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WPROWADZENIE

Ponizszy tekst stanowi krotkie omdwienie opracowanych przez organizacje TREAT-NMD
standarddéw zalecanego postepowania w ustalaniu diagnozy i opiece nad chorymi na
dystrofie Duchenne’a (DMD). Wersja wstepna, oparta w ramach mozliwosci na
opublikowanych dotychczas wskazowkach (zobacz ponizej: ,Literatura”), zostata
poprawiona w nastepstwie dyskusji ekspertow, reprezentujgcych nastepujgce dziedziny:
diagnostyka, neurologia, gastrologia i Zzywienie, pulmonologia, kardiologia, ortopedia,

psychologia spoteczna, rehabilitacja i stomatologia.

Celem tego tekstu jest szybkie rozpowszechnienie istniejgcej wiedzy w tej dziedzinie,
zanim zostanqg ukonczone prace nad bardziej szczegétowq wersjq zaleceri dotyczqcych
opieki, prowadzone w tej chwili przez Amerykariskie Centrum Kontroli Chordb
(z ang. the US Center for Disease Control, w skrocie CDC) przy wspdtpracy z TREAT-NMD.
Zamieszczone tutaj wskazowki nalezy uwazac za zgodne z zaleceniami ekspertow i cho¢
nie sq oparte na systematycznie prowadzonych badaniach, reprezentujq metody
powszechnie uwazZane za skuteczne. Mozliwosci wykorzystania tych wytycznych bedg
znacznie sie rozni¢c w zaleznosci od kraju czy regionu. Tam gdzie nie jest obecnie
mozZliwym zastosowanie sie do wskazowek, standardy te mogq postuzyc jako cel, do
ktorego nalezy dqzyc. Niniejszy tekst, zalecenia CDC oraz tytuty gtdwnych publikacji na
temat standardow zostang zamieszczone na stronie TREAT-NMD w dziale standardy

opieki (www.treat-nmd.eu/soc)




ROZPOZNANIE DMD

Istotna jest obserwacja sposobu, w jaki dziecko prébuje biega¢, skaka¢,
wchodzi¢ po schodach czy wstawaé z podtogi. Do czesto wystepujacych objawdw naleza:
kotyszacy chdd z czestymi upadkami, problemy ze wstawaniem z podtogi, chodzenie na
palcach, rzekomy przerost miesni tydek. Badanie moze wykaza¢ ostabione lub zniesione
odruchy miesniowe oraz zwykle obecny objaw Gowersa, czyli wstawanie do pozycji
wyprostowanej, ,wspinajgc sie po sobie” za pomocg rak. Wiele objawéw ostabienia
miesni ksobnych mozna tatwiej zaobserwowaé na korytarzu niz podczas badania w
pokoju lekarskim.

Znaczne podwyzszenie jej poziomu w
surowicy (przynajmniej 10-20 razy, a czesto nawet wiecej) jest objawem niespecyficznym
lecz zawsze obecnym. Wysoki poziom CK powinien sktoni¢ do szybkiej konsultacji
specjalistycznej w celu potwierdzenia rozpoznania. Lekarze powinni by¢ swiadomi, ze w
przypadku DMD wystepuje podwyzszony poziom pozawatrobowych AST i ALT. Trudne do
wyjasnienia podwyzszenie tych enzyméw moze wskazywac¢ na wystgpienie wysokiego
poziomu CK.

W 70% przypadkdw chorych na DMD wystepuje delecja genu
dystrofiny, w 6% - jego duplikacja, natomiast w pozostatych przypadkach obserwuje sie
mutacje punktowe. Obecnie dostepne testy genetyczne w kierunku DMD nie s3
jednoznaczne, takze negatywny wynik w testach poczatkowych nie wyklucza choroby.
Waznym jest, aby dobrze zrozumieé¢ oferowane przez dane laboratorium testy i ich
ograniczenia — konsultacja specjalistyczna moze okazaé sie konieczng. Diagnoza
laboratoryjna pozwala na ustalenie rozpoznania w wiecej niz 95% przypadkdw.

W wycinku miesnia widoczne beda ogdlne cechy dystrofii miesniowej, w
tym zwyrodnienie wtdkien miesnia, regeneracja miesnia oraz zwiekszona ilo$¢ tkanki
tacznej i ttuszczowej. Ponadto analiza pobranego miesnia zawsze wykaze nieprawidtowa
budowe dystrofiny, co stanowi uzupetnienie badan genetycznych w potwierdzeniu
rozpoznania. Po analizie dystrofiny nalezy przeprowadzi¢ genetyczne testy molekularne,
aby moc zaproponowac poradnictwo genetyczne pozostatym cztonkom rodziny chorego
dziecka.

Integralng czescig procesu diagnostycznego sg genetyczne testy molekularne w kierunku
nosicielstwa matki. Nawet jedli choroba spowodowana jest nowo powstatg mutacjg,
istnieje 10% ryzyko, ze jest nawrotem mutacji powstatej w wyniku mozaikowatosci w linii
komorek rozrodczych. Poradnictwo genetyczne powinno by¢ takze zaoferowane siostrom
i ciotkom (ze strony matki) w wieku rozrodczym, jesli to matka jest nosicielka mutacji.

W okresie ustalania rozpoznania pomocnym bedzie kontakt z cztonkiem
organizacji oferujgcej wsparcie oraz zasiegniecie informacji na temat istniejgcych grup
wsparcia dla rodzicdw i pacjentdw, takich jak lokalne organizacje charytatywne dziatajgce
na rzecz DMD oraz organizacja Parent Project.



OPIEKA | TERAPIA

Doswiadczenie pokazuje, ze najskuteczniejsze dziatanie moina zaobserwowad,
podajgc leki w czasie, w ktérym fizyczna sprawnosé dziecka jest stabilna (co jest oceniane
przez okresowe badania czynnosciowe) lub w okresie poprzedzajagcym. Okres ten
najczesciej ma miejsce miedzy 4 a 6 rokiem zycia. Mniej skuteczne dziatanie steroidow
obserwujemy, jesli ich pierwsze podanie odwleka sie az do momentu bliskiego utraty
zdolnosci chodzenia.

Najczestsza dzienna dawka prednizonu/prednizolonu to 0,75 mg/kg lub
W pozniejszym 0,9 mg/kg dziennie deflazakortu. Substancje te wykazujg podobne
dziatanie, cho¢ wywotujg rézne efekty uboczne. Deflazakort powoduje mniejszy przyrost
masy ciata, lecz wieksze ryzyko wystgpienia bezobjawowej za¢cmy. W celu zmniejszenia
objawdow ubocznych mozna podawac steroidy co drugi dzien, obnizajgc dawke dzienng
lub stosowac system ,intermitujgcy” (tzn. podawac sterydy tylko okresowo, np. Podawac
przez 10 dni po czym zastosowac przerwe przez 10 kolejnych dni bgdz tez podawac duzg
dawke w czasie weekenddw). Nalezy zaznaczy¢, ze efektywnos$¢ dziatania steroidow
podawanych w inaczej niz ustalonej dawce dziennej nie zostata oceniona, zatem ich
skutecznos¢ w okresie odlegtym jest nieznana.

Przed rozpoczeciem kuracji powinno
zapewnic sie szczepienie na ospe wietrzng (oraz gruzlice w spoteczenstwach wysokiego
ryzyka). Wszystkie szczepienia powinny by¢ przeprowadzane zgodnie z terminami, a jezeli
sg ku temu wskazania, nalezy wzig¢ pod uwage wczesniejsze szczepienie okresowe
szesciolatka.

W badaniu skutecznosci leczenia nalezy wzig¢ pod uwage wyniki testéow
sprawdzajgcych dziatanie i site miesni (np. regularne proby czynnosciowe, ocena
czynnosci ruchowych w skali Hammersmith, test miesniowy w skali MRC), maksymalng
pojemnos¢ zyciowg ptuc (FVC — z ang. Forced Vital Capacity) oraz ocene skutecznosci
lekdw w mniemaniu pacjentow i ich rodzicéw.

Monitorowanie skutecznosci i zapobieganie mozliwym do przewidzenia
efektom ubocznym powinno przebiegac jednoczesnie
(http://enmc.org/workshop/?id=21&mid=88). Do gtéwnych efektéow ubocznych zaliczyé
mozna zmiany zachowania, zahamowanie wzrostu, nadmierny przyrost masy ciata,
osteoporoze, nieprawidtowg tolerancje glukozy, zahamowanie czynnosci nadnerczy i
uktadu odpornosciowego, niestrawnosci, owrzodzenia trawienne, zacme i zmiany skorne.
Dlatego waznym jest, aby kontrolowa¢ mase ciata, wzrost, cisnienie tetnicze,
przeprowadza¢ badanie moczu na obecnos¢ glukozy, obserwowaé, czy nie pojawiajg sie
objawy zespotu Cushinga, zmiany nastroju, zachowania osobowos$ciowe, zmiany w
uktadzie trawiennym i skérne, efekt ,,czerwonych oczu”, ztamania kosci i nawracajgce
infekcje.
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Z wieloma efektami ubocznymi mozna sobie poradzi¢ nie zmniejszajgc i nie wycofujgc
kortykosteroidu. Przed rozpoczeciem kuracji steroidami nalezy zasiegng¢ rad dietetyka, co
pomoze utrzymac prawidtowg mase ciata. W przypadku zmian zachowania nalezy szukac
wsparcia i rady psychologicznej. Powinno sie takze zaczerpngc specjalistycznej porady na
temat uktadu kostnego, co moze zapobiec ztamaniom kosci. W czasie leczenia steroidami
nie nalezy podawac niesteroidowych lekow przeciwzapalnych. B4l brzucha czy
owrzodzenia trawienne mogg by¢ leczone srodkami hamujacymi wydzielanie kwasu
zotgdkowego.

Pomimo stosowania srodkéw profilaktycznych, majgcych na celu
przeciwdziatanie wystgpieniu efektow ubocznych, moze wystgpié¢ potrzeba zmniejszenia
dawki. Do takich sytuacji nalezg: zmiany zachowania zaktdcajgce zycie rodzinne i szkolne,
przyrost masy ciata o 25% lub 3 percentyle, zahamowanie wzrostu lub zmiany skérne (np.
tradzik, rozstepy, hirsutyzm) nie do zaakceptowania dla dziecka czy jego rodziny, glikemia
na czczo >110 mg/dl (6,1 mmol/l) lub dwie godziny po positku >140 mg/dl (7,8 mmol/Il),
wyjgtkowo wysoka czestotliwos¢ wystepowania infekcji lub zakazen spowodowanych
nietypowymi drobnoustrojami, state objawy ze strony uktadu pokarmowego (bdl
brzucha, zgaga, krwawienie z uktadu pokarmowego), pojawiajgce sie pomimo stosowania
zwigzkow hamujgcych wydzielanie kwasu zotgdkowego.

W przypadku wystgpienia powaznych lub/i nie do
zaakceptowania efektéw ubocznych nalezy wycofaé kortykosteroid z leczenia. Do skutkdw
ubocznych, mogacych sktoni¢ do zaprzestania kuracji sterydowej nalezg: powazne zmiany
behawioralne zaktécajgce zycie rodzinne lub szkolne, przyrost masy ciata, zahamowanie
wzrostu, zmiany skérne trudne do zaakceptowania przez dziecko lub jego rodzine,
utrzymujgce sie pomimo zmniejszenia dawki, cukrzyca przy glikemii na czczo >126 mg/dl
(7,0 mmol/l) lub dwie godziny po positku >200 mg/dl (11,1 mmol/l), potwierdzone
nadcisnienie tetnicze (wzrost cisnienia skurczowego o 15-30 mm Hg, czyli powyzej 97
percentyla lub wzrost cisnienia rozkurczowego o 10-30 mm Hg, czyli powyzej 97
percentyla z zaleznosci od wzrostu), wyjgtkowo wysoka czestotliwo$s¢ wystepowania
infekcji lub zakazen spowodowanych nietypowymi drobnoustrojami przy zmniejszeniu
dawki oraz objawy ze strony ukfadu pokarmowego, nieustepujgce pomimo stosowania
zwigzkow zmniejszajgcych wydzielanie kwaséw i zmniejszonej dawki kortykosteroidow.

Nie powinno sie wycofywacd
steroidéw natychmiastowo, lecz poprzez stopniowe redukowanie dawki. Zalecane
redukcje leku to: % normalnej dawki przez pierwszy tydzien, % normalnej dawki przez
drugi tydzien, % normalnej dawki przez trzeci tydzien. Nastepnie mozna odstawic
kortykosteroidy catkowicie.
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Kontynuacja kuracji steroidowej w momencie, gdy dziecko
przestaje chodzi¢, jest praktykowana w niektdrych osrodkach, w celu utrzymania
mozliwie dtugo prawidtowej postawy kregostupa oraz funkcji oddechowych i wydolnosci
serca. Nie ma dowoddw, jakoby rozpoczecie kuracji steroidami u chtopcow, ktérzy juz
utracili zdolno$¢ chodzenia, mogta przynies¢ pozytywne efekty. Jednakie niektérzy
pacjenci mogg zauwazy¢ poprawe w funkcjonowaniu i zwiekszenie FVC.

Informacje dla pacjentéw zamieszczone sg na stronie Europejskiego Centrum Chordb
Nerwowo-Miesniowych (the European Neuromuscular Centre, w skrécie ENMC)
www.enmc.org/workshop/?id=21&mid=88, jak réwniez dostepne sg poprzez narodowe
organizacje charytatywne dziatajgce na rzecz chorych na choroby nerwowo-miesniowe.

Od najmtodszych lat Zywienie powinno odbywaé sie zgodnie z

, ze szczegblnym uwzglednieniem zdrowych nawykdw zywieniowych,
z ktérych korzysci czerpaé moze cata rodzina. Ze szczegdlng uwagg nalezy nadzorowac
przyrost masy ciata, dostarczanie organizmowi odpowiednie] ilosci wapnia, witaminy D
i sodu. W okresie kuracji steroidami nalezy zwraca¢ szczegdlng uwage na zwiekszenie
apetytu.

Wage powinno sie kontrolowa¢ raz - dwa razy do roku, jezeli nie wystepujg zadne
problemy zywieniowe. Jesli istnieje podejrzenie o nadwage lub niedowage, nalezy
czesciej kontrolowac przyrost masy ciata. Powinno sie réwniez wzig¢ pod uwage
spodziewane zmiany w wadze (np. przy utracie zdolnosci chodzenia, przed powazing
operacja).

dziecka zalezna jest od jego wzrostu oraz wielkosci zaniku bezttuszczowej
masy ciata (jak ma to miejsce w dystrofii Duchenne’a). To, czy dziecko ma nadwage,
mozna odczyta¢ z siatki percentylowej, odnajdujgc wzrost i wage dziecka. Bardziej
niezawodnym sposobem pomiaru otytosci jest wskaznik masy ciata (WMC; z ang. BMI —
Body Mass Index), wyrazajgcy stosunek masy ciata wyrazonej w kilogramach do kwadratu
wzrostu pacjenta podanego w metrach (kg/m?2, percentyle dostosowane sg do ptci i
wieku) i réwniez mozna go odczytac z wykresu. Zalecenia dietetyczne powinny by¢ oparte
na ocenie klinicznej dziecka, bazujgcej na aspektach emocjonalnych, psychosocjalnych i
rodzinnych.

W celu , porada dietetyka powinna nastgpi¢ juz w czasie ustalania
rozpoznania, a potem przy rozpoczeciu kuracji steroidowej i w momencie utraty zdolnosci
chodzenia. Nalezy takze skorzysta¢ z konsultacji dietetyka, jezeli wystepuje tendencja do
niedowagi.

opieka i terapia



W przypadku nadwagi najlepiej stopniowo redukowa¢ mase ciata, najlepiej o okoto 0,5kg
na miesigc, bgdz dgzy¢ do ustabilizowania wagi, jesli w danym przypadku zalecane jest
bardzo powolne normowanie masy ciata.

Problemy z pojawiajg sie najczesciej w momencie, kiedy chtopiec
zaczyna uzywa¢ wodzka inwalidzkiego (okoto 12-13 roku zycia) i mogg miec
wieloczynnikowe podtoze. Pierwszym krokiem w walce z niedozywieniem jest ocena
wartosci dziennego spozycia pokarmow i, jesli konieczne, zmiana diety poprzez
wzbogacenie jej o produkty biatkowe i bogatoenergetyczne. Drugim krokiem,
w powazniejszych stanach niedozywienia, jest zywienie dojelitowe w nocy.

Przed kazdg nalezy zawsze okresli¢ stan odzywienia dziecka i w
razie potrzeby uzupetni¢ niedobory. Pacjenci z nadwagg, u ktérych moze wystgpic
niewydolnos¢ oddechowa w czasie snu, powinni dodatkowo przed operacjg miec
oznaczong saturacje nocna.

W szczegdlnosci u chtopcdw leczonych sterydami, jezeli dieta nie dostarcza odpowiedniej
ilosci wapnia i witaminy D, ich niedobory powinny by¢ uzupetnione przez podanie
odpowiednich preparatéw (zalecana ilo$¢ spozycia wapnia dziennie to: 4-8 lat: 800 mg/d,
9-18 lat: 1300 mg/d; prawidtowa ilo$¢ spozycia witaminy D na dzien to: 400 IU)

W pozniejszym stadium rozwoju choroby mogg wystgpic , ktore
zwiekszajg ryzyko zachtysniecia i prowadzg do niedozywienia. W przypadku pojawienia
sie tych problemdw nalezy rozwazy¢ karmienie przez sonde zotadkowa lub przezskdrng
endoskopowg gastrostomie (PEG).

Systematyczne pomiary maksymalnej pojemnosci
zyciowej ptuc (FVC: wartos$¢ bezwzgledna i przewidywana ze wzgledu na wzrost dziecka,
rozpieto$¢ ramion czy dtugos¢ kosci tokciowej) umozliwia ocene postepu ostabienia
miesni oddechowych. Gdy pojawig sie pierwsze oznaki kliniczne hipowentylacji podczas
snu lub gdy FVC spadnie do 1,25l/min | lub <40% przewidywanej wartosci, kolejne
pomiary saturacji w czasie snu pozwolg na rozpoznanie nocnej niewydolnosci
oddechowej. Pomiary te mogg by¢ wykonane w domu za pomocg matych, przenosnych
urzgdzen. W czasie kazdej wizyty w poradni, lekarz powinien sprawdzi¢ mozliwg
obecnos¢ objawow niewydolnosci oddechowe;j.

systematyczne pomiary szczytowego (kaszlowego)
przeptywu wydechowego (z ang. PCF — Peak Cough Flow) pozwalajg na monitorowanie
wydolnosci oddechowej.
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W momencie, gdy PCF spadnie do 270 I/min u chtopcéw niechodzgcych, wskazane jest
zastosowanie metod wspomagajgcych kaszel, takich jak: wspieranie oddechu,
zwiekszanie pojemnosci oddechowej, zastosowanie specjalnych urzadzen tzw. asystoréw
kaszlu (koflatorow). Nalezy je wprowadzi¢, zanim PCF spadnie ponizej
160 |/min.

Podatnos¢ na infekcje drog oddechowych
wzrasta gdy FVC zaczyna zmniejszac sie. W celu zmniejszenia ryzyka wystgpienia infekgcji
nalezy przeprowadzi¢ u pacjentdow szczepienia profilaktyczne przeciwko grypie,
krztuscowi i pneumokokom.

w przypadku kiedy kaszel staje sie nieefektywny
zaleca sie podanie antybiotyku. Powinno sie takze przyswoié¢ techniki fizjoterapeutyczne,
takie jak drenaz utozeniowy czy wspomaganie kaszlu. Z czasem nalezy zastosowac asystor
kaszlu oraz inne techniki zwiekszajgce pojemnos¢ oddechowg (np. glossopharyngeal
breathing).

Podczas kazdej wizyty u lekarza nalezy zwrdci¢ uwage,
czy wystepujg objawy nocnej hipowentylacji. Jesli tak, wskazane jest zastosowanie jednej
z nieinwazyjnych metod wentylacji (z ang. NIV — non-invasive nocturnal ventilation). NIV
nalezy réwniez zastosowac, jezeli badanie kapnograficzne przeprowadzone w nocy lub
polisomnograficzne wykaze niski poziom Sa02 lub podwyzszony poziom pCO?2.

powinny by¢ stosowane rowniez w ciggu dnia, jezeli
utrzymuje sie obnizony poziom SaO2 lub podwyiszony poziom pCO2 w pomiarach
dziennych. Wiekszy komfort mozna zapewni¢ pacjentowi poprzez zastosowanie
wentylacji przerywanej przy uzyciu ustnika i dodatniego cisnienia.

Pacjenci stosujgcy NIV i ich opiekunowie powinni przejs¢ doktadne szkolenie w zakresie
stosowania wentylacji wspomaganej. Zdobyta wiedza powinna by¢ systematycznie
uzupetniana jako integralna czes¢ leczenia. Komplikacje, ktére mozna napotkac stosujgc
NIV to: nieszczelnos¢ respiratora, rozszerzanie zotgdka, suchos¢ Sluzéwek i deformacja
kosci twarzy.

powinny by¢ tak dobrane, aby w trakcie operacji i w okresie
pooperacyjnym zminimalizowa¢ ryzyko wystgpienia niewydolnosci oddechowej i
krgzenia. Operowany pacjent powinien mie¢ zapewniony dostep do inwazyjnych metod
monitorowania oraz do oddziatu intensywnej opieki. Nalezy unika¢ stosowania
depolaryzujgcych  srodkéw  zwiotczajgcych, gdyz stanowig ryzyko wystgpienia
hiperkalemii.
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Wykonanie badan kardiologicznych (echokardiogram, ECG) wskazane jest
juz po ustaleniu rozpoznania i powinno sie odbywac co dwa lata do osiggniecia wieku 10
lat a nastepnie raz do roku lub czesciej, jezeli wykryto nieprawidtowosci. Bez wzgledu na
wiek pacjenta badania kardiologiczne powinny by¢ wykonane przed kazdym
znieczuleniem ogdlnym.

U pacjentow, u ktérych sg trudne warunki techniczne dla badania echokardiograficznego
wskazany jest rezonans magnetyczny (MRI).

Wykryte zaburzenia rytmu serca wymagaja pilnej diagnostyki i leczenia. U pacjentéw z
podejrzeniem zaburzen rytmu serca powinno sie zastosowa¢ okresowe monitorowanie
metodg Holtera.

Podawanie inhibitorow ACE nalezy rozpoczgé przed wystgpieniem
klinicznych objawéw kardiomiopatii jezeli echokardiogram wykaze nieprawidtowosci
pracy serca. Wyniki badania z diugim okresem obserwacji wskazujg, ze wczesne
zastosowanie inhibitoréw ACE moze zapobiec pdZniejszemu pogorszeniu stanu serca.
Choc¢ kuracja inhibitorami ACE u dzieci w wieku 5-10 lat w stanie przedklinicznym
zalecana jest przez kilka osSrodkéow medycznych, wcigz nie ma ogdlnej zgody co do ich
skutecznosci.

Zalezy od rodzaju i stanu kardiomiopatii. Najczesciej wystepuje kardiomiopatia
rozstrzeniowa. W przypadku postepujgcych nieprawidtowosci pracy serca nalezy podawac
inhibitory ACE wraz z beta-blokerem, ktdry moze by¢ zastosowany od razu lub po jakims
czasie stosowania inhibitorow ACE, gdy wystgpi taka potrzeba. W przypadku
niewydolnosci serca do leczenia nalezy wtgczy¢ leki moczopedne i inne jesli sg wskazania.
U pacjentéow z powaznymi zaburzeniami pracy serca wskazane jest leczenie
antykoagulantami, w celu zapobiegania uogdlnionej chorobie zakrzepowo-zatorowe;.

cho¢ arytmia komorowa moze wystgpi¢ w kazdym wieku, jej
najczestsze przypadki notowane sg w pdéinym okresie kardiomiopatii spowodowane;j
niedoborem dystrofiny. Pacjenci z podejrzeniem zaburzen pracy serca powinni
przechodzi¢ okresowe badanie metodg Holtera. Pojedyncze przedwczesne pobudzenia
komorowe nie wymagajg leczenia, jednakze nalezy monitorowac stan serca. W przypadku
wystgpienia powazniejszych arytmii komorowych nalezy rozpoczaé leczenie, pamietajgc o
mozliwosci wystgpienia efektu ubocznego w postaci ostabienia skurczu miesnia
sercowego.

powinny przechodzi¢ badania kardiologiczne (echokardiogram i EKG) co pie¢ lat
lub czesciej w przypadku pojawienia sie nieprawidtowosci pracy serca.

opieka i terapia



szyny (ortezy) powinno sie stosowac¢ w nocy, jezeli nastgpita
utrata prawidtowego stopnia zgiecia grzbietowego stopy, zanim zgiecie grzbietowe bedzie
catkowicie niemozliwe. Nie nalezy stosowac ortez stawu skokowego (AFO) w ciggu dnia u
dzieci chodzacych.

Zaleca sie stosowanie ortez stawu skokowego w
pozycji siedzacej, poniewaz przeciwdziatajg powstaniu bolesnych przykurczy, majgcych
negatywny wptyw na postawe. U niektdrych dzieci wystgpi potrzeba operacyjnego
wydtuzenia sciegien, cho¢ ortezy (AFO) bedg potrzebne réwniez i po operacji.

Ortezy stabilizujgce staw skokowy i kolanowy (KAFO) nalezy zastosowac, aby opdznic
powstanie przykurczy i przedtuzy¢ chodzenie. Pionizatory state i parapodia mogg op6znic
wystgpienie przykurczy u dzieci niechodzacych.

Kregostup u chorych na DMD zaczyna sie deformowac (skolioza) po 12 roku zycia, jezeli
dziecko wczesniej nie byto przewlekle leczone kortykosteroidami. Zaleca sie chirurgiczne
unieruchomienie kilku kregow, jezeli postepuje lub gdy kat
Cobba przekroczyt 25-30 stopni.

Wizyta domowa specjalisty powinna by¢ zaoferowana kazdej rodzinie zaraz po
zdiagnozowaniu choroby, aby pomadc rodzinie w rozwigzaniu problemdw emocjonalnych i
praktycznych powstatych wraz ze swiadomoscig konsekwencji rozpoznania. Do tych
problemow mozna zaliczyé: obawe straty, poczucie winy, zto$¢, rozmowy z chorym
dzieckiem i jego rodzenstwem o chorobie, problemy zwigzane z poruszaniem sie w domu,
dostepem do szkoty i miejsc, w ktdrych dziecko moze spedzac czas wolny oraz przeszkody
w drodze do samodzielnosci.

Wsparcie socjalne (informacja, poparcie, porada) oraz psychologiczne powinno by¢
dostepne gdy zachodzg istotne zmiany lub trudne sytuacje. Do takich przypadkow naleza:
rozwazania nad posiadaniem kolejnego dziecka, przeprowadzka lub przystosowanie
domu, utrata zdolnosci chodzenia, operacja, problemy z sercem i z oddychaniem,
rozpoczecie nauki na uczelni wyzszej lub rozpoczecie pracy, ostatnie dni zycia.

Pomoc psychologiczna dla chorego dziecka i jego rodziny powinna pojawi¢ sie w
momencie powstania probleméw emocjonalnych lub wychowawczych.

Woczesne zidentyfikowanie trudnosci w uczeniu sie lub autyzmu pozwala na przekazanie
rodzicom i nauczycielom informacji, dotyczacych sposobu radzenia sobie z powstatymi
problemami.

opieka i terapia
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najlepiej
powinna by¢ koordynowana przez scentralizowang jednostke rehabilitacyjng dla chorych
na DMD.

Od czasu rozpoznania chtopcy powinni raz - dwa razy do roku przechodzi¢ ocene stanu
zdrowia, dokonywang przez terapeutow (fizjoterapeutow lub terapeute zajeciowego),
posiadajgcych specjalne doswiadczenie w chorobach nerwowo-miesniowych. Przerwy
pomiedzy takimi ocenami zalezg od wieku chiopca, postepu choroby i stanu
funkcjonalnego.

tych ocen jest takie zaplanowanie zabiegéw, aby najlepiej wykorzysta¢ fizyczne,
socjalne i intelektualne zdolnosci dziecka. Plan ten powinien zapewni¢ profesjonalistom i
rodzicom przygotowanie do kolejnych wydarzen i etapow postepu choroby. Oceny
fizycznych mozliwosci dziecka, nastepujgce w okreslonych odstepach czasu, potrzebne sg
do okreslenia tempa postepu choroby.

Gtéwne zadanie fizjoterapeutow i terapeutéw zajeciowych polega na

i wykorzystaniu mozliwosci chorego. Terapia powinna opdzniac i zmniejszac
powiktania spowodowane utratg sity miesni, by¢é zrédtem wskazéwek dotyczacych
aktywnosci i sposobow dostosowania otoczenia, umozliwig choremu aktywne zycie wraz
z rodzing i przyjaciotmi.

Rekomendowane s3 coroczne domowe wizyty (oceny) przeprowadzane przez
interdyscyplinarny zespét specjalnej jednostki rehabilitacyjnej dla chorych na DMD,
majace na celu udzielenie wsparcia rodzinie i lokalnemu zespotowi fizjoterapeutow,
terapeutow zajeciowych, pracownikow socjalnych i nauczycieli.

: Cwiczenia oporowe nie s3 wskazane, poniewaz brak dowoddéw na ich
przydatnos¢, natomiast sg obawy, ze moggy przyspieszy¢ zniszczenie miesni. W zamian
poleca sie umiarkowane ¢éwiczenia czynne , zwtaszcza w basenie terapeutycznym. Dzieci,
ktorym podaje sie steroidy, mogg naby¢ dodatkowe umiejetnosci ruchowe, np. jazdy na
rowerze, co zacheca do samodzielnych zabaw i interakcji z rowiesnikami.

Chorzy powinni by¢ wyposazeni w wozki inwalidzkie, co polepszy ich
mobilnosc¢ i zwiekszy niezalezno$é. W celu zapobiegania wadom postawy, powodowanym
przez przykurcze i nieprawidtowg pozycje siedzgcg, woézki inwalidzkie powinny byc
wyposazone w regulacje kata nachylenia oparcia i siedziska oraz wktadki profilujgce.

Rekomenduje sie coroczne zcentralizowane chorych na
DMD oraz ich rodzin. Kursy te sg mogg by¢ organizowane przez stowarzyszenie NMD przy
wspotpracy z centralng jednostkg rehabilitacyjna.

opieka i terapia
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Chtopcy chorzy na DMD powinni pozostawa¢ pod opiekg stomatologa posiadajgcego
szerokie doswiadczenie i szczegétowg wiedze na temat DMD, najlepiej w specjalistycznej
klinice. Zadaniem takiego stomatologa jest zapewnienie wysokiej jakosci leczenia i
zadbanie o zdrowie jamy ustnej. Powinien takze stanowi¢ Zrédto wsparcia dla rodziny
chtopca i jego lokalnego dentysty. Stomatolog ten powinien mie¢ Swiadomosc

i szkieletu u chtopcéw chorych na DMD oraz
wspotpracowac z dobrze poinformowanym i doswiadczonym ortodonta.

Opieka stomatologiczna powinna polega¢ na dziataniach profilaktycznych, dgzacych do
utrzymania prawidtowe;j

Indywidualnie dobrane utrzymania higieny jamy ustnej sg
niezwykle wazne, kiedy zanika sita miesni dtoni, ramion i karku.
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