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VYZNAM AMINOKYSELIN U C-M-T NEUROPATIE
MUDr, Radim Mazanec, PaedDr. Jitka Molitorisovd

Dédi¢né neuropatie sdruzené pod nazvem Charcot-Marie-Tooth jsou rozmanita
onemocnéni senzitivnich a motorickych nervovych vlaken v perifernim nervovém
systému. Jsou podminéné dé€di¢nou poruchou-mutaci genu, ktery zajistuje (kéduje)
syntézu né&jaké dilezité latky pro stavbu nebo funkei nervu. PrestoZe jde o primarni
postizeni nervu, jsou jeho diisledky viditelné hlavng na kosternich svalech, Typicky
atrofuje a sldbne nejprve svalstvo béree a Iytek, pozdgji sldbnou drobné svaly ruky,
oslabuje biidni sténa a svaly trupu.

Pro normdlni stavbu a funkci svalu a nervu jsou krome jiného potfebné bilkoviny
(proteiny), které se sklddaji z jednotlivych stavebnich kament — aminokyselin,
Nékteré aminokyseliny si lidské télo nedokéze samo vyrobit a je zcela zdvislé na
jejich prisunu ve stravé. To jsou esencidlni aminokyseliny. Tyto esencilni
aminokyseliny jsou nezbytné pro cely organismus, véetné kosternich sval( i
perifernich nervii. Patii mezi né€ napt. alanin, arginin, cystein, glycin, leucin, Iysin,
methionin, fenylalanin, prolin, serin, threonin, tryptofan,tyrosin, valin.

Vyznam vitamini a aminokyselin pro nervovy systém je vieobecné znam a uznavan,
Jsou dobfe zndmé nemoci, které vznikaji pfi nedostatku vitamind. Napf. nedostatek
vitaminu B (thiamin) vede nejen k postizeni perifernich nervii — hlavné motorick4
neuropatie, ale také k postizeni mozku jako Wernickeova encefalopatie (poruchy
paméti, zachvaty kie¢i, poruchy vidéni a rovnovahy). Nedostatek vitaminu B
(pyridoxin) vede k bolestivému brnéni a mravenceni, aZ ke kiecim a poruchim
védomi. Nedostatek vitaminu B (cyanokobalamin) vede k postizeni zadnich a
postrannich mfSnich provazet s poruchou stability a chiize. Nedostatek vitaminu E
(alfatokoferol) vede k neuropatii a postizeni mi8nich drah s poruchou stability a
chiize,

Disledky nedostatku nékterych esencidlnich aminokyselin jsou mnohem
komplexné&jsf a postihuji ¢etné orgdnové systémy v téle. V&tsinou se jednd o vrozens
metabolické vady, které se projevuji zahy po narozeni nebo v raném détstvi. Z toho
vyplyva, Ze nedostatek aminokyselin méd vyznam také pro stavbu a funkei nervu i
svalu. :

Klinické studie, které by zjistily preventivni vyznam dodavani aminokyselin na
pribeh (progresi) neuropatie, v8ak nejsou k dispozici. Tzn, nelze spolehlive
doporucit dodavéni at’ jednotlivé aminokyseliny nebo celého komplexu
aminokyselin pro G¢innou 1écbu dédiéné nebo jiné neuropatie.

Na podzim 2002 se n&kolik clendi Spolecnosti CMT svéfilo se svymi ,,pritkopnickymi®
zkuSenostimi s uZivinim aminokyselin, Jejich subjektivni
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zkuSenosti byly pozitivni, tj. zmi{rnéni nékterych neuropatickych potizi (finava,
slabost,stabilita).

Soucasna legislativni situace vyZaduje uhradu pfipravk( s aminokyselinami za
vlastni penize. Nelze narokovat jejich ihradu a piedpis u Vasich praktickych 1€karii
nebo obvodnich neurologil,

K dispozici jsou riizné komerén{ preparaty obsahujici riiznd spektra aminokyselin,
Nase ¢lenka pan{ PaedDr. Jitka Molitorisova ndm dala k dispozici n&které tipy -
produkty:

1/ AMINO ACIDS 1500 mg
2/ AMINO ACIDS 2001 mg

Komplex aminokyselin, podporuje vykonnost, snizuje inavu, zvy3uje odolnost

organismu.

3/ PRO MASS 1100

Pripravek ur¢eny ke stimulaci svalové hmoty s vysokym obsahem aminokyselin,

zvy§uje silu a energii.

e  Tyto produkty od firmy ProFitness je moZno koupit v prodejnach
VITALAND. Prodejen je jiz 30 v CR, adresa jedné z nich - Obchodni
centrum Novy Smichov Plzefiskd 8, Praha 3, tel.: 257 320 198. Je moZno
rovné€Z vyuzit tel. linku ProFitness 274 006 400, ¢-mail: info@vitaland.cz,
www.vitaland.cz-

4/ AMINOFUEL

Smés aminokyselin

¢  Tento produkt firmy Twinlab je moZno koupit v prodejné ENERGUS,
Nédrazni 112, Praha 5, tel.; 257 315 023, www,energus.cz.

5/ M100 superkoncentrat s 90% proteini a 20 aminokyselinami. USAS s.r.0, Praha
e  Produkt firmy Koelbel -Trainingsforschung, Hannover
Prodej: USAS s.r.o0., Vinohradska 97, 120 00 Praha 2, tel. 226 272 468

V3echny tyto produkty se proddvaji jako potravinové doplitky pro sportovee. Kazdy
z nds si proto musi individudIng upravit ddvkovani, Na ochranu svalfi pred
pretéZovdnim a pro dodéni energie stadi MNOHEM MENSI davka pripravku ne je
doporucovana vyrobci, p

Réda se s vami pod&lim o zkulenosti s uZivanim v8ech t&chto potravinovych
dopliikt. J. Molitorisova tel.: 272 935 938

Diéle jsme jednali se zdstupcem vyhradniho dovozee dietetickych a potravinfskych
produkti - fy NUTRICIA — zajidténi jednotlivych aminokyselin je mozné, ale pouze
ve veét8ich objemech a pomérné finanéné ndroéné. Jevi se ndm jako v praxi
neprichodné.
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Pokud bychom chiéli naSe penize vynalozit efektivng, mohu doporufit nejprve
analvzu Va${ krve — rozbor spektra aminokyselin v krvi - a podle zjiSténého deficitu

vybrat pfisludny prepardt. Rozbory krve na spektrum aminokyselin zajidt'uji

zpravidla laboratofe Klinické biochemie pfi v&tsich nemocnicich. Po dohodé je
moZné tento servis v omezené mife zajistit ve Fakultni nemocnici v Motole (MUDr.,
R. Mazanec - tel. 224 436 866).

Slovo na zavér..........

Pidl bych si celou situaci kolem aminokyselin chépat v kontextu 1é¢by dédiénych
neuropatii pouze jako doplitkovou - podpiirnou 1é¢bu - na arovni vitamint a
stopovych prvki. V Zidném pfipadé se nejednd o zdsadni 1écebny postup, ktery by
dokdzal vyznamné ovlivnit priibsh choroby. Na takovy postup si jesté, bohuzel,
musime pockat spi¥e z dilny molekularnich genetikd a biologi. . ...

MEZIOBOROVE ODBORNE SEMINARE

Spolupracujic{ lékafi z FIN Motol zavedli ve svété ojedinély systém vyZetfeni pacient

s chorobou Charcot-Marie-Tooth. Jedineénost systému je v soudasné tlasti 1ékath z vice
obort pfi feSeni problémii pacientti s CMT. Vysledkem je predeviim komplexni pristup,

s tim Ze by nemélo dojit k pfipadnému opomenuti n&kterych faktorti z dalsich obort.
Druhym, hlavné pro pacienta podstatnym pfinosem je ispora Sasu a fyzickych sil -
nemusime postupné béhat za nékolika doktory, vSe se odehréva v jeden den a na jednom
misté, za idasti v8ech potfebnych specialist.

Uvedeny systém funguje jiZz druhy rok a lékafi se nad pacienty se zvaZovanymi korekénimi
ortopedickymi operacemi schédzeji zhruba jednou za mésic,

Jak se do seminaie dostat?

Pokud si myslite, Ze V4§ zdravotni stav vyZaduje nédvitévu odborného semindte, postupujte
takto:

zamyslete se, do jakého oboru spadd Va3 nejvétsi zdravotni problém spojeny s nemoci
CMT (neurologie, ortopedie, rehabilitace, genetika, diagnostika)

podle toho kontaktujte nékterého ze spolupracujfcich 1ékafi - kontakty jsou uvedeny na
konci textu

kontaktovany lékar zhodnoti Vase problémy a rozhodne, zda je fi¢elné Vés ha semindf,
ve kterém se ma zhodnotit vhodnost ortopedické korekéni operace, prihlasovat
rozhodne-li, Ze je vhodna Gi¢ast na semindfi, zkonzultuje problematiku s kolegy 1ékati &
nasledné Vam ozndmf termin konéni semindfe

rozhodne-li, Ze neni nutnd G&ast na semindii, doporudi dalsi vhodny postup.
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Kontakty na spolupracujici 1ékate:

s  rehabilitace:

prim. MUDr, Ondfej Hordcek

Klinika rehabilitace UK, 2. LF a FN Motol

tel.; 224 439 202, e-mail: ondrej.horacek(@quick.cz

e neurologie:

as. MUDr. Radim Mazanec

Neurologicka klinika (dospé&lych) UK, 2. LF a FN Motol
tel.: 224 436 867, e-mail: radimmaz@hotmail.com

e neurogenetika a neurologie:

MUDr. Pavel Seeman

Klinika détské neurologie UK, 2. LF a FN Motol

tel.: 224 433 300-2, 224 436 789, e-mail: pavel.seeman(lfmotol.cuni.cz

e  ortopedie:
MUDr. Pavel Smetana
Ortopedicka klinika déti a dospélych UK, 2, LF a FN Motol
tel. 224 438 865 — dospéld ambulance
224 433 758 — détskd ambulance

PRAVNI PORADNA

V dotaznicich z prelomu rok 2002 a 2003 jste jednohlasné vyjadrili prani zFidit

v bulletinu prévni poradnu. Clenem Spole&nosti C-M-T je Mgr. Michal Simiimek,
absolvent préavnické fakulty. A pan Simtinek ndm nabidl svoje znalosti a zkuZenosti.
Budete-1i mit zdjem, miZete ho kontaktovat (e-mailovy kontakt - viz nasledujici text;
otazky pfipadné posilejte na adresu Romana Folvarského).

Jako tivod do préavni problematiky si prettéte radu pana Simiinka, Ze nenf tieba
zoufat po prynim netispéchu ...

(rf)

Souboje s Ofady se nesmi vzdavat

Vazeni pratelé, predseda nadeho sdruzeni Roman Felvarsky mne poZddal, jestli bych pro
bulletin CMT nenapsal nékolik postieht a rad ze Zivota, jak si poradit
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s (ifednickym molochem, Rad jeho pfani vyhovuji a zde je mfj prvni prispévek, Veskers
pripominky ~a  naméy na  dal¥f témata zasilejte na  mij  e-mail:

Pfed vice neZ rokem jsem se na lé€eni v Janskych Léznich sezndmil se svoji
nyn&jsi piitelkyni Petrou. Byla to laska na prvni pohled a hned po ndvratu z 1azni jsme spolu
chtéli zalit bydlet. JenZe ouha, objevil se problém. Petra vlastnila maly rodinny domek, ktery
oviem nebyl bezbariérové upraven a proto pro mé& (chodim o francouzskych holich) skoro
nedostupny. Vstupni tfi schody bych jesté n&jak zvladl, ale tocité a vysoké schody uvnitf uz
ani ndhodou. Byli jsme bezradni a nev&déli jsme, co délat.

Brzy jsme se v8ak dozvédéli, Ze existuje moznost pozadat o pispévek na zdviznou
plodinu a dostali jsme i kontakt na nékolik firem. PH jednani na okresnim Gfadé jsme museli
predlozit doklady o vydélku, dokumentaci k vybrané ploging véetng finandnfho rozvrhu
(poskytla ndmi vybrana firma), vypis z katastru nemovitosti (ne star$i nez tfi mésice) a
doloZit, Ze oba mame v mist& plénované vystavby vytahu trvalé bydlist.

A pak uz jsme jen doufali. VEdEli jsme, Ze na poskytnuti jednordzového ptispévku
na opatieni zvlaStnich pomticek mame nérok, vy3e piispévku viak byla pouze na libovili
urednika, Takova pomiicka miize byt totiz proplacena plnég, ale také tieba pouze 80 nebo 90
% potizovaci ceny, NaSe obavy se naplnily, kdyz jsme obdrZeli rozhodnuti, Okresni urad —
referdt socidlnich v&ci a zdravotnictvi v tomto ptipad® rozhodoval podle zékona &. 71/1967
Sb., o sprdvnim Fizeni, ve znéni pozdéjsich ptedpisti a podle § 34 odst. 1 pism. a) zdkona &
114/1988 Sb,, o plisobnosti organti Ceské republiky v socidlnim zabezpeleni, ve znéni
pozdéjsich predpist, ve smyslu § 86 zakona &, 100/1988 Sb., o socidlnim zabezpedeni, ve
znéni pozd&jsich predpisiia § 33 odst. 1, 2, 5 — 8 vyhl. MPSV CR &. 182/1991 Sb., kterou se
provéadi zdkon o socidlnim zabezpedeni a zakon CNR o plisobnosti orgdnti Ceské republiky
v socidlnim zabezpedeni, ve znéni pozd&jsich piedpist.

A rozhodnuti bylo skuteéné Salamounské. Bezejmenny tFednik poure
z pfedloZenych dokladi o vydélku usoudil, Ze ,,s ohledem na uspokojivou finanéni situad,
kterd Vam dovoluje spolutidastnit se pfi zakoupeni pozadované pomiicky” postadi poskytnuti
pouze 90 % zceny pomiicky. Vcelé Ufedni maSinérii bylo jaksi pozapomenuto ma
skutednost, Ze &lovek vedle prijmi mé i urcité vydaje. U nés je to konkrémé skutednost, 7
diky piestavbé celého domu bydlime v pronajatém byté a platim pomérné vysoky ndjem.
splacime ivér na koupi domu a navic moje odkédzanost pouze na osobni automobil stoji také
nemaly obnos. Proto jsme vyuZili moZnosti opravného prostredku a v zédkonné 1hit& poda
odvoléni,

A vysledek? Utednici nakonec uznali svoji chybu a v rdmei autoremedury (dle b
37 odst. 1 zakona ¢. 71/1967 Sb., o sprdvnim fizeni, ve znéni pozd&jsich predpist) véx
znovu projednali a nakonec pln€ vyhovéli nademu odvolédni a pfiznali 100 % ceny pomiicks
Boj se ndm vyplatil a proto i Vam radim, nikdy to nevzdavejte.
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DOPORUCENI PANI LUDMILY JAROTKOVE

Pani Ludmila Jarotkovd nam napsala doporugeni na navitévu (pobyt)
v Beskydech (odpovéd’ v dotazniku na otédzku, co ndm maZe doporudit):

.Beskydské rehabilitaéni centrum v Celadné. RIIB jsem dostala pul roku po podani
zédosti. Systém je podobny jako v Brandyse nad Orlici - 1é&ebna s nemocniénim
rezimem. Lédebna péce je na dobré trovni. Pokoje jsou pro 3, kdo si pFiplati, je
ubytovan v budové mimo aredl v 1 - 2 liZzkovych pokojich. Na pokoji je televizor, za
ktery se plati poplatek 300,- K& p¥i ndstupu, Délka pobytu je v&t§inou 4 tydny (tak to
byle i umne). V pohybu po okoli ndm nikdo nebranil, dostali jsme i dovolenku
domil na sobotu a nedéli. Kultura #4dn4 - nejsou na to prostory a asi ani finance.
Cely areél byl diive hornickym sanatoriem, poté dlouho nemocnici, Umisténi RHB
centra na okraji Beskyd dava moZnosti k vyletim. Krdsné hory, lesy, dievény
kostelfk v Kunéicich p. Ondfejnikem z Podkarpatské Rusi, rekreaéni stiediska, chaty,
blizkost FrenStatu p. Radhodt&m se skokanskymi mastky, pékné prochazky, to vie
1dkd hodné lidi a proto se na umisténi ¢eka hodné dlouho. V aredlu RHB je mimo
jiné restaurace, kiosek, pramen lé¢ivé vody, rybnicek a znadené trasy pro prochézky
po cestickdch s uddnim délky v m. PFi dojeti vlakem je tfeba vystoupit v Kungicich
p. O., RHB centrum je od nadrazi p&sky asi 15 minut.”

Nechcete se také podélit o svoie zkuSenosti?

(r)

USPECH NA NEUROLOGICKEM KONGRESU

Pocatkem prosince 2002 se v Praze uskutecnil Neurologicky kongres (pod
za§titou prezidenta republiky Véclava Havla). Kongresu se za&astnil i tym
»nadich® Iékafh z FN Motol. Lékafi ptednesli 4 prispévky (abstrakta
z pispévkil pfineseme v pffstim bulletinu) a pfednesené vysledky natolik
zaujaly prezidium kongresu, ze
panu MUDr. Pavlu Seemanovi udélilo cenu prezidia neurologického
kongresu. Blahoprejeme!

(rf)
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JESTE JEDNOU BRANDYS - POZNAMKA MUDR.
MAZANCE

MoZnost rehabilitagnich pobyti pro CMT pacienty v Brandyse/Orlici

V zdfi lofiského roku jsme navstivili Rehabilitaéni Gstav v Brandyse nad Orlici. Setkéni

s prim MUDr.M. Tomanovou a jejimi spolupracovniky bylo nejen pracovni, ale také
piételské, Tehdy nés potésil zdjem a chut’ zdejich zdravotnikii o chorobu CMT. Nabidka
rehabilitaénich pobytl pro CMT pacienty ve zdej$im zaf{zeni nds potésila. V soudasném
systému ldzefiské péce, kdy je mozné s diagnézou CMT navstivit regulémng 1zné 1x za 2
roky, je to jisté vitana moznost doplnit rehabilitaéni péci prave v tyto liché (plonkové) roky.

Nedavno jsem mluvil s pani primétkou Tomanovou telefonicky a proto mé trochu
ptekvapilo jeji sd&leni, Ze tuto moznost vyuzili dosud pouze 2 pacienti v lofiském roce a
letos jedte Zadny. Myslim, Ze je to Skoda. RAd bych pFipomnél , Ze k ndstupu na rehabilita&ni
lé¢bu do Brandysa je potiebny pouze lékatsky ndlez-zprava s dg.CMT a kratkym
zhodnocenim funké&niho stavu konéetin, Na rozdil od lazefiského ndvrhu tedy procedura
nepochybné jednodu$si.Zpravu miZe zhotovit prakticky IékaF nebo specialista-neurolog,
ortoped.

Vyuzijme rehabilitacni péci, jedinou Gi¢innou moZnost jak ovlivnit pritb&h dédicné
neuropatic CMT. Prostfedi rehabilitaniho ustavu a okoli Brandysa je hezké a nadchézejici
jarni a letni mésice jisté lakaji spojit pHjemné s uZite¢nym.

PREDBEZNE INFORMACE K SETKANI SPOLECNOSTI
C-M-T V ZARI 2003

Na zaff leto8nfho roku ptipravujeme daldi setkéani ¢lend a piiznived Spole¢nosti C-
M-T. Setkdni bude zajimavé zejména tim, Ze se ho zadastni i dr. Vinei z Ttélie
(psali jsme o ném v minulém bulletinu; pan Vinci je sdm postiZen chorobou CMT &
stal se specialistou na tuto chorobu, vénuje se predeviim protetice). Dr., Vinci

v téchto dnech od nés dostavéa pozvanf k navitéve Ceské republiky. Ptipravujeme
program, ktery bude obsahovat setkanf dr. Vinciho s lékafi (véetn& odborné
prednasky) a takeé setkdni s pacienty.

Setkan{ pacientd s panem Vincim by se mélo uskutednit nékterou v sobotu v z4&fL
Setkani Spole¢nosti C-M-T bude opét od pétku do nedile a to nékde na okraj
Prahy. Pro mimopraZské Gcastniky zatidime ubytovani stim, Ze zajistime tal&
néjakou vhodnou mistnost, kde budou predneseny piispévky MUDr, Hordéka a Cr.
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Vinciho (oba na téma proteticka feSeni problému spojenych s CMT) a nésledns
proaehne diskuse. RovnéZ zajistime i mistnost na veGerné posezeni.

Sehnat ubytovani v okoli Prahy bude obtiZné, proto vés vyzyvame, abyste se
pithlasili na zafijové setkani nejpozdéji do konce kvétna 2003. Podle pottu
piihladenych osob budeme hledat vyhovujici ubytovan{ (dobry pfistup, vybaveni,
slusnd cena - upozornéni: dnes nemazeme zarucit, Ze uCastnikiim setkdni budeme
moct pfispét na ubytovani a stravu, ale pokusime se zajistit takové podminky, které
by odpovidaly pfedeslym setkdnim, resp. sehnat sponzorsky dar).

O pfesném terminu, misté a programu nadeho setkani vas budeme v¢as informovat.
Tésime se na hojnou Gcast.

Roman Folvarsky

Ptihladku poslete na adresu: Roman Folvarsky, kpt. Stranského 996, 198 00
Praha 14,
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