
ale
nevyhledavala
asi uplné
kazdy den na
kazdou

¢

minutu.

Pi1 porovnani dotaznikovych Setfeni je vidét vyrazny rozdil ve skladbé odpoveédi mezi
prvnim a druhym dotaznikem, ale 1 mezi odpovéd’'mi tfid ve druhém dotazniku. Pied pfednaskou
10 studentt uvedlo moznost nev§imal bych si ho, mam své starosti. Po pfednasce tuto moznost
zvolili pouze 4 studenti a z toho 3 uvedli, ze by pomohli v pfipadé, kdyby si clovek s postizenim
o pomoc fekl. Pred prednaskou spoustu studenti nevédélo, jak ¢lovéku se svalovou dystrofii

pomoci, proto zvolili moznost pomohl bych mu v pfipad€, kdyby si o pomoc fekl.

Rozdily jsou znatelné 1 mezi jednotlivymi tfidami, zejména mezi 3.B a 3.C. Ve tfidé 3.B
zvolilo 21 studentd moznost snazil bych se mu aktivné pomoci, muzeme se domnivat, ze je tomu

tak prave kvali zapojeni student do praktického cviceni. Dolozit to mizeme i odpovédi jednoho
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studenta, ktery odpovedeél cituji: ,,pomohl bych mu s protahovanim a riiznym cvicenim, kdyby

chtel . Ve tiidé 3.C vsichni studenti uvedli, ze by si zjistili vice o jeho postizeni a 24 studenti

zvolilo moznost pomohl bych mu v ptipade€, kdyby si o pomoc fekl. Piednaska s lidmi se svalovou

dystrofii tedy zanechala ve studentech hluboky dojem. Zarovei studenti pochopili z vykladu hostd,

ze lidé se svalovou dystrofii maji obvykle svého asistenta a nékdy pfriliSna aktivita cloveka, ktery

nema dostatek informaci, muze byt spiSe na Skodu. Nejdulezitéjsi je si zjistit potiebné informace,

a to studenti pochopili.

Otazka ¢. 21: Jak mazete Vy osobné pomoci ¢lovéku se svalovou dystrofii?

Tato otazka byla zcela oteviena, respondenti tak mohli vyjadfit svij nazor.

Tabulka 14. Prehledné shrnuti odpovédi z obou dotaznikovych Setieni k otazce ¢.21

1.Dotaznikové Setfeni

2. Dotaznikové Setfeni

bych se mu
asistovat, snazil
bych se ho
zaclenit do
kolektivu,
pomahal bych
riznymi

zpusoby,

dvete, pomoci pii

presunu, vzit véci.

se snazili toho
Cloveka
zaclenit do
kolektivu, aby
se necitil
odstréeny a

pomahali mu

_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
74x-netusi nebo . vEtSina
) Odpoveédi byly )
nevi jak; netusi, . studentu uvedla
. ruzné, nejvice L
co je svalova . financni
. vSak — fyzické
dystrofie a co by . pomoc, ale taky
pomoci o
pomoc méla . konkrétni
Odpovédi byly (pomoc do .
obnaset nebo Ze . - pomoci jako
rizng, nejcastéji | schodd, pomoc )
nevi co by asistence ve
studenti s vécmi, 5 .
potfebovali. . Skole, asistence
odpovidali, Ze by pomoc se .
12x-pomohl v ZIvote,
) ) mohli pomoci cvicenim) o
Odpovedi: bych mu do Odpovédi: . psychicka
. finan¢né nebo Dale: studenti
schodt, snazil . . podpora,
fyzicky — podrzet | napsali, ze by .
komunikace,

Sifeni osvéty,
pomoc béhem
vyuky,
povidani si,
brani toho
¢loveka jako

sobé€ rovného.
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pomohl bych
mu s drobnostmi

atd.

s vécmi do
skoly.
Par odpovedi
s finan¢ni

pomoci.

Pred piednaskou drtiva vétSina studenti uvedla, ze nevi jak nebo netu$i, jak pomoci

¢lovéku se svalovou dystrofii. Po pfednasce uz zadny ze studentd neodpovédél, ze nevi, jak

pomoci. Druhy pomoci se opét lisili podle zpisobu ptednasky, ktera v dané tfidé probihala.

Ve tiide 3.A byly jako nejcastéjsi zpusoby pomoci zminovany finanéni a fyzicka pomoc. Ve tfidé

3.B se jednalo nejvice o fyzickou pomoc, ale par student zminilo 1 finanéni pomoc nebo zaclenéni

do kolektivu. Ve tfidé 3.C naprosta vétsina studentt uvedla finan¢ni pomoc, psychickou podporu

a asistenci. Tato tfida byla nejvice konkrétni pii psani svych odpovédi. Bylo tomu tak predevsim,

protoze studenti béhem vyklada nasich hostu, zaregistrovali 1 ty nejmensi detaily, které by lidem

se svalovou dystrofii pomohly.

Otazka €. 22: Jak si myslite, ze ¢lovéku se svalovou dystrofii muze pomoci stat?

Tato otazka byla také zcela oteviena, 1 zde mohli respondenti vyjadfit svij nazor.

Tabulka 15. Prehledné shrnuti odpoveédi z obou dotaznikovych Setfeni k otdazce ¢.22

1.Dotaznikové Setfeni

2. Dotaznikové Setfeni

_ Respondenti
Respondenti: 86 3.A:27 3.B:29 3.C:30
(podle tridy):
53x-netusim 30x-finan¢ni
2 1x-finan¢ni
nebo nevim podporu
pomoc. .
29x-finanéni 18x-financni (prispévky na péci,
4x-stat by
pomoc nebo pomoc " prispévky na
meé
) dotace _ 5x-podpora statu pomucky)
Odpovedi: . Odpoveédi: . podporovat
4x- kvalifikaci je dostate¢na . Opakované:
) cviceni o
téchto lidi ve 4x-netusim o specializované
zaméfené na
firmach, programy
. 1écbu téchto
vytvoiit zamétené na 1écbu,
nemoci

organizace na

povinnost pro
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pomoc témto
lidem, prispévky
na léky,
rehabilitace pro

tyto lidi.

2x-ptispévky
na pomucky

2X — nevi.

skoly a firmy, aby
byl Iépe vybaveny
na pritomnost
téchto lidi, skoleni
socialnich
pracovniki, vice
socialnich
pracovniku, dotace
na socialni
pracovniky, Sifit
vice osvctu o této

nemoci apod.

Pii porovnavani dotaznikového Setieni, si opét mizeme povsimnout rozdili mezi tiidami.

Pied piednaskou spoustu studentu netusilo, jak by mohl stat pomoci lidem s timto postizenim.

Po pfednasce se pocet téchto studenti zmensil. Pfesto v8ak byla tomuto tématu pravdépodobneé

vénovana men$i pozornost nez pfedchozim, protoze 1 po piednasce stale par studentt nevédélo,

jak by mohl stat pomoci. Ve tiidé 3.C se toto téma diky vykladu nasich hosti, predevsim pani

Pavliny, vice probiralo a studenti tedy ziskali vice poznatki v této oblasti, které poté zuzitkovali

pii vypliovani druhého dotazniku. A urcité tyto védomosti zuzitkuji 1 v budoucnosti, kdyz bude

potieba.
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6.Zaver

Z vysledka porovnavani dotaznikovych Setfeni mizeme jednoznacéné fici, ze svalovou dystrofii
lze zatradit do vyucCovaci hodiny. Studenti si z prednasky zapamatovali spoustu informaci, které
v pfipad€ potieby dokazi vyuzit. V druhém dotazniku prokazali, Ze pochopili nejpodstatnéjsi
informace o svalové dystrofii. Nékteré informace, které nové nabyli, 1ze dokonce zevSeobecnit.
U nékterych studentu byly zbofeny prfedsudky ve vnimani lidi s postizenim 1 v tom, Ze stat pomaha
dostate¢né a nelze uz vic udélat. Studenti pochopili, ze vzdy jde udé€lat vice a ze zacit by méli
praveé u sebe. Diky prednasce spoustu z nich zjistilo také jak pomoci lidem se svalovou dystrofii

zkvalitnit zivot.

Vyuka probihala v tradi¢nim ¢ase 45 minut, tento ¢as byl dostacujici, ale nékdy uz hrani¢ni.
V piipadé, ze by studenti méli probranou genetiku, 45 minut na prednasku by bylo dostaCujici.
V pripadé, ze studenti nemaji jeSt€ povédomi o zakladech potiebnych k pochopeni problematiky
probiraného tématu, je lepsi mit vétsi Casovy prostor a jistotu ¢asové rezervy. Proto se v urCitych
piipadech piiklanim spiSe k zafazeni svalové dystrofie do hodin seminaia z biologie, kde by na né

bylo vice casového prostoru.

Co se tyce jednotlivych metod, forem a zpusobu vyuky, 1 pfes vyzkum nelze stoprocentné
fici, ktera metoda byla nejvhodng$i. Muzeme vSak fici na zakladé vysledku, ze metoda
s praktickym cvicenim a metoda, kdy studenti méli moznost pfimého kontaktu s clovékem se
svalovou dystrofii, mély na studenty vétsi dopad nez prosta prednaska. Kdybychom méli porovnat
tyto dvé metody, tak kazda byla podle vysledktu dotazniku tfidy zaméfena vice na jinou oblast
svalové dystrofie. Metoda s praktickym cvicenim byla vice zaméfena na 1€Cbu. Metoda rozhovoru
se zase vice zaméfila na postaveni lidi se svalovou dystrofii ve spolecnosti a staté. Kazda tedy
zanechala ve studentech dojem, Ze zrovna tyto informace jsou dulezité. Porovnani této prace
s obdobnymi pracemi bohuzel nebylo zcela mozné, jelikoz se nepodafilo nalézt odbornou praci,

ktera by se zabyvala podobnym typem vyzkumu.

V budoucnu by bylo vhodné vyhradit vice Casu na podobné aktivity, pfipadné promyslet
dalsi metody ¢i zpusoby jakymi o svalové dystrofii ¢i podobnych tématech vyucovat. Také by se
mohla rozsifit skupina studentd, u kterych byl vyzkum provadén, naptiklad o studenty stfednich

odbornych skol.
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10. Seznam zkratek

BMD - Beckerova muskularni dystrofie

DMD - Duchennova muskularni dystrofie

LGMD - Pletencova muskularni dystrofie

OPMD - Okulofaryngealni muskularni dystrofie
CMD - Kongenitalni muskularni dystrofie

FSHD - Facioskapulohumeralni muskulami dystrofie
EMG - Elektromyografie

CSU — Cesky statisticky tfad

XEDMD - X-vazana muskularni dystrofie typu Emeryho-Dreifusse
CNS - Centralni nervova soustava

FCMD - Fukuyamova kongenitalni svalova dystrofie
CT - Vypocetni tomografie

DNA — Deoxyribonukleova kyselina

Aj.—ajiné

Apod. —a podobné

Atd. —a tak dale

Tzv. — takzvané

Tj.—to je

EKG - elektrokardiogram
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11. Priloha 1

Piehledna legenda symbola potiebnych k sestaveni rodokment.

Vybrané symboly potfebné pro sestaveni rodokmenu

\ zena s —
~— —( )
. shatek
‘ postizena zena
( £ L
r “1 \ P J /
‘ muz rozvod
postizeny muz "_“‘ B
pribuzensky snatek
nespecifikované pohlavi plodu :
V. — | _j SN
/| umrt dizygotni dvojéata
l potrat B
2 ¥ '.-'L N
( — )
[ J . monozygotni dvojéata
7 A | ‘:’-’ ’
probaﬁd rodova ¢ara

sourozenecka ¢ara

] / \
| ]
\ /
——d p 3 -

Pifevzato z: Soubor: RodokmenZnaky.jpg. WikiSkripta [online]. Praha: Mefanet, 2008 [cit. 2022-
07-18]. Dostupné z: https://www.wikiskripta.eu/w/Soubor:RodokmenZnaky.jpg
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12. Priloha 2

Piiklad dédi¢nosti a projevi Duchennovy muskularni dystrofie na nazorném prikladu.

Duchenne’s Muscular Dystrophy
Only males affected,

Sex-linked Mother
recessive normal, Q m Father but females may be
inheritance carrier normal carriers
|
sl <00 ¢H 20 <N
2 yrs old, 5 yrs old, 8 yrs old, 10 yrs old, 15 yrs old,
affected normal affected normal; affected

may or
may not
be carrier

Minimal or no symptoms —
) Severe crippling
Weakness, especially of deformities and contractures

pelvic girdle muscles;

Progression with age marked lordosis,
enlarged calves \

Calf muscles usually
but not always
enlarged

Lordosis disappears
when child sits

Pievzato z: Duchenne muscular dystrophy. Healthjade [online]. neuvedeno: Healthjade.net, 2019
[cit. 2022-07-18]. Dostupné z: https://healthjade.net/duchenne-muscular-dystrophy/

99


http://Healthjade.net
https://healthjade.net/duchenne-muscular-dystrophy/

13. Ptiloha 3

Piehledna tabulka shrnujici symptomatologii zakladnich svalovych dystrofii probiranych v této

praci.
Prvotni
. : projevy v v Hlavni klinické Typ
Muskularni dystrofie (vék - Progrese Preziti - dedidnosti
roky)
Duchenova (DMD) <5 let Rychla | 20-30 let Pansievflﬁzze’ GR
Beckerova (BMD) 5-15 Pomals | Stfedni vék Pansievflﬁzze’ GR
Muz,e byt Slabost
Stiedni nahla smrt anevniho a
Pletencova (LGMD) N Pomala z davodu P . AR/ADD
dospély vék Y, ramenniho
postizeni
pletence
srdce
Pomala o
. s . Oblice;,
Facioskapulohumeralni 10-20 S Ode.]Zjllml Desitky let | ramena, horni AD
(FSHD) rychlejsiho ..
. koncCetiny
zhorSeni
Svaly o¢nich
Okulofaryngealni 30-70 Pomald Muze byt V1061:(1;i;va1y AD
(OPMD) zkraceno ’
neschopnost
polykat
Generalizovana
Kongenitalni (CMD) Od , Pomala Mu%e byt slabost sva}lu, AR
narozeni zkraceno kloubni
deformity
Muze byt Svaly ramen,
Emeryho-Dreifusse nahla smrt hornich
- <13 let Pomala z duvodu koncetin, GR
(XEDMD) postizeni holené a
srdce kontraktury
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14. Priloha 4

Pozn. Toto je dotaznik k prvnimu dotaznikovému Setfeni, v druhém dotaznikovém Setieni byla
zménéna otazka €. 3 a to opé€t na uzavienou otazku, ktera se zameéfovala na konkrétni tiidy

studentt zapojenych do vyzkumu této bakalaiské prace (moznosti: 3.A, 3.B, 3.C)

Dotaznik k BP — Svalova dystrofie

Zdravim Vas,

dovolte mi se predstavit. Jmenuji se Katefina Dudova a jsem studentkou 3. ro¢niku PiF UP v

Olomouci oboru Biologie/geografie pro vzdélavani.

Tento dotaznik je anonymni a zabere Vam pouze par minut. Toto dotaznikové Setfeni slouzi jako
podklad k vyzkumu mé bakalarské prace na téma Didakticka analyza tématu lidskych
genetickych onemocnéni na prikladu svalovych dystrofii.

Predem dékuji za Vas Cas a odpovédi.

*Povinné pole

1.Pohlavi*
o Muz
o Zena
o Jiné
2.Vék*
o 151et
o 16Ilet
o 17let
o 18let
o 19let
o 20 avice let
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3.Praveé studuji*

1.ro¢nik (Ctyfleté gymnazium)
2.ro¢nik (Ctyfleté gymnazium)
3.rocnik (Ctyfleté gymnazium)
4 roc¢nik (Ctyfleté gymnazium)
5.ro¢nik (viceleté gymnazium)
6.rocnik (viceleté gymnazium)
7.rocnik (viceleté gymnazium)

0O 0O O 0O 0O O O ©O

8.rocnik (viceleté gymnazium)

4 Setkali jste se nekdy s ¢lovékem s télesnym nebo mentalnim postizenim? *

Nikdy

Zcela vyjimecné (pouze jednou)

Obcas (vicekrat)

Kazdy den

Bydlim s ¢lovékem s télesnym nebo mentalnim postizenim

O O O O O

5.Pokud jste v predchozi otazce odpovedély, ze jste se s Clovékem s télesnym nebo mentalnim
postizenim setkali, napiste prosim, o jaké Ci jaka postizeni se konkrétné jednalo (pokud netusite,

odpovézte pouze jestli se jednalo o télesné nebo mentalni postizeni)

e Vase odpoved

6.Ted si predstavte konkrétni situaci: stojite na autobusové zastavce se skupinou ruznych lidi,
ktefi také Cekaji na autobus. Mezi témito lidmi se nachazi i Clovek s vyraznym télesnym

postizenim. Jak se v pfitomnosti takového ¢loveka citite? *

Pritomnost ¢lovéka s fyzickym postizenim mi neni pfijemna
Pritomnost ¢lovéka s fyzickym postizenim vnimam, ale nevadi mi
Pritomnost ¢lovéka s fyzickym postizenim nevnimam

O O O O

Jiné:
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7.Piedstavte si stejnou situaci, jako v predchozi otazce. Tentokrat se jedna o ¢lovéka s vyraznym

mentalnim postizenim. Jak se citite v pfitomnosti takového clovéka? *

O O O O

Pritomnost cloveéka s mentalnim postizenim je mi nepfijemna
Ptitomnost ¢lovéka s mentalnim postizenim vnimam, ale nevadi mi
Pfitomnost ¢lovéka s mentalnim postizenim nevnimam

Jiné:

8.Kdyz potkate clovéka s viditelnym télesnym postizenim, myslite si na prvni pohled, ze ma 1

postizeni mentalni?*

o O O O

Ano, pokazdé

Ano, ob¢as mé to napadne
Ne, nikdy me to nenapadlo
Jiné:

9.Pomohli jste nékdy ¢lovéku s télesnym nebo mentalnim postizenim? *

O O O O O

Ano, pomaham pravidelné
Ano, ob¢as pomohu

Ano, ale zcela vyjimecné
Ne, nikdy jsem nepomohl
Jiné:

10.Pokud jste v predchozi otazce odpoveédéli ano, uved’te prosim o jakou pomoc se jednalo?

(financ¢ni, fyzickou ¢i jinou konkrétni pomoc...)

Vase odpoved

11.Myslite si, ze spolecnost dostatecné pomaha lidem s télesnym nebo mentalnim postizenim? *

@)
@)

Ano, pomoc spolecnosti je dostacujici
Ne, spoleCnost by se méla vice zajimat o to, jak pomoci lidem s postizenim
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o Spolecnost by se méla zajimat uplné o jiné témata
o Jiné:

12 Myslite si, ze stat dostatecné pomaha lidem s télesnym nebo mentalnim postizenim? *
Ano, stat dostatecné pomaha lidem s postizenim

Ne, pomoc statu lidem s postizenim je nedostatecna
Stat by mél fesit jiné dualezité zalezitosti

O O O O

Jiné:

SVALOVA DYSTROFIE

13.Slyseli jste nekdy o svalové dystrofii? *

o Ano
o Ne
o Jiné:

14.Pokud jste v piedchozi otazce odpovedéli ano, uved’te prosim, kde jste o ni slySeli? Muzete

vybrat vice zdroju. *

V hodinach biologie/ptirodopisu

Média (TV, radio, noviny...)

Dokumentarni porady

Socialni sité

Osvétové akce a financni sbirky

V rodiné a blizkém okoli (pfipadné osobni setkani)

I R N 0 I I R I

Jiné:

15.Co je podle Vas svalova dystrofie?*

e Vase odpoved
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16.Jak se podle Vas svalova dystrofie projevuje?*

e Vase odpoved

17.Jak si myslite, ze clovek ke svalové dystrofii prijde?*

o Narodi se s ni
o Nakazi se ji
o Vytvori se, kdyz ma ¢loveék vazny fyzicky traz

18.Postihuje podle Vas svalova dystrofie fyzickou nebo mentalni stranku postizeného cloveka? *

Pouze fyzickou stranku
Pouze mentalni stranku
Postihuje fyzickou 1 mentalni stranku

O O O O

Nepostihuje ani fyzickou ani mentalni stranku

19.Myslite si, ze je Vase Skola dostatecné vybavena na piijeti studenta se svalovou dystrofii?

Proc?*

e Vase odpoved

20.Piedstavte si, ze mate ve tiide studenta s nékterym typem svalové dystrofie. Jak byste

reagovali?*

Zamérne bych ho prehlizel, vyhybal se mu
Nevsimal bych si ho, mam své starosti

Snazil bych se mu aktivné pomoci

Zjistil bych sivice o jeho postizeni

Pomohl bych mu v ptipade, kdyby si o pomoc fekl

N N R I A I O R

Jiné:
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21.Jak muzete Vy osobné pomoci ¢lovéku se svalovou dystrofii? *

e Vase odpoved

22.Jak si myslite, ze ¢lovéku se svalovou dystrofii muze pomoci stat? *

e Vase odpoved
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