FAZE Prvni priznaky Diagnéza Lécba Sledovani
e Rané piiznaky byvaji nespecifické. Mohou Diagné6za HSP Jiné neZ hybné pfiznaky e  Ptiznaky obvykle v priibéhu let pomalu Zivot s HSP mUze vyZadovat velké zmény
zahrnovat potiZe pfi chizi nebo béhu, postupuji a €asem se mohou objevovat v zamestnani nebo v domacnosti.
ztuhlost svalll dolnich koncetin nebo e HSP zahrnuje mnoho rliznych podtyp(. e Mezidalsi bézné priznaky patti problémy nové obtize. Kolisani obtizi v pribéhu dne
potize s koordinaci dolnich koncetin. Bylo identifikovano vice nez 90 typu a jejich s mocenim nebo vyprazdriovanim, bolest, muUZe byt vyraznéjsi nez meziroCni progrese Doma Casto lidé s HSP potrebuiji
pocet kazdym rokem vzrlsta. Rlzné typy deprese, Unava, kiece a kozni problémy. onemocnéni. najezdove rampy nebo madla. Lidé
e Obtize mohou zacit v kterémkoli HSP se liSi typem dédi¢nosti, vékem upoutani na invalidni vozik mohou
véku, ale nejéastéji se objevuji bud’ nastupu, pfiznaky a rychlosti progrese. e Mezi pfiznaky méné castych typd HSP e Dulezita je fyzioterapie a protahovani. potfebovat Upravy koupelny, pomticky
Onemocnéni v détstvi nebo mezi 30 a 50 lety véku. mohou patfit poruchy uceni, problémy s V zavislosti na pfiznacich je k dispozici pro pfekonani schod a pro usnac:!néni
e Pacienti jsou ¢asto vedeni pod chybnou reci, sluchem &i zrakem, demence, ataxie a lééba spasticity, bolesti, problém s pfesunu mezi vozikem a lizkem. Upravy
diagndzou. HSP byva mylné postiZzeni hornich kongetin. mocenim a deprese. kuchyné mohou byt také zapotrebi.
diagnostikovdna jako détska mozkova
obrna, roztrouen skleréza, ataxie, e Dlesité mohou byt i jiné faktory nes o Lidé s HSP &asto v prib&hu progrese V praci mohou lidé s HSP postupné
artritida, svalova dystrofie, jiné typy samotné pfiznaky HSP (deprese, izolace, onemocnéni potfebuji rizné kompenzaéni prestat byt schopni vykonavat své
onemocnéni motoneuronu a mnoho osamélost atd.), ¢asto se o nich ale pfi pomcky pro zlepSeni hybnosti. funkce. Mohou potfebovat Gpravy
dalSich diagnoz. stanoveni diagndzy ani pfi pozdéjsich pracovni napiné nebo prosvtFedl', aby
navétévach u lékafe nemluvi. mohli v praci pokracovat. Casem
mohou byt nuceni zménit pozici nebo
kariéru.
Spektrum (nespecifickych) pFiznaka e Pfed stanovenim klinické diagnézy HSP je tieba vyloudit Fadu jinych onemocnéni. Diagnostika Individualni Iécba motorickych a Individualni sledovani
zpravidla zahrnuje fadu vysetieni véetné magnetické rezonance mozku a michy. nemotorickychpfiznaki
e Mezi Casté priznaky, se kterymi se Ackoliv pro jednotlivé typy HSP Ci vékové
setkavame v ranych stadiich HSP, patfi e Geneticka diagnostika HSP je mozZna, ale vysledky mohou byt neprikazné. Spolehlivé genetické e Pacienti s HSP by méli byt odeslani skupiny existuji uré&ité typické vzorce
obtiZe s chiizi, zakopavani nebo problémy s testy jsou dostupné pro vétsinu nejbéznéjsich typlt HSP, avsak je zde rada Uskali. Nejcastéjsi k odbornikiim z rGznych oborl podle progrese, je obtizné pfedpovédét postup
e e R E L o el s S z nich jsou nasledujici: konkrétnich potieb a obtizi. onemocnéni u konkrétniho pacienta a
na dnavu, bolest, problémy s mocenim nebo - pro dany typ HSP nemusi existovat geneticky test odpovédét na otézku ,Kdy budu potfebovat
. . . L isps x oy i - nemusi byt jasné, zda je nalezena mutace pficinou HSP e Plan péce je nutné pribézné upravovat vozik?”.
Spatnou naladu, aniz by védéli, Zze m(ize jit o S - o o L. ) o . . .
L el M5 - 30-40% pacientd neni diagnostikovano - at uz proto, Ze vibec nejsou odeslani do povdlfa toho, jak stav postupuje a obtize se
Klinika specializovaného centra, nebo proto, ze genetické testy neodhali pricinu jejich onemocnéni. méni. Pravidelné kontroly jsou velmi uzite¢né a
e Ke stanoveni diagndzy je tfeba provést . L Y, L, L L o o plan péce by se mél pribézné
e ) 2= Pokud je stanovena geneticka diagndza, je dalsi postup jasny. Rodinnym prislusnikim by mélo byt e Spektrum odbornikl zavisi na konkrétnich prizplsobovat, zejména pokud se priznaky v
VYse”e”!- E\I/ropslka referencni sit vypracovala nabidnuto poradenstvi, popf. prediktivni testovani. motorickych a nemotorickych ptiznacich pribéhu ¢asu méni.
SIS .05 G (2 b a muZe zahrnovat napf. rehabilitaci pro
https://www.ern- rnd.eu/wp- . . — .y y N . P L , 5 S N
e Muze dochazet ke klinickému a/nebo genetickému prekryvu s jinymi onemocnénimi. zlepSeni chiize i ortopedické posouzeni Je tfeba, aby pacienti s planem souhlasili,
cc.Jntent/fJpIoads/2019/02/EBN-RND- sekundarnich deformit patefe a nohou. byli motivovéani ho dodrZovat a aby chapali
Diagnostic- Flowchart-HSP_final-1.pdf o . Y oy B
jak jim rozhodnuti ohledné |écby symptomu
e Lidé s HSP mohou potfebovat poradenstvi mUze v budoucnu pomoci.
v oblasti kontroly bolesti, Unavy, nalady
a feSeni inkontinence ci urgence moci
a stolice.
V€asna a spolehliva diagnéza Lékari museji zvaZovat i aspekty mimo svou odbornost Hledani léku Individudlni podpora
e Povédomi o HSP je mezi zdravotniky e Jetfeba zvysit spolehlivost diagndzy, aby se zkratila jeji doba a snizil pocet chybnych diagnoz. e HSP se neda vylécit, veskera lécba je Nékteri lidé s HSP chtéji planovat svou
nizké a pro stanoveni diagndzy byva symptomaticka. budoucnost, ale jini ne. Je potfeba
nutné navstivit i nékolik odbornika. e Po stanoveni diagndzy by odbornici méli dbat na vSechny aspekty HSP - jak pohybové, tak individualni podpora zaloZena na potiebach
Nejistota ohledné diagndzy mlize nepohybové, jakozZ i dalsi aspekty, které maji vliv na kvalitu Zivota. e Soucasny vyzkum v oblasti HSP se zabyva a pfanich pacientd.
negativné ovlivnit kvalitu Zivota hledanim biomarkerd, zkoumanim
pacient(. e Odesilani k riznym odbornikiim podle potieb a pfiznakl pacienta by mélo byt rutinnim bunécnych a zvitecich modell HSP, Tém, ktefi nechtéji planovat, mize pomoci
postupem, aby byla péce o osoby s HSP dobre koordinovana. identifikaci potencidlnich psycholog, ktery jim pomUZe s pfijetim jejich
, e 1ékd a snahou o lepéi pochopeni HSP. diagnozy HSP - mohou pocitovat zarmutek
Vyzvy nad ztratou svého nékdejsiho Zivota nebo

e Jednotlivé slozky multidisciplinarniho tymu zavisi na tom, jaké priznaky se v pribéhu c¢asu objevi.
Zpocatku se bude pravdépodobné jednat zejména o neurologa, genetika a radiologa (s ohledem
na MR a dalsi zobrazovaci metody). Po stanoveni diagnézy mohou lidé v pfipadé probléma
s pohybem potrebovat fyzioterapeuta, ortotika, rehabilitaci, kompenzaéni pomlcky pro zlepseni
mobility nebo specialisty na pady a problémy s rovnovahou.

e Lékari by mélilidem s HSP pomoci porozumét informacim od odbornikl a interpretovat, co to
pro né znamena.

e Lidé s HSP ¢asto musi znovu opakovat svij pfibéh kazdému novému specialistovi. Pfenos
informaci mezijednotlivymi odborniky by se mél zlepsit.

e Je treba dalsi vyzkum a klinické studie.

hnév nad tim, co v budoucnu nebudou
schopni délat.

Pro lidi s HSP, ktefi si preji zaloZit rodinu, je
uzite¢na navstéva genetika, aby pochopili
rizika a zvazili moZnosti umeélého oplodnéni
a/nebo prenatalniho testovani.
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Informovanost a vzdélavani zdravotniki o HSP (a podobnych neurologickychonemocnénich) Zivot s HSP Posileni postaveni pacienta

o Lékari by méli byt schopni diagnostikovat HSP nebo odeslat pacienta k pfislusSnému specialistovi. Méli by znat odborniky, ke kterym mohou lidi s HSP e Lidé s HSP mohou potfebovat pomoc se e Informace o HSP muUze byt tézké najit.
poslat —tj. zejména neurolog, fyzioterapeut a ortotik. V pfipadé vyskytu dalsich pfiznakli mohou byt zapotrebi i dalsi odbornici. sestavenim a udrzovanim rutinniho Informovani pacientl o téchto oblastech jim
rezimu s vhodnym mnozstvim fyzické miZe pomoci ziskat lepsi povédomi:
e Vzhledem k tomu, Ze HSP nelze vylécit, mGze byt pro lidi s HSP po stanoveni diagndzy dulezita psychologicka podpora. aktivity, tak aby mobhli Zit co

- Informace o podpurnych sitich, diky
kterym mohou navazat kontakt s ostatnimi
lidmi s HSP. To mlze pomaoci s fesenim
kazdodennich problém( a omezit pocity
osameéni a izolace.

nejkvalitnéjsi zivot.
e HSP je vzacné onemocnéni, pacient se proto mize citit izolovany a osamély, jako by byl jediny ¢lovék s HSP. Spojeni s komunitou osob s podobnym
Cile onemocnénim muZe byt dileZité pro odbourani téchto pocitd. e Kromé zdravotni pé&e skladajici se z

fyzioterapie a 1€k mohou rutinni rezimy

e Je obtiZné najit informace o HSP. Proto je dlleZité poskytnout lidem relevantni informace o moznostech symptomatické Iécby, poradenstvi a genetické zahrnovat aspekty tykajici se celkové R o
- Porozuméni soucasné vyzkumné praci

mUzZe pomoci vidét Sirsi souvislosti a ziskat
ujisténi, Ze na problematice HSP pracuje
mnoho odbornik.

diagnostice. pohody, socidlnich vazeb a porozuméni
SirSimu svétu HSP.

- Informace o registrech pacientt lidem
umozni Ucastnit se vyzkumnych projektu
a sledovat novinky tykajici se jejich typu
HSP.

Upozorniujeme, Ze specifické pojmy (napt. sluzby domaci péce, vieobecny lékar, fyzioterapie) nezahrnuji stejné sluzby ve vsech zemich EU a mohou se v jednotlivych zemich lisit. Skupiny na podporu pacientdl mohou ¢asto poskytovat podporu a zdroje pro pacienty
a jejich rodiny.

Odmitnuti odpovédnosti
Spolecnost ERN-RND vyslovné odmita jakékoli zaruky prodejnosti nebo vhodnosti pro konkrétni pouziti nebo ucel. Spoleénost ERN-RND nenese zadnou odpovédnost za jakékoli zranéni nebo Skody na osobach nebo majetku, které vzniknou v dlsledku nebo v

souvislosti s pouzitim téchto informaci, ani za jakékoli chyby nebo opomenuti.

% [
o2\ European
0% i Reference
0 0,0
0go0’ Network
for rare or low prevalence
complex diseases

AN Spolufinancovano # Network
5B Evropskou unii Neuroclogical Diseases
Aktualizovano dne November 2022. (ERN-RND)



